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OzET

Kamani M.O, Fetal Kardiyovaskiiler Sistem Anomalilerinin Prenatal Tanilarinin,
Kisa D6nem Neonatal Sonuglarinin ve Postnatal Tanilarinin Retrospektif Olarak
incelenmesi, Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Kadin Hastaliklari ve Dogum
Anabilim Dali, Uzmanlik Tezi, Ankara, 2023. Bu ¢alismada prenatal dénemde
kardiyovaskiiler sistem anomalisi tanisi almis olan gebeliklerin obstetrik ve neonatal
sonuglarini, yenidoganlarin postnatal donemdeki takip ve sonuglari incelenmistir.
Konjenital kalp hastaliklarinin %20,61’ini (n= 40) ventrikller septal defektler
olusturarak en sik KKH anolarak saptanmistir. 2. Sik KKH %12,37 (n= 24) ile
hipoplastik sol kalp sendromudur. KVS disindaki diger sistemlerdeki ek anomaliler
tiim KVS anomalilerinin(n=194) %14,94’iinde(n=29) saptanmistir. En sik %4.12
sikhiglyla(n=8) iskelet sistemi ve ekstremite anomalileri saptanmistir. Sonrasinda
siraslyla %3,6’sinde(n=7) kraniyofasiyel anomaliler, %2.06’sinda(n=4)
gastrointestinal sistem anomalileri, %2.06’sinda(n=4) multiple sistem anomalileri,
%1.54’Gnde(n=3) santral sinir sistemi anomalileri, %1.03’linde(n=2) toraks ve
abdominal duvar defektleri ve %0.51’inde(n=1) genitolriner sistem anomalileri
saptanmigtir. Antenatal usg ile tani konan KVS anomalilerinin (n=194)
%25,77’sinde(n=50) karyotip analizi yapilmis olup, %19.07’sinde(n=37) karyotip
analizi sonucu normal, %6.7’sinde(n=13) karyotip analizi sonucu anormal
sonuclanmistir. Gebelik sonucuna ulasilan 193 hastanin ise %80,82'li(n=156) canli
dogumla sonuglanmistir, %17,61’si(n=34) teminasyon ile sonuglanmis, %1.55’i(n=3)
ise intrauterin donemde ex olmustur. En yiksek terminasyon oranlari pulmoner
atrezi (%40), trunkus arteriosus (%33,3) ve HRHS (%33,3) teshislerinde gorilmustir.
En dislik canli dogum orani ise atriyal izomerizm tanili hastalarda saptanmistir
(%57,1). Cerrahi sansi bulamadan ilk 12 hafta icerisinde kaybedilen bebeklerin en
cok goruldiigu gruplar HLHS (%50, 7/14), trunkus arteriosus (%50, 1/2) ve atriyal
izomerizm (%40, 2/5) gruplaridir. Dogum sonrasi cerrahi girisime ragmen ilk 12
hafta icerisinde kaybedilen bebeklerin en ¢ok izlendigi gruplar AVSD (%40, 2/5),
HLHS (%28.6, 4/14), DORV (%28.6, 4/14), atriyal izomerizm (%20, 1/5) ve D-TGA
(%19, 4/21) olarak saptanmistir. Cerrahi sonrasi en yiksek sagkalim ile takip edilen
gruplar L-TGA (%100, 2/2), TOF (%81.8, 9/11) ve HRHS (%80, 8/10) olarak
saptanmistir. Prenatal dénemde herhangi bir KVS anomalisinin saptanmasi;
anomalinin olasI nedenini, prognozunu, yonetimini belirlemek acisindan oldukga
onemlidir. Aileler ile hastaliklarin dogasi paylasiimali, dogum sonrasi gerekli
olabilecek girisimler ve siire¢ hakkinda bilgi verilmelidir. Terminasyon ve karyotip
analizi gibi ebeveyn karari gerektiren sirecglerde doktor bilgilendirmesi kritiktir.

Anahtar Kelimeler: Konjenital kalp hastaliklari, fetal ekokardiyografi
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ABSTRACT

Kamani M.O, Retrospective Analysis of Prenatal Diagnoses, Short-Term Neonatal
Outcomes and Postnatal Diagnoses of Fetal Cardiovascular System Anomalies,
Hacettepe University Faculty of Medicine, Department of Obstetrics and
Gynecology, Specialization Thesis, Ankara, 2023. In this study, obstetric and
neonatal outcomes of pregnancies diagnosed with cardiovascular system (CVS)
anomaly in the prenatal period, and follow-up and outcomes of newborns in the
postnatal period were examined. Ventricular septal defects constituted 20.61% (n=
40) of congenital heart diseases (CHD), and was found most frequently. Second
frequent CHD with 12.37% (n= 24) is hypoplastic left heart syndrome. Additional
anomalies in systems other than CVS were detected in 14.94% (n=29) of all CVS
anomalies (n=194). Skeletal system and extremity anomalies were found most
frequently with a frequency of 4.12% (n=8). Karyotype analysis was performed in
25.77% (n=50) of CVS anomalies (n=194) diagnosed by antenatal USG, karyotype
analysis results were normal in 19.07% (n=37) and 6.7% (n=13) were abnormal as a
result of the karyotype analysis. Of the 193 patients whose pregnancy results were
reached, 80.82% (n=156) resulted in live birth, 17.61% (n=34) resulted in assurance,
and 1.55% (n=3) died in the intrauterine period. The highest termination rates were
seen in the diagnosis of pulmonary atresia (40%), truncus arteriosus (33.3%) and
HRHS (33.3%). The lowest live birth rate was found in patients with atrial isomerism
(57.1%). HLHS (50%, 7/14%), truncus arteriosus (50%, 1/2) and atrial isomerism
(40%, 2/5) groups are the most common groups in which babies are lost in the first
12 weeks without a chance for surgery. The groups in which babies lost in the first
12 weeks despite postnatal surgical intervention are most followed are AVSD (40%,
2/5), HLHS (28.6%, 4/14), DORV (28.6%, 4/14), atrial isomerism (20% , 1/5) and D-
TGA (19%, 4/21). The groups followed with the highest survival after surgery were
L-TGA (100%, 2/2), TOF (81.8%, 9/11) and HRHS (80%, 8/10). Detection of any CVS
anomaly in the prenatal period is crucial to determine the possible cause, prognosis,
and management. The nature of the diseases should be shared with families, and
information should be given about the interventions and the process that may be
necessary after birth. Physician knowledge is critical in processes requiring parental
decisions, such as termination and karyotype analysis.

Keywords: Congenital heart diseases, fetal echocardiography
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GIRIS

Konjenital Kalp Hastaliklari (KKH) en sik gorilen dogum anomalileridir (1, 2).
Canli dogumlarda ¢ogu calismada yaklasik %08 gorilme orani bildirilmektedir (2, 3,
4). Tum vakalarin %46’si hayatin ilk haftasinda, %88’i ilk yilinda ve %98’i dordiinci
yasa kadar teshis edilmektedir (4). Tespit edilen tiim vakalar tibbi midahale
gerektirmemekle beraber %03-4 canli dogumda, dogumdan sonraki ilk yil icerisinde
cerrahi veya transkateter girisim ihtiyaci olur. Tibbi midahale ihtiyaci olan
hastaliklarin yarisi kolaylikla diizeltilebilir, ancak diger yari ¢ocuklukta goriilen

konjenital anomalilere bagh 6limlerin yarisindan fazlasindan sorumludur(4).

Kadinlarin bilinglenmesi ve artan medikal danismanlikla bilinen teratojen ve
risk faktorlerinden kacinmak mimkiin olmaktadir. Bunlar sayesinde dogumsal kalp

hastaliklarinin gérilme sikligi her gecen giin azalmaktadir(5).

Bazi konjenital kalp hastaliklari termde dnceki aylara gére daha sik
gorilirken bazilarina gebeligin erken dénemlerinde daha sik rastlanir. Genel olarak
yandan ilk ve ikinci trimesterde KKH insidansi terme gore ¢ok daha yliksektir.
Kardiyovaskiler anomaliler gebelik haftasi ilerledikge daha kompleks formlara
evrilebildigi gibi izole septal defekt vakalari gibi daha basit malformasyonlar dogum
oncesi spontan kapanabilir (6, 7). Ornegin pulmoner ve aortik kapak darliklari
gebelik haftalari boyunca ilerleyerek hipoplastik kalp sendromlarina sebebiyet
verebilirler. Benzer olarak rabdomyomlar ve teratomlar gibi kardiyak kitleler erken
haftalarda bulgu vermezken, gebelik ortasindan sonra hizla biydurler(8). Duktal
daralma veya foramen ovale kapanmasi ge¢ gebelik haftalarina kadar gérilmeyebilir
(9), ayni sey fetal aritmiler, kapak regirjitasyonlari, myokardiyal disfonksiyon ve

fetal konjestif kalp yetmeazligi icin de gecerlidir(6).

Ote yandan 6zellikle anéploidi ve ekstrakardiyak malformasyonlarla
beraberlik gdsteren vakalar, intrauterin fetal kayipla sonuglanabilir ve benzer
sebeple anne karninda saptanan KKH vakalari dogum sonrasi goriilenlere gére daha

agir olabilmektedir.



KKH, yenidoganin ciddi morbidite ve mortalite sebeplerindendir ve ciddi bir
kismi ylksek riskli oldugu distintilmeyen gebeliklerde saptanir (10, 11). Bu nedenle
taranmasi tim gebe gruplarinda 6nem arz etmektedir. Kalbin karmasik ti¢ boyutlu
yapisi ile beraber hareket eden bir organ olmasi sonografik zorluklari beraberinde
getirmektedir(12, 13). KKH en sik gérilen dogum anomalileri olmalarina ragmen
tani oranlari dusiik kalmistir(14, 15, 16, 17, 18, 19, 20, 21, 22, 23, 24). Tani alan
olgularin mortalite ve morbiditelerinin cok daha az oldugu bilinmektedir(25, 26, 27,
28, 29). Ustelik trizomi 21, 2211 mikrodelesyonu gibi bazi genetik problemlerde
kardiyak anomaliler tek bulgu olabilmektedir. Bu nedenle fetal kardiyak
goriintilemede yenilikler yapilmaya calisiimakta, alternatif olarak manyetik
rezonansta yeni yazilimlar, yeni goérintileme teknikleri ve yiksek ¢oztintrlik

kullanilmaya calisiimaktadir (30, 31, 32, 33).

Tez ¢alismamizda, klinigimizde takip edilen ve prenatal donemde
kardiyovaskiiler sistem anomalisi tanisi almis olan gebeliklerin obstetrik ve neonatal
sonuclarini, yenidoganlarin postnatal donemdeki takip ve sonuclarini ve uzun

dénem sonuglari irdelemeyi ve literatiire katki sunmayi amagladik.



2 KARDIYOVASKULER SISTEM ANOMALILERI

2.1. Sistemik Venoz Anormallikler

2.1.1. Persistan Sag Umblikal Ven (PRUV)

Embriyonik gelisim sirasinda plasentadan fetal kalbe oksijenli kan tasiyan
bilateral umblikal iki ven bulunur. Her iki damar da splanknik mezoderm yoluyla
karacigeri atlar ve sinlis boynuzlarina agilir. Sagda olan 4. haftadan itibaren
gerilemeye baslar ve 7. gebelik haftasi itibariyle sol umblikal venin kalp baglantisini
iceren kisim ile beraber kaybolur (34). Sol umblikal venin persiste eden kismi fetal
umblikal ven olarak kalir ve duktus venosus araciligiyla IVC’'ya drene olur. Ancak sol
umblikal ven tikanabilir ve sag ven agik kalmaya devam edebilir. Bir sigan modelinde
ilk trimester folik asit eksikligi veya retinoik asit maruziyetinin persistan sal
umblikan vene neden olabilecegi bildirilmistir (35). PRUV varliginda her zaman
olmasa da duktus venosus olusumu goriilmeyebilir. PRUV disuk riskli toplumda

1:526 oraninda bildirilmistir ve ek anomaliler eslik edebilir (36).

PRUV anoploidi veya daha kompleks KKH’lari ile iliskili olabilir. Rapor edilen
farkli anomaliler arasinda gastrointestinal malformasyonlar, gesitli kardiyak
anomaliler, iskelet malformasyonlari, idrar yolu malformasyonlari ve tek umblikal
arter yer sayilabilir (34, 35, 37, 38). Hastaligin prognozu eslik eden anomalilere
baghdir, PRUV portal sisteme dokiiliiyorsa ve ek anomali saptanmamissa prognozun

iyi oldugu soylenebilir (36).

Teshis agisindan yol gosterici olabilecek sonografik isaretler vardir. Kordon
insersiyosundan itibaren normalden daha genis bir ven gorilmesi(Ven genisligi
ortalama olarak 15. Haftada 3mm ve termde 8mmdir(39)), portal venin fetal
abdomenin enine kesitinde mideye dogru kivrik olmasi, fetal safra kesesinin
umbilikal venin medialinde (umblikal ven ile mide arasinda) yer almasi veya venin

direk olarak sag atriuma dokilmesi bunlar arasindandir.
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Resim 1-Abdominal kesitte persistan sag umblikal ven gériintii diyagrami

2.1.2. Persistan Sol Siiperior Vena Cava

Normal embriyonik gelisim sirasinda 6n kardinal venlerden solda olan
gerilerken sag taraftaki sag common kardinal ven ile birleserek sag tarafta superior
vena cavayi olusturur. Sol 6n kardinal venin gerilememesi persistan sol superior
vena cava (PLSVC) olarak adlandirilir. PLSVC tiim damar anomaliler arasinda nadir
gozikse de en sik gorilen torasik vendz anomalidir ve erigkin toplumda %0.2-3
oranda tesadiifen saptanabilir(40). PLSVC cogunlukla asemptomatiktir ancak
heterotaksi sendromlarinin veya daha kompleks KKH’larin da bir pargasi olabilir(41,

42, 43). Bu nedenle prognoz drenaj yerine ve eslik eden anomalilere baglidir.

PLSVC %80- 90 oranda koroner sinus araciligiyla sag atriuma drene olur,
kalan hallerde ise sol atriuma drene olur. Sol atriyuma baglandiginda énemli bir
anomalidir, bu durumda koroner sinis genellikle yoktur(44). Sag tarafta normal
gelisimini tamamlamis bir superior vena cava olabilir ya da olmayabilir. Sol kalp
obstriiktif lezyonlariyla berberlik gosterebilir bu nedenle saptandiginda fetal tarama
ve neonatal takip onerilir. KKH grubunda %1,3-11 oraninda goriiliir(40, 45, 46, 47,
48). Sonografide genislemis bir koroner sinlis gorildigiinde veya 3 damar trakea

kesitinde 4. Bir damar gorildigiinde PLSVC akla gelmelidir.



Resim 2- U¢ damar ve trakea kesitinde persistan sol siiperior vena cava gériintiisii

2.1.3. Kesintili inferior Vena Cava

Embriyolojik gelisim sirasinda inferior vena cava (IVC) sag suprakardinal ven,
subkardinal-suprakardinal anastomoz, sag subkardinal ven, hepatik ven ve hepatik
sintzoidlerin birlesiminden olusur (49). Hepatik kissmda IVC olusumuna katilmaz ise
bu boélgede kesinti olusur, asagidaki renal damarlar ile yukaridaki hepatik damarlar
arasinda IVC gorilmez. Bedenin alt yarisindan ven6z donts aortanin arkasinda yer
alan ve superior vena cava'da sona eren azigos ven araciligiyla aktarilir. Olmayan
IVC'nin yerini alan bu biylk ol¢lide genislemis azigos damari, genellikle "superior
vena kavaya azigos uzantisi" olarak adlandirilir. Normal durumda SVC'ye akan azigos

damar bu "superior vena kavaya azigos uzanti" kadar genis degildir.

Kesintili IVC heterotaksi sendromlari ile iliskilidir. Bu sebeple sonografide
polispleni, orta hatta karaciger ve fetal bradikardi eslik edebilir(43, 49, 50). .
Posteriorda aorta eslik eden azigos uzanti gift damar gérinim olusurur. Ayni
zamanda IVCnin sag atriuma baglanmadiginin izlenmesi, aorta arkasinda seyreden
azigos venin SVC dokulduglniin izlenmesi tani igin dnemlidir. Bu anomaliye bagli
olusan yeni dolasim tedavi gerektirmez. Prognoz eslik eden diger anomalilere

baglhidir.



Genislemis
Azigos damar

Resim 3- (A) Sagittal kesitte aort arkasinda seyreden superior vena kavaya uzanan genislemis azigos
damar. (B) Transvers kesitte posteriorda aort yaninda seyreden azigos damarin olusturdugu ¢ift
damar gériintiisi.

2.1.4. Pulmoner Veno6z Doniig Anomalileri

Dort pulmoner ven ve sol atriumun bir kismi embriyolojik gelisim sirasinda
birleserek ana pulmoner veni olusturur. Bu birlesim sirasinda pulmoner venlerin
atriuma drene olamamasi pulmoner ven6z dénis anomalilerine sebep olur. Doért

venin tamami etkilenmis ise total, daha az ven etkilenmis ise parsiyel olarak



adlandirilir. Baska kardiyak anomalilere eslik edebilir veya diger sistemik vendz

anormallikler gibi heterotaksi sendromlarinda goriilebilir(43, 50, 51).
2.1.4.1. Parsiyel Pulmoner Venoz D6niis Anomalisi

Genel olarak parsiyel pulmoner ven6z dénis anomalileri (PAPVR) tedavi
gerektirmez ve iyi prognozludur. Fetal anomali taramasinda her dort ven de her
zaman goriilemediginden, genellikle ek kardiyak anomalilerin izlendigi vakalarda
tani alinmaktadir. Ozellikli bulgulari nedeniyle PAPVR alt tipi sayilabilecek Scimitar

sendromu ve Sinus venosus defektlerine fetal sonografide tani konulabilir.
2.14.1.1. Scimitar Sendromu

Scimitar ingilizcede orta doguda yaygin olan konveks egime sahip kilica
verilen isimdir. Bu sendromda sag taraftaki pulmoner venler, diyaframi gecerek
kaudale inen bir damara drene olur. Bu damar sag atrium proksimalinde IVC'ya
drene olur ve dogumdan sonra hastalarin diiz gogus rontgen filminde sag alt akciger
alaninda bu egimli kilict andirir sekilde gorilir(52). Sonografide sekundum ASD,
dekstrokardi veya mezokardi ile siklikla beraberlik gosterir(53). Cerrahi tedavi

duruma gore cocukluk cagina kadar ertelenebilir(54).
2.1.4.2. Total Pulmoner Venoz Doniis Anomalisi

Total Pulmoner Vendz Donlis Anomalisi (TAPVR) dort pulmoner venin de
morfolojik sol atriyuma drene olamamasi durumudur(55). Embriyolojik olarak
TAPVR, ortak pulmoner venin gelisememesinden kaynaklanir(56). Ortak pulmoner
ven gelismediginden akcigerin pulmoner venoz sistemi ile sistemik venler arasinda
anastomozlar devam eder. Sistemik venlere drenaj yerine gore 4 anatomik gruba
ayrilabilir: tip 1, suprakardiyak (%43); tip Il, kardiyak (%18); tip Ill, infradiyafragmatik
(%27); ve tip IV, karisik (%12)(57, 58).

Fetal hemodinamide pulmoner kan akisi, toplam ventrikiler atimin kiglk bir
kismini olusturdugundan bu anormallik intrauterin hayatta iyi tolere edilir. Bununla

birlikte dogum sonrasi yeni hemodinamik durumda, sag kalpte pulmoner ve sistemik



dolasimlar tamamen karisir, solunum zorlugu ve siyanoz baslar. intrauterin teshis
alamayan bebekler yiiksek morbidite yasarlar ancak erken teshis planli cerrahi ve
erken stabilizasyonu sagladigindan uzun vadeli iyi bir prognozla sonuglanir. Bu

nedenle erken teshis kritiktir(59, 60, 61).

TAPVR gozden kacabilir ancak prenatal tanisi da mimkindir (62, 63).
Sonografide sol atriyal apendiks ile sol pulmoner ven arasindaki normal doku kivrimi
yoktur. Sol atriyumun arkasinda desendan aorta uzak seyredebilir, pulmoner
venlerin sol atriyuma drene olmayan sekilde birbiri ile kesistigi gorilebilir veya
venlerin IVC, SVC, koroner sinls gibi yapilara drene oldugu izlenebilir. Genellikle
izole bir kusur olarak ortaya ¢ikmasina ragmen, bircok TAPVR vakasi, diger yapisal

kardiyak veya ekstrakardiyak kusurlarla birlikte ortaya ¢ikar(43, 50).
2.2. Septal Defektler

intrauterin hayatta atriyal septumda bulunan foramen ovale sagdan sola
sant saglar, duktus arteriozus ise sag ventrikiil atiminin ¢ogunu plasenta ve alt
ekstremiteye yonlendirir. Ventrikiller arasinda ise asla direkt bir iletisim bulunmaz.
Dogumdan sonra duktus arteriozus vazokonstriksiyon yoluyla ve foramen ovale cek
valf mekanizmasinin ters tarafinda basincin artmasi sebebiyle kapanir. Erigkinlerin

%25 kadarinda ise foramen ovale patent kalmaktadir(64).
2.2.1. Atriyal Septal Defektler

Atriyal septal defektler (ASD), tiim konjenital kalp anomalilerinin yaklasik
%7'sini olusturur ve her yasta teshis edilebilir(65). Uc ana tip ASD veya interatriyal
iletisim vardir: ostium sekundum, ostium primum ve sinis venosus defektleri.
Sekundum ASD defektleri en sik gorilen ASD tipidir (%75-80), bunu primum (%15)
ve sinlis venozus (%5-10) ve son olarak koroner sinis defektleri (%1'den az) takip
eder(66). Sekundum ASD'li hastalarin %65 ila %75'ini kadinlar olusturur, ancak

cinsiyet dagilimi sinlis venosus ve ostium primum ASD'ler igin esittir (67).



ASD hastalarinda, NKX2.5/CSX, TBX5, TBX20, GATA4 ve GATAG transkripsiyon
faktorlerindeki mutasyonlar dahil olmak lizere birkag¢ genetik mutasyon
tanimlanmistir(68, 69). ASD'ler tek bir basit kardiyak malformasyon olarak ortaya
cikabilir veya Fallot tetralojisi (TOF), Ebstein anomalisi veya truncus arteriyozus (TA)
olan hastalarda oldugu gibi daha karmasik konjenital malformasyonlarla iligkili
olabilir. ASD'ler ayrica Down sendromu, Ellis-van Creveld sendromu, Goldenhar
sendromu, DiGeorge sendromu, Noonan sendromlari ve Williams sendromu gibi

diger genetik sendromlarla da iliskilidir.
2.2.1.1. Sekundum Atriyal Septal Defekt

Sekundum atriyal septal defekt (ASD), genellikle septum primum icindeki bir
veya birka¢ defekte bagli olarak fossa ovalis bolgesindeki bir defekttir. Sekundum
ASD septum sekundumun yetersiz gelisimi ya da septum primumun asiri
rezorpsiyonundan kaynaklanir. Santin boyutunu etkileyen defektin biyutklagiddr,
sekundum defektlerinin boyutu birka¢ milimetre ile 2-3 cm arasinda degisebilir(70).
Cogu KKH formunun aksine, sekundum ASD kadinlarda erkeklerden ¢ok daha sik

gorllir. Ayni zamanda Trizomi 21 ile de iliskilidir.

Dogumdan sonra dahi foramen ovale'yi sekundum ASD'den ayirt etmek zor
olabilir. ikinci ve liclincii trimesterde foramen ovale (septum primum) flebi giderek
daha anevrizmal hale gelir ve sol atriyuma daha fazla deviye olur. Sonografide flebin
gebelik yasina gore normalden daha anevrizmal goriinmesi ya da foramenin

normalden daha genis izlenmesi yol gosterici olabilir.

izole ASD'ler genellikle kendiliginden kapandigindan ve miidahale
gerektirmediginden muhtemelen tani aldiklarindan daha yaygindirlar. Konjenital
mitral stenoz ile iliskili oldugunda, Lutembacher sendromu olarak adlandirilir. Orta

ve genis sekundum ASD vakalari ¢cocukluk caginda invaziv girisim gerektirebilir.
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2.2.1.2. Siniis Venosus Atriyal Septal Defekt

Sinlis venosus defektleri gercek membranoz septumu etkilemez,
embriyolojik sinls venosus'un inferior ve superior kisminda ortaya ¢ikar. Genellikle
PAPVR ile beraberlik gosterir, neredeyse her zaman sag taraftaki pulmoner venlerin
anormal drenaiji ile iliskilidir. Superior defekt, superior vena kava orifisinin oval
fossanin (foramen ovale kalintisi) Gizerindeki atriyal septumun lzerinde hem sol
hem de sag atriyumu drene ettiginde ortaya cikar. Superior siniis venosus defekti ve
sag superior pulmoner venin superior vena kavaya kismi anormal baglantisi siklikla
birlikte gorilir. inferior ven cava orifisinin ise ayni baglantiyi yapmasi ve her iki
atriumu drene etmesi inferior defekti olusturur. Burada ise sag inferior pulmoner
venin inferior vena kavaya anormal baglantisi birlikte olabilir. Siperior defekt,

inferiora gore ¢ok daha sik géraltr(71).

Sinlis venosus defektleri, sonografide atriyal septumun st kenarinin veya alt
kenarinin yoklugunun gosterilmesiyle dogum 6ncesi teshis edilebilir. Ayrica, sag
taraftaki pulmoner venlerin zaman zaman vena kavaya anormal sekilde drene

oldugu gorulebilir(70).

Sinls venosus defektleri yenidoganda nadiren midahale gerektirir. Bununla
birlikte, sekundum ASD'lerin aksine, sinlis venosus defektleri asla kendiliginden
kapanmaz(70). Perkitan cihazla kapatilamadigindan, deneyimli bir Konjenital Kalp
Cerrahi tarafindan cerrahi onarim gerektirir. Hemen her zaman anormal sag
taraftaki pulmoner venlerin intrakardiyak olarak sol atriyuma yeniden
yonlendirilmesini gerekir(66). Fetal yasam veya erken ¢ocukluk doneminde erken

teshis ile prognoz ok iyidir(72).
2.2.1.3. Ostium Primum Atriyal Septal Defekt

Bu defekt, septum primumun endokardiyal yastiklarla kaynasmamasi
nedeniyle ortaya cikar. Ortak bir atriyoventrikiler agiklik ve bu agikhgin haricinde
ventrikller septumun tepesine yapisan, kapak dokusu iceren iki farkli

atriyoventrikiler kapak antlisu ile karakterizedir. Bu kusurlar, ortak atrioventrikiler
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baglanti gorildiginden atriyoventrikiler septal kusurlar icinde daha iyi
degerlendirilebilir. Kismi atriyoventrikiler kanal (AVC) kusurlari olarak da
adlandirilabilen bu defekt, hemen her zaman sol AV kapaginin bir dereceye kadar
morfolojik anormalligi ile iliskilidir (bu gercek bir mitral kapak degildir, ancak bazen
oldukga bliylk olabilen belirgin bir medial 'yarik' ile ortak bir AV kapak aparatinin sol
tarafidir)(66). Diger atriyal septal defekt tiplerinden farkli olarak, atriyoventrikiler

dagum/iletim de genellikle anormal bir sekilde yerlesir(73).

Sonografide en sik bulgu atriyal septumun alt kisminin olmamasidir. Doért oda
goruntisinde probun ¢ok posterior/inferior angulasyonu, koroner sinlstin bir
ostium primum ASD'ye benzer goriintli vermesine sebep olabilir. Ancak bu benzerlik
sadece bu kesitte gorilir, dogru bir dort oda gorintisinde ostium primum ASD
oldukga belirgindir. Ayrica 6n mitral yaprakgikta 'yarik' goriinimu ostium primum

ASD lehinedir.

Ostium primum genellikle ameliyat gerektirir, diger kardiyak, ekstrakardiyak
anormallikler ve trizomi 21 ile beraberligi siktir(70). Bu defekt perkiitan olarak
kapatilamadigindan genellikle yasamin ilk 5 yilinda sol tarafli AV kapagi da igerecek

sekilde cerrahi onarim gerekir(66).
2.2.2. Ventrikiiler Septal Defektler

izole ventrikiiler septal defektler (VSD), konjenital kalp anomalilerinin
yaklasik %30-40"in1 olusturur ve en sik KKH sayilabilir(3, 74, 75, 76, 77, 78). Prenatal
ultrasonografi ile VSD tanisi alan fetlislerin %33-47'sinde kromozomal anormallikler

tespit edilebilir(79, 80, 81).

Yayginligina ragmen bu lezyonlarin nasil tanimlanacagi ve kategorize
edilecegi konusunda fikir birligi yoktur(82). VSDler izole olarak goriilebilir, iki veya
daha fazla tiiriin birlesik kombinasyonlari olarak izlenebilir, ek intrakardiyak
lezyonlarla komplike hale gelebilir veya Fallot tetralojisi, cift cikish sag ventrikiil,
transpozisyon veya fonksiyonel tek ventrikil gibi daha karmasik anomalilerin bir

parcasi olabilir.
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interventrikiiler septum, ventrikiil odaciklarindaki basing farkindan dolayi
asimetrik kavisli bir yapidir. Bes bélimden olusur: membranéz, muskiler trabekiiler,
infundibdler, atriyoventrikiler ve inlet(83, 84). Defektler ise kabaca 4 baslik altina
toplanabilir; tip 1 (subarteriyel, suprakristal, konal septal, infundibular), tip 2
(perimembrandz, paramembrandz, konoventrikiiler), tip 3 (inlet, AV kanal tipi) ve
tip 4 (muskdiler trabekiler)(85). VSD'ler yerlesim yerine gore siniflandirilirken,
blyukliklerine gore de siniflandirilabilirler. Boyut, aort halkasinin gapina kiyasla tarif
edilir. Aort aniilis ¢apinin %25'inden az veya esitse kiiglk, %25'ten fazla ancak
%75'ten kiglikse orta ve aort anulus ¢apinin %75'inden buyukse biyuk olarak kabul
edilirler(86). VSD'nin en yaygin gorildigi alanlar olan muskiiler ve membranéz

defektler dogum 6ncesi veya dogum sonrasi genellikle kendiliginden kapanir(87).

VSDlerde hemodinamik bozulmanin ana nedeni, sag ve sol ventrikuller
arasindaki anormal iletisim ve santtir. Birgok VSD kendiliginden kapanir, ancak
kapanmayan biyik defektler pulmoner arteriyel hipertansiyon (PAH), ventrikiler

disfonksiyon ve artmis aritmi riski gibi komplikasyonlara yol acabilir(88, 89, 90).

Sonografi ventrikiler septuma nispeten paralel yapildiginda yalanci drop-out
gorlintisl yaygin olarak ortaya cikar, bu nedenler VSD'ler icin hem 2D hem de

Doppler goruntileme ventrikiiler septuma nispeten dik olmalidir(79).
2.2.2.1. Muskiiler Ventrikiiler Septal Defekt

Trabekdiler muskiler defektler yalnizca muskiiler sinirlara sahiptir ve
ventrikller septumun apikal muskdler bileseni icinde yer alirlar. Defektler muskiler
trabekiler septumun midseptal, postero-inferior, apikal ve anterosuperior
bélgelerinde yer alabilirler. "isvicre peyniri" gériinimii veren sekilde birden fazla
olabilirler. Bebeklerde VSD'lerin %20'sine kadari muskulerdir. Ancak erigkinlerde

kendiliginden kapanma egilimi nedeniyle goriilme sikhg daha distiktar.

Muskdler VSD'ler mitral ve triklspit kapaklarin hemen altinda bulunmazlar,
bu bolgede atriyoventrikiiler kanal (AVC) defektleri icerisinde degerlendirilmesi

daha dogru olabilecek inlet VSDler bulunur. inlet VSDler bu gélgede genellikle kapak



13

anomalileri ile beraber seyrederler. Postero-inferior defekt ile inlet muskiler defekt
arasindaki ayrim zor olabilir ve genellikle defektin triklspit kapagin septal yapraginin

mentesesinden olan mesafe dlgiimiine gore karar verilir.

Muskuler VSD'ler, membrandz VSD'ler gibi, fetusta genellikle soldan saga
sant yapar; agirlikh olarak sagdan sola sant, sag taraftaki obstriktif lezyonlar icin bir

isaret olabilir.

Muskdler
VSD

Resim 4- Intraventrikiiler septumda trabekiiler muskiiler béliimde gériilen biiyiik ventrikiiler septal
defekt

2.2.2.2. Membranoz Ventrikiiler Septal Defekt

Membranéz defekt, genellikle membranéz septumun interventrikiler
kisminin merkezinde bulunur. Bu tip VSDlerin isimlendirilmesinde ¢okc¢a tartisma
vardir, farkli isimler olarak santral perimembrandz, perimembrandéz,
paramembrandz, konoventrikiiler, infrakristal de kullanilmaktadir(85, 91). Bunun
nedeni “membranéz” ismini defektin yerini degil, defektin sinirlarina gére verilmis
olmasidir. Bu isim 6zellikle defektin postero-inferior kenarinin fibréz yapisina atifta

bulunur.

Bu VSD'lerin bir siniri genellikle bir AV kapak ile bir arteriyel (semilunar)

kapak arasindaki fibroz yapidan olusur. Genellikle trikiispit kapagin septal
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yaprakegiginin arkasindaki anteroseptal komissiirde ve aort kapaginin sag ve koroner
olmayan yaprakgiklari arasindaki komissiiriin altinda bulunurlar, ¢linkiéi normal
kalplerde burasi triklispit ve aort kapaklarinin fibroz streklilik icinde oldugu yerdir.
Ancak bu defektler yalnizca AV kapaklarinin yaprakgiklari arasinda da seyredebilir,
hatta tamamen muskdler sinirlari olmasi da mimkun olabilir. Bu defektler, septal
bandin 2 kolu arasindan sag ventrikile agilan subarteryel defektlerin aksine, septal

bandin postero-inferior kolunun altinda ve arkasinda yer alir(92).

Misktler VSD'lerin aksine, membrandz VSD'ler dort oda kesitinde
gorintilenemezler ¢linkli bunlar daha anteriorda ve aort kapaginin altinda kiglk
bir uzakhktadirlar. Subaortik bélgede ventrikiler septumu bu bélge
olusturdugundan sol ventrikdl ¢ikis yolunun uzun eksen goriintiisi membrandéz bir
VSD'yi belgelemek igin en ideal yaklasimdir. Sonografi sirasinda daha 6nce

bahsedilmis olan drop-out akilda tutulmali ve yanlis pozitif VSD bildirilmemelidir.

Membrano6z VSD'ler genellikle izole olarak ortaya cikar, ancak diger yapisal
kardiyak veya ekstrakardiyak defektlerle birlikte gorilebilir. Membranoz septumun
aort kapagina yakinhgl nedeniyle, aort kapagi defektten sag ventrikiile prolabe
olabilir ve iliskili distorsiyon siklikla aort yetersizligine neden olur. Cogu membrandz
VSD kendiliginden kapanmasina ragmen, gelisme geriligi veya ilerleyici aort
yetersizligi olan bebeklerde defektlerin bir yasina kadar cerrahi olarak kapatilmasini
gerekebilir. Ayni zamanda iletim yoluna yakin oldugundan diizeltme sirasinda bu
golge yaralanarak aritmilere de sebep verebilir. Aort kapaginda geri donUisi
olmayan bir hasar meydana gelmedigi sirece prognoz genellikle iyidir. Kapak hasari

durumunda aort kapaginin tamiri hatta degistirilmesi gerekebilir(93).
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Membranoz

VSD

Resim 5- Membranéz ventrikiiler septal defekt ultrasonografi gértintuisii

2.2.2.3. Subarteryel Ventrikiiler Septal Defekt

Subarteriyel kusurlar agirlikli olarak aort kapaginin altinda(subaortik) veya
pulmoner kapagin altinda (subpulmoner) bulunabilir. Bu bélgeyi, normal kalpte,
bagimsiz bir kas dokusu tlipi olan ve pulmoner kapagi destekleyen muskuler
infundibulum olusturur. Defekt olustugunda, karakteristik olarak aort ve pulmoner
kapaklar arasinda fibréz dokunun siirekliligi defektin tavanini olusturur. Bu defektler
farkl siniflandirmalar altinda outlet, infundibuler, doubly-commited jukstarteriyel,
konal septal, intrakonal, subpulmoner ve suprakristal VSD'ler olarak da

adlandirilabilirler.

Sonografide tespit edilmeleri zor olabilir, dért oda goriintlisiinde gérilmezler
ve ancak biyik damar cikislarinin dikkatli incelenmesi ile tani alabilirler. Diger
kardiyak anomalilere siklikla eslik ederler. Aort kapaginin sag ve koroner olmayan

yaprakciklari, bu defekt icerisine sarkarak aort kapaginda bikiilme ve yetmezlige
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sebep olabilirler. Ayni zamanda defektin perimembrandz alana da uzanarak ara bir

tip olarak goriilmesi de mumkinddr.

Subarteriyel VSD'ler asla kendiliginden kapanmaz. Bu kusurlar, genellikle
yasamin ilk yilinda cerrahi diizeltme gerektirir. Prognoz, genellikle iyi olmasina
ragmen, iligkili kardiyak anormallikler ve aort veya pulmoner valvar etkilenmeye

baghdir.
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Resim 6- Pulmoner kapaklarin altinda hizasiz gériilen subpulmoner ventrikiiler septal defekt

2.2.2.4. Hizasiz Ventrikiiler Septal Defekt

Hizasiz VSD'ler, ventrikiiler septumun st (konal veya infundibuler) kismi
septumun geri kalanindan ayrildiginda ve anterior olarak sag ventrikiile veya
posterior olarak sol ventrikiile saptiginda meydana gelir. Bazi kaynaklar bu grubu
subarteryel vsdler ile beraber outlet VSDler altinda toplar(94). Anterior deviasyon
sag ventrikil blokajina sebep olur subvalvar ve valvar pulmoner stenoz ve pulmoner
arter hipoplazisi); TOF, boyle bir kusurun en yaygin tezahiridir. Tersine, konal

septumun posterior deviasyonu, sol ventrikil blokaji (6rn., subaortik stenoz,



bikomisural aort kapagi, aortik ark hipoplazisi, aort koarktasyonu) ile sonuclanir.
Uygunsuz ventrikiloarteriyel baglantilari olan hastalarda (buyik arterlerin
transpozisyonu), anterior deviasyon subaortik stenoz ve hipoplastik aortik ark ile

iliskilidir ve posterior deviasyon subpulmoner stenoz ile iliskilidir.

Hizasiz VSD'ler dort oda kesitinde normal gortinebilir, ancak hem VSD hem
de bununla iliskili ¢ikis yolu anormallikleri, biiyik damar ¢ikislari incelenirken daha

kolay izlenebilir.

Her iki yondeki deviasyon da dogumdan sonra prostaglandin ile duktal
acikhgin korunmasini gerektirecek kadar ciddi ¢ikis yolu tikaniklig olusturabilir.

Yonetim ve prognoz, cikis yolu tikanikhginin tipine ve ciddiyetine baghdir.

Malalignment VSD
ve overriding aort
gorunumu

Resim 7- Aort altinda hizasiz gériilen subarteryel ventrikiiler septal defekt

2.2.2.5. Atriyoventrikiiler Kanal Defekti

Atriyoventrikiler kanal (AVC) defektleri 19-34:100.000 siklikla gorulirler(75,
76, 77). Tim konjenital kardiyak malformasyonlarin %3-15'ini olustururlar(78, 80,
95, 96). Normalde embriyonik gelisim sirasinda septum primum ve endokardiyal

yastiklar kaynasir. Bu kaynasmanin olmamasi veya eksik olmasi geleneksel olarak
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atriyoventrikiiler kanal (AVC) defektlerinin ana mekanizmasi olarak kabul edilir(97,
98, 99). Bununla birlikte, bazi yeni calismalar, dorsal mezenkimal ¢ikinti olarak
bilinen ekstrakardiyak dokunun bozulmasinin da ana nedenlerden biri olabilecegini
gostermistir(100, 101, 102). Bu yapilarin anormal gelisimi, fetal anomali taramasi ve
ayrintil fetal ekokardiyografi ile saptanabilecek cesitli AVC defektleriyle sonuglanir.
AVC defektleri, siklikla ekstrakardiyak anomalilerle (%75) ve trizomi 21 ile
iliskilidir(103, 104, 105). Genis AVC defekt serilerinde, vakalarin yaklasik %75'inde
ekstrakardiyak anomaliler ve bunlarin %45'inde Down sendromu saptanmistir. Bir

diger iliski de, hastalarin% 15'inde saptanan heterotaksidir (105).

Normal kardiyak embriyogenezde, atriyoventrikiler kanalin
olusturulmasinda dort endokardiyal yastik yer alir. Yastik dokusu, kardiyak yapilari
birbirine baglayan bir yapistirici veya fibroblastlarin sizabilecegi yapi iskelesi gorevi
gorir. Dorsal ve ventral endokardiyal yastiklar birleserek ortak atriyoventrikiler
orifisi mitral ve triklispid bilesenlere ayirir. Bu yastiklardan gelen doku ayrica ostium
primumun gevresi boyunca uzanir ve kapanmasinda rol oynar. Ventral yastik,
interventrikller foramenlerin kapanmasina da katkida bulunur. Son olarak, dort
yastiktan kaynaklanan doku fonksiyonel mitral ve triklispit kapak yaprakgiklarini

olusturur.

Tipik olarak kismi formda, dorsal ve ventral endokardiyal yastiklarin
tamamlanmamis flizyonu, primum atriyal septal defekt ve yarik septal mitral
kapakgik ile sonuglanir(106). Bu yarik gergekten de bir yariktir (kommissir degil) ve
sol tarafli AV kapak, malforme bir mitral kapaktir (Gg yaprakl bir mitral kapak
degildir). Sonografide septum primum'un yoklugu (atriyal septumun en alt kismi)
dort oda goriuntisiinde tani koydurabilir (107). Ayrica, atriyoventrikiler septumun
yoklugu, trikispit kapagin septal yaprakciginin normal apikal yer degistirmesinin
olmamasiyla sonuglanir; bunun yerine mitral ve triklispit kapaklarin septal

yaprakciklari ventrikller septuma ayni seviyede yapisir.

Tam AVC defektlerinde ise, endokardiyal yastiklar kaynasmaz ve septum

primum endokardiyal yastiklarla kaynasmaz. Sonug olarak, fetal kalpte bir ostium



19

primum ASD ve yarik mitral kapakgigin yani sira ostium primum ASD ile devamlilik
gosteren genis bir inlet VSD ve tek bir ortak atriyoventrikiler kapak bulunur. Bu
kapak genellikle iki kdpri yaprakgiktan, bir sag ve sol mural yaprakgiktan ve bir sag

kranial-ventral yaprakgiktan olusan bes yaprakgiktan olusur.

Bahsedilen bu iki formun alt ve ara formlari da bulunmakla beraber tim AVC
kusurlari formlari nihayetinde cerrahi miidahale gerektirir. Prognoz iliskili kardiyak
ve ekstrakardiyak anormalliklerin yani sira postoperatif mitral, trikispit ve

ventrikiler fonksiyona da baglidir(108).

TIB0.1 MI1.0

3

12em” == ppm

Genis AVSD

Resim 8- Hem atriyal hem ventrikiiler kompartmanda tek oda gériintiisiine yol agan genis
atriyoventrikiiler septal defekt
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2.2.3. Trikiispit Kapak Ebstein Anomalisi ve Trikiispit Kapak Displazisi

Ebstein anomalisi, degisken anatomik ve patofizyolojik 6zelliklere sahip ve bu
nedenle degisken klinik senaryolara yol acan sag ventrikil miyopatisi ile triklspit
kapagin bir malformasyonudur. Yaklasik 20binde 1 gorlir(109). KKH’larin %1-2,5’ini
olusturur(78, 110) ve trikispid kapagin konjenital malformasyonlarinin yaklasik
%40'in1 temsil eder(111). Erkekler ve kadinlar esit derecede etkilenir(112). Ebstein
anomalisi olan hasta popilasyonlarinda genetik heterojenite ve iliskili
mikrodelesyonlar ve mutasyonlar bildirilmistir (113, 114). iliskili anéploidi riski
muhtemelen genel fetal poplilasyondakine gore biraz daha fazladir. Dizeltilmis

arter transpozisyonunda, ebstein anomalisi sik gérilen bir bulgudur.

Onemli birkag 6zelligi vardir: 1) trikiispit yaprakeiklarinin altta yatan
miyokardiyuma yapismasi (delaminasyon eksikligi); 2) fonksiyonel halkanin (septal >
posterior > anterior yaprakgik) asagi (apikale) yer degistirmesi; 3) sag ventrikilln bir
kisminin "atriyalize" olmasi ve bu kisminin gesitli derecelerde hipertrofi ve duvarin
incelmesi ile genislemesi; 4) 6n yaprakgigin is grememesi, fenestrasyonu ve
yapismasi; ve 5) sag atriyoventrikiler bileskenin (gercek trikiispit halka)
genislemesi(115). Ek olarak, hastalarin yaklasik %14'inde Wolff-Parkinson-White

sendromuna sebebiyet veren bir veya daha fazla aksesuar iletim yolu olacaktir(116).

Sonografide dort oda goriintlistinde sag atriumun genislemesiyle birlikte
hem trikuspit displazi hem apikale kayma hem de atriuma kan kagagi saptanabilir.
Siddetli trikuspit yetersizligi varsa, Ebstein anomalisi ve triklspit kapak displazisine

genellikle pulmoner kapak darhigi da eslik eder.

Medikal yonetim ve gézlem semptomatik hastalarda uzun sire yirutilebilir.
Operasyon planlanan hastalarda amacg trikispid kapak tamiridir; onarimda ayni
zamanda sag ventrikil plikasyonu, sag atriyal rediiksiyon ve atriyal septal kapatma
da yapilabilir. Ancak orta veya siddetli Ebstein anomalisi veya trikispit kapak
displazisi olan fetiisler, yiksek riskli yenidoganlar icin en uygun tibbi ve cerrahi

bakimi saglayabilen merkezlerde dogurtulmalidir.
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2.3. Sag Kalp Obstriiktif Lezyonlari

2.3.1. Trikiispit Atrezisi

Triklspit atrezisi (TA), yenidogan doneminde siyanoza sebep veren karmasik
bir KKHdir. Tedavi edilmedigi takdirde her zaman olimcildir ve birden fazla kez
palyasyon gerektirir. Bu nedenle, erken tani ve zamaninda cerrahi midahale, bu
bebeklerin yonetiminde ¢ok 6nemlidir(117). Tim KKH vakalarinin yaklasik %1-3'Gni
olusturur ve hem erkeklerde hem de kadinlarda benzer oranda gorilir(78, 118),
insidansi yaklasik 10.000 kiside bir olarak bildirilmektedir(119). Fallot tetralojisi,
blylk arterlerin transpozisyonu (TGA) ve hipoplastik sol kalp sendromundan sonra
en yaygin dordiinci siyanotik KKHdir(119). Literatiirde ailesel niiks vakasi sadece
birkag adet vardir. Bu vakalarin otozomal resesif bir modelde kaltildigina
inanilmaktadir(120). Triklispit atrezisi normal ¢ikim yolu anormallikleri olmadiginda
her iki cinsiyette de esit oranda gorulir, D-TGA durumunda ise erkek cinsiyette daha
baskin olarak goruliir(121). TA tek ventrikill patolojilerinin en temel formudur ve

genellikle tek ventrikil bozukluklari arasinda en iyi uzun vadeli prognozu tasir.

TA'nin altta yatan etiyolojisi tam olarak anlasilamamis olsa da, triklspit
valviilogenezisin bozulmasina bagli olarak ortaya c¢iktig bilinmektedir(122). Triklspit
atrezide trikUspit kapak ya olusmaz ya da a¢ilmaz. Sonug olarak sag atriyum
hipoplastik sag ventrikilden ayridir, sag atriyuma giren kan, sol atriyuma ve oradan
da sol ventrikiile akmalhdir. Bu, sistemik ven6z dolasimdan gelen oksijensiz kanin
akcigerlerden donen oksijenli kanla karismasini saglamak igin foramen ovale veya
ASDnin gerekli oldugu anlamina gelir(123). Ortaya ¢ikan kismen oksijenli kan daha
sonra sol ventrikil tarafindan aorttan disari pompalanir. Bir kismi ise bir VSD
araciligiyla sag ventrikiile ve oradan gecerek pulmoner artere gecebilir. Sag
ventriklle ve pulmoner artere akisin VSD yoluyla gelmesi gerektiginden, sag
ventrikiil ve pulmoner arter genellikle hipoplastik goriiniir ve pulmoner kapak
atretik degilse de genellikle stenotiktir. Bununla birlikte, trikilispit atrezisi TGA ile
birliktelik gosterdiginde, pulmoner kapak ve pulmoner arter (bu durumda sol

ventrikilden kaynaklanan) genellikle iyi sekillenirken, aort kapagi hipoplastik bir
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aortik ark ve olasi bir koarktasyon ile stenotik olabilir. VSD'nin olmadigi veya kritik
pulmoner obstriksiyonun oldugu bazi durumlarda hasta, pulmoner dolasima kan

akisini saglamak icin bir patent duktus arteriozusa (PDA) ihtiyaci olur.

Resim 9- Atriyal kasilma sirasinda mitral kapak ve ventrikiiler septal defektten kan akisi izlenirken
trikiispit kapak atretik durmaktadir.

Sonografide TA’li fetliste, dort odacik goriinimi anormaldir. En sik anormal
bir triklspit kapak ve hipoplastik sag ventrikil seklinde gorilir. Triklspid atrezinin
TGA veya sag ventrikilden ¢ikan bliylk arterin az gelismesi ile yakin iliskisi gbz

onlne alindiginda, biylk damar gikislari yakindan dikkat gerektirir.

Dogumdan sonra, etkilenen bebeklerin ¢cogu siyanotik goriiniir, ancak duktal
bagimlilik pulmoner kan akimi miktari ile belirlenir. Pulmoner kan akim miktari, bash
basina, pulmoner obstriksiyonun boyutu, bir VSD'nin varligi ve boyutu, bliyik

arterlerin iliskisi ve bir PDA'nin varhigi ile belirlenir(124).

Ameliyat edilmeyen hastalarin gogu yasamin ilk yilinda olar. Triklspit atrezisi
olan bebeklerde eninde sonunda bir Glenn prosediirii (superior vena kava'nin sag
pulmoner artere anastomozu, genellikle yaklasik 6 aylikken) ve ardindan bir Fontan

prosediri (IVC'nin interpozisyon grefti ile dogrudan sag pulmoner artere
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anastomozu, genellikle 2 ila 3 yasinda) gerekir. Erken tani ve etkili cerrahi tedavi ile,

TA'l cogu hasta yetiskinlige kadar iyi yasar ve iyi bir fonksiyonel kapasiteye sahiptir.

Cesitli patolojiler (TA dabhil) icin Fontan prosediri uygulanan hastalarin sonuglari, 15
yilda nakilsiz sagkalimin %92 oldugunu ve Fontan'in basarisiz olmamasinin %87

oldugunu gostermistir(125).
2.3.2. intakt Ventrikiiler Septum ile Pulmoner Atrezi

intakt ventrikiler septumlu pulmoner atrezi (PA-IVS), heterojen morfolojik
varyasyona sahip, nadir gortilen kompleks siyanotik bir KKHdir ve tiim konjenital
kalp hastaliklarinin yaklasik %3-8'ini olusturur(78, 80, 96). 100.000 canli dogumda
yaklasik 4 ila 8 oraninda bulunur ve siyanotik konjenital kalp hastaliginin tictinci en
yaygin seklidir(126, 127, 128). PA-IVS insidansi, fetal popiilasyonda stiphesiz daha
fazladir, clinkli bu hastalarin bir alt grubu, 6zellikle ciddi triklspit yetersizligi olan
fetuslar, intrauterin kaybedilebilir ve bir kismi elektif olarak sonlandirilir(129). PA-
IVS erkeklerde 1.5:1 oraninda kadinlara gére daha sik gorilir. Ayrica, tani alan

fetusun kardeglerinde KKH igin %25'e varan bir risk vardir (130).

PA-IVS'de, atretik pulmoner kapak nedeniyle sag ventrikil kér olarak sona
erer. Bu nedenle degisen derecelerde triklispit kapak ve sag ventrikill hipoplazisi
gorilir. Ayni zamanda koroner dolasimda ventrikiilokoroner baglantilar, fistiller,
koroner stenoz veya atrezi gibi ilgili anormallikler de vardir(131). PA-IVS'li hastalarin
yaklasik %9 ila %34'lUinde sag ventrikil bagimli koroner dolasim (RVDCC) olacaktir.
RVDCC'li veya RVDCC'siz koroner anormalliklerin varhg morbidite ve mortaliteyi
artirabilir(132, 133, 134, 135, 136). Bu tir sinlzoidler, dnemli koroner arter
stenozlari ile birlikte ortaya cikabilir ve bu hastalari 6zellikle dogumdan sonra akut

miyokard enfarktlisi riskine sokar.
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Atretik pulmoner kapak

Resim 10- Sag ventrikiil ¢itkim yolunda pulmoner arter kapaginda hareket izlenmemesi ve retrograd
akimin gériilmesi pulmoner atrezi tanisinda 6nemli bulgulardir.

Sonografide dort oda goriintlisiinde hemen her zaman trikispit kapagin veya
sag ventrikllin boyutunda, yapisinda veya hareketinde anormallik saptanir.
Anormal bir trikispit kapak ve hipoplastik, hipertrofik, koti isleyen bir sag ventrikiil
en stk bulgulardir. Doppler incelemede trikiispit kapakta kagak ve sag ventrikiil
cevresinde sinlzoitler saptanabilir. Pulmoner gikis yolu gériintiilenmesinde
pulmoner kapagin atretik oldugu, sag ventrikiilden pulmoner artere antegrad akis

olmadigi ve duktus arteriozustan retrograd dolum goéralir.

Dogumdan sonra duktus arteriyozusun agikliginin korunmasi gerekir. Cerrahi
veya girisimsel bir yontem genellikle ilk hafta icinde uygulanir. Biventrikiler onarim
ideal ve tercih edilen cerrahi yaklasim olsa da PA-IVS yonetimi blyuk 6lctide
triklispit kapak boyutu ve islevine, sag ventrikil islevselligine, koroner arter
anatomisine ve pulmoner atrezinin haline gore belirlenir. Siddetli sag ventrikil
hipoplazisi olan hastalarda ve RVDCC'li hastalarda tek ventrikiiler onarim (¢ift yonli
Glenn ve ardindan Fontan) duslintlebilir. Koroner arter anormalliklerine bagh

miyokardiyal iskemisi olan hastalarda kalp transplantasyonu uygun yaklasim olabilir.
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2.4. Sol Kalp Obstriiktif Lezyonlari

2.4.1. Hipoplastik Sol Kalp Sendromu

Hipoplastik sol kalp sendromu (HLHS), tek ventrikiil fizyolojisi ile dogan
cocuklarda en sik goriilen anatomik lezyondur ve baskin sag ventrikil ve hipoplastik
sol ventrikdil ile birlikte kiiglik sol tarafli kalp yapilarinin varligi ile
karakterizedir(137). 100.000 canli dogumda 13 ila 20 oraninda gorilen HLHS,
erkeklerde kiz yenidoganlara gore daha sik gorilmektedir ve KKH ile dogan tiim
bebeklerin yaklasik %3'lint olusturmaktadir(78, 138, 139, 140). HLHS vakalari,
konjenital veya edinilmis merkezi sinir sistemi anormallikleri(25) ve ayrica andploidi

icin ylksek risk tasir(141).

Terim sol ventrikil buyakligini etkileyen genis bir hastalik yelpazesini
tanimlamak icin genel gecer sekilde kullanildigindan, HLHS'nin neyi ifade ettigi
tartismali ve hatta kafa karistirici olabilir. HLHS, oldukga buylk bir KKH grubunu
icerir. Tanimlanabilir bir sol ventrikilin hi¢ gérilemedigi aort atrezisi ile birlikte
mitral atrezi bu gruba girebilir. Ayni zamanda kii¢lik ama yetersiz bir sol ventrikiliin
mevcut oldugu aort atrezisi veya aort darligi ile birlikte mitral darlik veya mitral
hipoplazi gibi anomalileri de icerebilir. Hatta saga deviye ciddi AVC defekti veya
kiictk sol ventrikiil iceren DORV gibi karmasik formlar da bu ¢ati altinda

isimlendirilmis olabilir.



26

Resim 11- Ultrason kesitinde sol ventrikiil saga gére oldukga kiigiik gériinmektedir ve duvarlari ileri
derecede kalinlasmistir.

HLHS'li fetls cok stabildir. Anne karninda 6liim oldukca nadirdir ve genellikle
genetik veya kromozomal bir anomali ile iliskilidir. HLHS'de sag ventrikil tipik olarak
iyi performans gosterir, bu nedenle hidrops goriilmez. Sonografide dort oda
gorlintlsi anormal saptanir. Ayrica aortik arkus duktus arteriyozustan retrograd bir
sekilde doldugu gorilebilir. Triklspit kapak ve sag ventrikiil yapisi ve islevi yakin
degerlendirme gerektirir. Atriyal septum ve pulmoner ven6z donis 6zel olarak
incelenmelidir. HLHS'li fetlislerin yaklasik %5 ila %6'sinda restriktif atriyal septum
vardir. Bu mevcutsa, sol atriyumdan kan gikigi ve pulmoner ven6z dolasim
engellenir, bu da pulmoner vaskiilopatiye ve akcigerlerin hasar gormesine neden
olur. Dogumdan sonra bu fetiisler, pulmoner ven6z dénisiin tikanmasi ve pulmoner
damarlarin gelisimsel anormallikleri nedeniyle hipoksi icin inanilmaz derecede
ylksek risk altindadir(142). Restriktif veya intakt atriyal septum sagkalim icin 6nemli
bir risk faktoridir(143). Restriktif bir foramen ovale'ye sahip bazi fetisler, ikinci
trimesterde foramen ovale'nin perkiitan olarak genisletilmesi icin aday olabilir(144,

145, 146).
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Hipoplastik sol kalp sendromu tedavi edilmezse yasamla bagdasmaz.
Hipoplastik sol kalp sendromunun dogum 6ncesi teshisi, aileye danismanlik vermek
ve secilmis fetuslarda intrauterin midahale igin dnemlidir. Dogumdan sonra,
asamali ameliyatlarla palyasyon yapilabilir: Hayatin 1. haftasinda Norwood (veya
hibrit), 4-6 aylikken superior kavopulmoner baglanti (Glenn) ve son olarak 2-4
yasinda toplam kavopulmoner baglanti (Fontan)(147). Neonatal donemde cerrahi
sagkalim oranlari deneyimli merkezlerde %90'a yaklasmaktadir(148). iyi ve biyiik
merkezlerde cerrahi ile uzun vadeli prognoz %80 veya daha yiksek 5 yillik sagkalim

oraniyla baslar(149, 150).
2.4.2. Valvar Aort Darhigi/Atrezi

Valviiler aort stenozu, konjenital kalp defektlerinin yaklasik %3-12'sini
olusturur(4, 78). Konjenital aort kapak stenozu erkeklerde ¢cok daha yaygindir ve

cinsiyet orani yaklasik 4:1'dir(151, 152, 153).

Genellikle kalinlagmis, bikomisural aort kapagina sekonder olan valvar aort
stenozu, ikinci ve lglinci trimesterde dramatik bir sekilde ilerler(154). 18-20.
Haftalarda tani alan siddetli valvar aort stenozu vakalari daha sonra HLHS'ye
donlsen kardiyomiyopatiye sebep olabilir(144, 145, 155). Valvar aort stenozu, aort
koarktasyonu ile birlikte ortaya cikabilir ve her ikisi de digerine sebep olabilir(156,
157, 158). Bikispid aort kapagi (BAV), tahmini prevalansi %1-3 ve erkek baskinhgi

3:1 olan en yaygin konjenital malformasyondur(159).

Valvar aort stenozu, 6zellikle bikommissural ("biktspid") aort kapagi ile iliskili
oldugunda, genellikle aort koarktasyonu ile birlikte ortaya ¢ikar. Valvar aort darligi
sikhikla ekstrakardiyak yapisal veya genetik bozukluklar veya her ikisi ile iliskili
olabilir(96, 160).

Sonografide hafif veya orta dereceli valvar aort stenozu dért oda
gorlintisiini bozmayabilir. Bu vakalar genellikle kiglik bir aort kapaginin
gorintilenmesiyle saptanir. Doppler goriintiilemede darlik diizeyinde artmis akim

hizi tespit edilir.
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Agir darlik ikinci trimesterde hem dort oda goriintlisiinde hem de buiyik
damar cikislarinin incelemesinde géze ¢arpar. Dort oda kesitinde genislemis, islevi
azalmis sol ventrikll goralur. Kiglk, kalinlagsmig, hareketi azalmis bir aort kapakgigi,
endokardiyal fibroelastoz, mitral kapagin yetersizligi ve diyastolde azalmis hareketi
de bulgular arasindadir. Foramen ovale agirlikli olarak soldan saga sant yapabilir.
Doppler incelemede aortik transvers arkta retrograd veya ¢ift yonli akisi gorilebilir.
Erken donemde baslayan darliklar terme kadar HLHS'ye donisebilirken, ge¢
dénemde ortaya ¢ikan darliklar iyi bicimlenmis ancak koéti isleyen bir sol ventrikdil

olarak ortaya cikabilir(144, 145, 150, 155).

Aortun retrograd dolumu

Resim 12- Aort akiminin doppler incelemesi sirasinda retrograd akimin gériilmesi valvar seviyede ileri
derece darlik gostergesidir.

HLHS'ye doniisme olasiliginin yiksek oldugu degerlendirilen fetuslarda ikinci
trimesterde peruktan girisim icin aday olabilirler. Bu hastalarda HLHS gelisimini
Onlenebilirse ve tek ventrikil palyasyonu yerine neonatal ¢ift ventrikil onarimlari
mumbkiin olabilir. Agir darlik ile dogan bebeklerde duktal acikligl korumak icin
prostaglandin gerekir. Kisa bir siire sonra da darligi diizeltmek icin aort kapaginin
transkateter balon dilatasyonu, cerrahi aort valviiloplastisi veya Ross prosediiri gibi

bir girisim gerekir.
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2.4.3. Aort Koarktasyonu

Aort koarktasyonu, pediatrik poptilasyondaki en yaygin dogumsal kalp
kusurlarindan biridir ve dogustan kalp kusurlari olan ¢ocuklarin %5 ila %12'sini
olusturur(78, 161). Koarktasyonun erkek/disi orani 1.4:1 ila 3:1'dir(162). Ayni
zamanda dogum Oncesi saptanmasi en zor kardiyak lezyonlardan biridir(163, 164).
Aort koarktasyonu bikispid aort kapagi, PLSVC ve Down, Turner ve Noonan

sendromlari dahil olmak tGizere kromozomal anormallikler ile birliktelik gosterir.

Fetal kalpte sol ventrikll kani koroner ve serebral dolagimlara pompalar, sol
ventrikil kardiyak debisinin yalnizca kiiglik bir kismi alt govdeyi besler. Buna karsilik
fetal sag ventrikill cikisinin ¢cogu duktus arteriyozustan gecer ve aortik istmusun
hemen distalinde inen aorta ile birlesir, béylece fetisiin alt gévdesinin ¢ogunu sag
ventrikil besler. Bu nedenle aortik isthmus fetal dolasimin temel bir bileseni
degildir, fetal dolasim bozukluguna neden olmaz(161). Ancak dogumdan ve duktal
kapanmadan sonra kritik bir koarktasyon, viicudun alt kisminda zayif perfiizyona ve
asidemiye neden olur ve bu durum, sol ventrikil art yikindeki artisla birlikte akut

dolasim sokuna neden olabilir.

Aort koarktasyonunda, aortik istmus daralir ve siklikla transvers ve distal
aortik arklarin hipoplazisini de icerir(165). Sonografide hafif ve orta derecede
koarktasyon formlari fetal hayatta normal goriinebilir. Daha ciddi koarktasyon
formlari genellikle dort oda, ¢ikis yollari ve lic damar kesitlerinde anormalliklere
neden olur. Sag atriyum, ventrikiil ve cikis yollari genellikle beklenenden daha biiyik
gorindr. Bununla birlikte, fetal kalp, gebelik haftasiyla birlikte artan normal bir
fizyolojik sag taraf baskinhgina sahip oldugundan, tek basina kardiyovaskiler
orantisizhigin kullanilmasi, tG¢linci trimesterde daha da artan bir yalanci pozitiflige

sebep olur(166).

PLSVC sik bir bulgudur ve koarktasyonu stiphesini artirmahldir(42). Bikuspit
aort kapagi baska bir yaygin olarak iliskili bulgu oldugundan, aort kapagi hafif

kalinlasmis veya anormal goriinebilir. Aort kapak halkasi, aort koki, transvers aortik
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ark ve aortik isthmus normalden kiiclik gorlinebilir. Bu yapilarin 6lciim degerleri ve
doppler incelemeleri taniya yardimci olabilir. Distal ark ve asendan aortada bulgular

taniigin daha spesifiktir(163, 167).

TIBO.1 MI 1.0

+ Dist 0.264 cm
3¢ Dist 0.390 cm

Resim 13- Sagittal kesitte aortik arkta bélgesel darlik gériilmektedir.

Koarktasyonun prenatal tanisi, pediatrik kardiyoloji servisi olan bir merkezde
dogumun planlanmasina, duktal acikhgin korunmasi icin dogumdan hemen sonra
prostaglandin inflizyonuna baslanmasina ve elektif olarak ameliyat yapilmasina
olanak saglar. Maternal hiperoksijenasyonun kalbin sol yapilarinin dogum 6ncesi
blylmesini arttirabilecegi iddia edilmistir(168), ancak fetal beyin bliyiimesini ve
gelisimini de etkileyebileceginden su anda kabul edilen bir yaklasim degildir(169,
170). Bu durumu netlestirmek icin devam eden ¢alismalar bulunmaktadir
(ClinicalTrials.gov/NCT02965638). Yenidoganda transkateter dilatasyon veya cerrahi
diizeltme yoluyla koarktasyonu hafifletilir. Bununla birlikte, yenidogan doneminde
girisim yapilan vakalarin %50'ye varan bir kisminda yeniden koarktasyon igin
yeniden miidahale gerekir ve bircok hasta, basarili onarimla bile, yasam boyu

hipertansiyon hastasi olarak kalir.
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2.5. Cikis Yolu Anormallikleri

2.5.1. Fallot Tetralojisi

KKH ile dogan tim bebeklerin yaklasik %3-13'linde Fallot tetralojisi(TOF)
bulunur; bu, 3600'de bir veya her 10,000 canli dogumda 2.8'e tekabil eder; erkek ve
disiler esit olarak etkilenir(78, 171). TOF olarak bilinen anomali, bilindigi kadariyla ilk
olarak 1671'de Niels Stensen tarafindan tanimlanmistir(172). Daha sonra 1888’de
Etienne-Louis Arthur Fallot tarafindan (¢ hastalik bir vaka serisinde bu hastaligin
ortak anatomik ozellikleri tanimlanmistir; pulmoner gikis yolu tikanikhgi, stenoz veya
atrezi, subaortik bir VSD, ata binen aort ve sag ventrikil hipertrofisi(173). Bu dort
Ozellik daha sonra Maude Abbott tarafindan 1924’de “Fallot Tetralojisi” terimiyle

tanimlanmistir(174).

Fallot tetralojisinin gelisimi cok faktorlidir; annede kontrolsiiz diyabet,
annede retinoik asit alimi, fenilketoniiri, kromozomal anomaliler (trizomiler 21, 18,
13), kromozom 22q11.2'nin mikrodelesyonlari ve JAG1/NOTCH2 mutasyonlu Alagille
sendromu ile iliskilendirilmistir. Fallot tetralojisine yatkinhgi olan diger genetik
anormallikler arasinda, transkripsiyon faktorii NKX2.5'teki mutasyonlar,
metilentetrahidrofolat rediiktaz polimorfizmi ve TBX1 ve ZFPM2'deki mutasyonlar
yer alir(175, 176, 177). Ek olarak, TOF yaygin olarak sagital veya li¢ damar trakea

kesitlerinde prenatal olarak tespit edilebilen sag aortik ark ile iliskilidir.

TOF'un subpulmoner infundibulumun tg¢ boyutlu az gelismisliginden(178)
ve/veya anormal pozisyonundan(179) kaynaklandigini 6ne surilmustur. Az gelismis,
dislik hacimli ve dolayisiyla obstriktif bir subpulmoner infundibulum ve
infundubuler septumun anterior ve sefalad deviasyonu izlenir. Subpulmoner
infindibulumun kii¢ctikligl ve anterior deviasyonu, sag ventrikil ¢ikis yolunda
daralma, subaortik VSD, aort kapaginin ata biner sekilde VSD lizerine oturmasi ve
dogum sonrasi sag ventrikil hipertrofisi ile sonuglanir. TOF hastalarindaki hizasiz
VSDler subarteryel septumdan membrandz septuma uzanir. Dogum sonrasi sag

ventrikllin sistemik basinca sirekli maruz kalmasina ikincil olusan sag ventrikiil
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hipertrofisi fetal hayatta nadiren gozlenir. Subpulmoner infundibulum hipoplastik
oldugundan pulmoner kapak da anatomik yerinde degildir, sola, posteriora ve
inferiora yer degistirmistir. Bu kaskad, pulmoner kapagin neden sag ventrikil ¢ikis
yolu obstriiksiyonunda evrensel olarak olmasa da siklikla yer aldigini agiklamaya

yardimci olur. Aksine, subpulmoner infundibulum TOF'ta her zaman anormaldir.

OB Fetal Echo

Resim 14- Fallot tetralojisinin fetal hayatta en éne ¢cikan bulgusu overriding aort gériiniimddiir.

Fallot tetralojisinde ventrikiler septal defekt neredeyse her zaman genistir
ve kisitlayici degildir, bu da iki ventrikiilde basincin esit olmasini saglar. Defektten
gecen akisin yonu ve buyuklGgl, sag ventrikil ¢ikis yolundaki tikanikhigin ciddiyetine
baghidir. Sag ventrikil ¢ikisinda siddetli tikaniklik veya atrezi varsa, dogumda
mudahale gerektiren siddetli siyanoz, diisiik pulmoner kan akisi ve blyik bir sagdan
sola sant gorilir(180). TOF'un saptanmasi, yonetimi ve prognozu anatomi ve
fizyolojinin ayrintilarina baglidir(181, 182). Pulmoner arter dallarinin surekliligi ve

boyutu 6nemli ol¢lide degiskenlik gosterir.
2.5.1.1. Pulmoner Stenozlu Fallot Tetralojisi

infundibuler septumun hipoplazisi ve deviasyonu sag ventrikiil ¢ikis yolunu
daraltir, infundibular stenoz ve biventrikiler (atabinen) aorta neden olur(179).

Pulmoner kapak siklikla stenotik ve bikispittir(183) ancak daha nadir olarak tek
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uniklspit olarak da gorilebilir(184). Bazen daralmanin ana bolgesi hipoplastik
pulmoner halka veya infundibuler ostium olarak gorulebilir ve pulmoner arterin
govdesi, bifurkasyonu ve sag ve sol dallari segmental veya yaygin olarak hipoplastik
olabilir(185). Karsilasilabilecek bu sag ventrikil obstriiksiyonunun ve pulmoner
arterlerin hipoplazisinin derecesi hastaligin agirligini belirler. Dogumdan baglayacak
siyanozun derecesi ve buna bagli ilk cerrahi girisimin zamanlamasi darligin
derecesine baghdir. TOF'lu bir fetliste pulmoner stenozun derecesi, intrauterin

donemde ilerleyebilir(186).

Dort oda goruntisu genellikle normal olarak saptanir. Blylik damar gikislari
incelenirken, aort kapaginin altinda buyik bir hizasiz VSD goérulir. Biventrikiler
gorilen aortun kapagi bu defektin tavanini olustururken muskiler trabekuler
septum tabani olusturur. Pulmoner kapak, degisen oranda daralmis ve kalinlasmis
gorlnebilir ve pulmoner arterlerde hipoplastik gortiinim sik gozlenir. Cikan aorta
normalden blyik izlenebilir ve ventrikiiler septuma normal kalplerden daha paralel
gorilebilir(187).

OB Fetal Echo
C541

+ Dist 0.504 cm

% Dist 0.785 cm

Resim 15- Gebelik boyunca, fetal ana pulmoner arter normalde fetal ¢ikan aortaya esit veya ondan
biraz daha biiyliktiir. Kesitte pulmoner arter ¢apinin aorta gére az oldugu gériilmektedir.
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Dogum sonrasi midahale ihtiyaci ve zamanlamasi pulmoner stenozun ve

pulmoner arter hipoplazisinin derecesine gore belirlenir(171).

2.5.1.2. Pulmoner Atrezili Fallot Tetralojisi

Sag ventrikil, bir atretik pulmoner kapaga karsi kor bir sekilde sonlanir.
Pulmoner govde ya kérelmis bir kord ya da catallanmaya yaklastikca genisleyen
hipoplastik huni seklinde bir kanaldir. Proksimal pulmoner arterler hipoplastiktir ve
kesintili olabilir. Bu nedenle sag ventrikiilden pompalanan tiim kan, VSD yoluyla
sistemik dolasima girer. Biventrikller aort dilatedir ve siklikla sag aortik ark olarak
devam eder. Akcigerlere kan akisi ya duktus arteriosus yoluyla ya da aortik ark
boyunca cesitli noktalardan kaynaklanan ¢oklu aortopulmoner kollateraller
aracihgiyla saglanir(188). Dolasimi aortopulmoner kollaterallere bagimli hastalarin
ya pulmoner arterleri yoktur ya da ciddi derecede hipoplastik damarlar mevcuttur
ve prognoz ¢ok koétudir. Aksine, duktal-bagimli pulmoner kan akimi olan hastalarda
genellikle pulmoner arterler iyi gelismis olur ve prognozu pulmoner stenozlu hasta
grubuna benzer. Buradaki ductus arteriosus normalden farkl olarak yapisal olarak
sistemik bir arteriyel kollaterale benzeyen kasl bir sistemik arterdir(189). Akisin
kaynaginin ve dagiliminin dogru bir sekilde tanimlanmasi, klinik yénetim igin

esastir(190, 191).

Sonografide normal dért oda gorintisi alinir. Buyik arter ¢ikis yollarinin
degerlendirilmesi sirasinda genellikle pulmoner kapak atretik veya ana pulmoner
arter hipoplastik saptanir(188). Duktus arteriosus genislemis ve kivrimli gorilebilir.
Kollateral bagimli hastalarda bu kollateraller goriintilenebilir, ek olarak duktus

arteriosus ve pulmoner arterin yoklugu saptanabilir(192).

Bu hastalarda, ventrikiiler anatomi genellikle biventrikiler onarim igin
uygundur, ancak bu prosediriin basarisi ayni zamanda pulmoner arter beslenme
sekline, 6zellikle intraperikardiyal pulmoner arterlerin varligina veya yokluguna ve

bunlarin boyutlarina da baghdir(188).
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2.5.1.3. Pulmoner Kapaksiz Fallot Tetralojisi

Bu sendromda, TOF'un tanimlayici tim anatomik 6zelliklerine ek olarak
pulmoner kapak dokusu yoktur veya rudimenterdir. Fallot tetralojisinde pulmoner
kapak yoklugu insidansi %2,4 ile %6,3 arasinda degismektedir(193). Pulmoner kapak
dokusu ya tamamen yoktur ya da avaskiiler miksomatoz bag dokusunun
kalintilarindan olusur. Nadiren, pulmoner kapak yokluguna pulmoner arter
yoklugu(194, 195) ve aortopulmoner kollateraller eslik edebilir(196). Rudimenter
veya eksik olan pulmoner kapak dokusu hem pulmoner stenoz hem de pulmoner
yetersizlige neden olur. Sag ventrikile gelen kan arttigindan ve pulmoner halkada
darlik oldugundan, VSD araciligiyla bir miktar dekomprese olsa bile sag ventrikiil
asiri yiklenir. Bu iki sebeple zaman icerisinde sag ventrikiil zamanla dilate olur ve
yetmezlige girer. Yiksek volimli kan pompalanan pulmoner arterin gévdesi,
ozellikle proksimal dallari bliylik 6l¢lide genisler(197), bu duruma ductus venosus
agenezisi de katkida bulunur (198). Bu basing artisi intrapulmoner arterlerin
anormal dallanma paternleri géstermesine ve kiiglik bronslarin sikismasina neden
olur. Ayni zamanda genislemis proksimal pulmoner arterler tarafindan trakea ve
bronslara da basi olur(195, 199). Ana pulmoner arterler her diyastolde kollabe olur,
ayni zamanda proksimal pulmoner arterler elastik geri tepme ile diyastolde
pulmoner yetmezlige katkida bulunur(198). Bu durum ilerledikce sag ventrikiil
dolum basinci pulmoner arter diyastol basinci ile esitlenmeye baslar ve sag atrial
basing da artar. Sonuc olarak, sag ventrikiil ve trikiispit kapak halkasi genisleyerek
sikhikla triklspit yetersizligine ve prenatal olarak hidropsa ilerleyebilecek kalp
yetmezligine neden olur. Sag ventrikiil yetmezligi ve trakeobronsial basi yliksek

morbidite ve mortaliteden sorumludur(200).

Diger TOF formlarindan farkh olarak, intrauterin hayatta anormal dort oda
gorintisu ve anormal cikis yollari goralir(201, 202). TOF’un kardinal bulgulari olan
hizasiz VSD ve pulmoner darliga ek olarak anevrizmal dilate pulsatil pulmoner
arterler izlenir. Pulmoner ve trikispit yetmezlik nedeniyle, sag kalp odalari

genislemis gorillr. Bazi hastalarda kalp yetmezligi ve hidrops gelisir.



36

Vs L S —

Resim 16- Pulmoner kapak yoklugu doppler incelemede valvuler darlik ve yetersizlik géstermektedir.

Genislemis pulmoner damarlar, dogumdan sonra solunum yetmezligine
neden olan trakeomalazi ve bronkomalaziye neden olur. Neonatal solunum
yetmezligi gosteren hastalar, %20 ila %30 araliginda mortal seyrederler(197).
Solunum yetmezligi olmayan bebekler ise girisimsel palyasyonlar ve pulmoner kapak

onarimlari ile, uzun vadeli takip edilebilir(201, 202).

2.5.2. Cift Cikish Sag Ventrikiil

Cift cikimli sag ventrikiil (DORV) KKHlarin yaklasik %5 ila %8'ini olusturur(78, 80, 96)
ancak nasil tanimlanacagi tartismalidir(203, 204). Karmasik ve cesitli anatomisi
nedeniyle malformasyonun neredeyse siniflandirilamaz oldugu ileri stirGimastar.
Her iki blyuk arter ¢ikisi da kendi konusu ile birlikte sag ventrikilde bulundugunda
tani tartismali olmamakla beraber arterlerden biri biventrikiler oldugunda
morfolojik ara formlar ortaya ¢ikmaktadir. Subaortik VSD, pulmoner stenoz ve
%50'den fazla aortik saga tasma varsa DORV Fallot tetralojisine benzer.
Subpulmoner VSD ve biventrikiler pulmoner gévde bulundugunda ise anomali

blyuk arterlerin tam transpozisyonunu andirir.

DORV, TOF, TGA gibi anomalilerin subarteryel infundibulum ve biiyik

arterlerin anatomik organizasyonunun embriyonik gelisim problemlerinden
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kaynaklandigi 6ne strtlmustir(205). Bu gorise gore damarin koken aldigi
ventrikilde %50 kurali degil, arter- mitral kapak fibréz devamhhigi esastir. Fibroz
devamlilik gorildiiglinde embriyolojik arteryel donlisimiin bir dereceye kadar
basarili oldugu distnilir ve devamlilik gosteren artere gore TGA veya TOF tanisi
verilir. Buna karsilik, ayni zamanda hastaya DORV tanisi konulmamalidir. Clinki

DORV gelisiminde, embriyonik arteryel donisiim yapilamaz(205).

DORYV genellikle diger yapisal kusurlarla birlikte gorilir ve siklikla pulmoner
stenoz, nadiren aort stenozu ile iliskilidir(206). Kromozomal anomaliler ile siklikla

birliktelik gosterir(80, 96).

Fetal ultrasonografi raporlamasinda her iki blyik arterin baslangicinin
tamamen veya agirlikli olarak morfolojik sag ventrikiilde bulunmasi genellikle DORV
olarak kaydedilir. VSDnin cesidi, semilunar kapaklarla iliskisi, blylik arterlerin
anatomik konumu ve yapisi hem prognoz hem de sonrasinda yapilacak girisimler

icin dnemli oldugundan mimkiin oldugunca dékiimante edilmelidir(207).

DORV'de goriilen VSD'lerin ¢ogu konoventrikilerdir;
trabekiiloseptomarginalis'in 6n ve arka uzuvlari arasinda bulunurlar. Cevresiyle
iliskilerine gére subaortik, subpulmoner, cift-iliskili veya iliskisiz olarak
tanimlanabilir(208). Ventrikiler septal defektin yeri, intrakardiyak akisin ana

belirleyicisidir.

DORV'de blylk arterlerin birbirleriyle olan iliskisinin spiral ve paralel olmak
Gzere iki temel modeli vardir. Aort ya pulmoner gévdenin saginda ve 6niindedir ya
da sagdaki aorta ile yan yanadir(209) Her blyik arter, atriyoventrikiiler kapak
dokusu ile fibroz stirekliligi dnleyen bir konus tzerinden gelisir, ancak konal
sonimlenme bazen fibroz sureklilige izin verir(205, 209). Diger KKHlardaki gibi
pulmoner stenoz siklikla pulmoner arter hipoplazisi ile birlikte bulunur ve aort

stenozu siklikla aortik ark hipoplazisi ve aort koarktasyonu ile birlikte izlenir.
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2.5.2.1. Subaortik VSD ve Pulmoner Stenozlu DORV

Pulmoner stenoz, subaortik ventrikiler septal defektli ¢ift cikisl sag ventrikil
vakalarinin %40 ila %70'inde goruliir ve az gelismis bir subpulmoner konus veya
stenotik bikispid pulmoner kapak olarak goruliir(209). Diger taraftan bakildiginda
ise DORV ile pulmoner stenoz beraber izlendiginde, VSD neredeyse her zaman
subaortiktir. Pulmoner hipertansiyon, mitral ve aortik anormallikler bu grupta
izlenmediginden klinik seyir, pulmoner stenozu olmayan cift ¢cikisli sag ventrikile

gore daha iyidir(210).

Sonografide %50’den fazlasi sag ventrikiilden koken alan biventrikiiler aorta,
VSDnin subaortik yerlesimi ve pulmoner stenozun varligi saptanir. Her iki blytk
arter de sag ventrikilln Gzerinde goriintilenir ve dilate olmayan bir pulmoner
govde izlenir. Taniya yardimci olmak icin doppler incelemede pulmoner stenotik
gradyan o6lculebilir. Kisa eksende, blylk arterler ¢ift daireler seklinde goriinir ve

aortun solundaki pulmoner giriste bikispid stenotik pulmoner kapak izlenebilir.
2.5.2.2. Subpulmoner VSDIi DORV: Taussig-Bing Anomalisi

Taussig-Bing anomalisi, klinik olarak nonrestriktif VSD’li TGA’y1 andirir. Bu
hastalarin yaklasik %50'sinde subaortik stenozun yani sira koarktasyon, istmik
hipoplazi, kesinti ve patent duktus arteriozus gibi aortik arkin baska konjenital

malformasyonlari da izlenir(211, 212).

Sonografide DORV diger bulgularina ek olarak, subpulmoner VSD’ye ata
biner tarzda oturmus pulmoner arter gévdesinin, pulmoner stenozun eksikliginin
gorllmesi ile subaortik stenoz, aort koarktasyonu gibi aortik ark anomalilerinin eslik

etmesi tani koydurucudur.
2.5.3. Biiyik Arterlerin Transpozisyonu

TGA'da aort sag ventrikiilden gikar ve pulmoner arter sol ventrikiilden cikar.
iki ana TGA tipi tanimlanmistir: dekstro- veya D-TGA ve levo- veya L-TGA. Yénetim

ve prognoz, anatomi ve patofizyolojinin tipine gore degisir.
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Bliyuk arterlerin tam transpozisyonunda birbirine paralel iki sirkiilasyon
vardir. Sistemik dolasim, sag ventrikiilden aorta, sistemik vendz yataga, vena
kavaya, sag atriyuma ve tekrar sag ventrikile akis ile karakterizedir. Pulmoner
dolasim, sol ventrikilden pulmoner gévdeye, pulmoner damarlara, sol atriyuma ve
tekrar sol ventrikile akis ile karakterizedir. Bu durum, iki dolasim sistemi arasinda
saptal defektler veya ductus arteriosus araciligiyla yeterli karisim yoksa hayatla

bagdasmaz(213).

L-TGA durumunda ise normal visseral situs, L-loop ventrikiller ve TGA'si olan
kalp tanimlanir. Sag atrium sol ventrikdlle, sol atrium da sag ventrikille ayni
hizadadir ve aort sag ventrikilden, pulmoner arter soldan cikar. Sistemik ven6z
donis sag atriyumdan sol ventrikiile pulmoner artere, pulmoner vendz déndis ise sol
atriyumdan sag ventrikile aorta gecer. Bu nedenle, L-TGA dogustan dizeltilmis bir

transpozisyon olarak tanimlanmistir.

2.5.3.1. D-TGA

D -Transpozisyon ve tam transpozisyon es anlamli kullanilir. Genel olarak D-
TGA, sag atriyumun sag ventrikil ile ve sol atriyumun sol ventrikil ile hizalandigi
TGA'yi ifade eder. D-TGA insidansinin 10,000 canli dogumda 2-34 oldugu tahmin
edilmektedir. D-TGA KKHIarin yaklasik %5 ila %15'ini olugturur(78, 214). Cinsiyet
dagiliminda 1,5:1 ile 3,2:1 arasinda degisen bir erkek baskinhgi gorilir(215, 216,
217). D-TGA genellikle genetik sendromlara veya ekstrakardiyak anormalliklere eslik
etmez. Ancak siklikla VSD, koroner anomali veya nadiren pulmoner stenoz ya da

heterotaksi ile iliskilidir(43, 50).

Gogu durumda visseral situs normaldir ve ventrikiler loop normaldir (D-
loop). Segmental gelisimde D-, bulboventrikiiler dongtide bir dekstro (saga dogru)
bikilmeyi ifade eder ve biyiik arterlerin tam transpozisyonunun hemen hemen
tim 6rneklerine bir d-ventrikiler loop eslik eder. Segmental gelisimde subarteryel
infundiblumun(konus) gelisimdeki hata arterlerin ventrikilleriyle olan

uyumsuzlugunun sebebidir(205, 218). Subaortik infundiblum persiste ederken,
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subpulmoner infundiblum rezorbe olur. Aort kapagi 6ne dogru hareket eder ve
pulmoner kapak, mitral kapak ile fibroz sireklilik icinde inferoposterior olarak
hareket eder. Sol tarafta subpulmoner infundiblum olmadigi igin pulmoner/mitral
fibroz devamlilik vardir ve sag tarafta subaortik infundiblum mevcut oldugu igin
aortik/trikispit devamsizlik vardir. Aort/trikiispid devamsizligi, aort kapaginin
pulmoner kapaktan Ustin olmasina ve ¢ikan aortun pulmoner gévdeye paralel
uzanmasina neden olur. Aort kapagi tipik olarak pulmoner kapagin 6niinde ve
sagindadir ancak vakalarin yaklasik tgte birinde, aort pulmoner gévdenin 6niinde ve
solunda, dogrudan 6nilinde veya nadiren arkasindadir(219). Blyk arterler paralel

olarak yukselir ve normal kalpte oldugu gibi kesismezler(220).

TIBOA M0
BGA 3Th2d \{\—- o

M3

Resim 17- Biiyiik arterlerin transpozisyonunda normalde olan ¢aprazlama gériilmez, iki arter paralel
izlenir.

Sonografide dort oda goriintlsiinden blylik arter ¢ikislarina tarama
yapilmasi ¢ogu zaman tani igin yeterli bilgiyi verir. Genellikle dort oda gorintisu
normal goérilir, kalp normalden daha sola deviye izlenebilir. Arter cikis yollari
incelemesinde ise belirgin anormallikler saptanir. Pulmoner arter sol ventrikilden
¢ikar ve posteriora dogru yonelir ve aort sag ventrikiilden cikar ve isthmusta inen
aorta ile birlesmeden 6nce bas ve boyun damarlarini vermek (izere superiora

yonelir, arterlerde caprazlama goriilmez. Sol ventrikiilden ¢ikan biyiik arterin
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posteriorda bifurkasyonu siiphe uyandirmalidir. Pulmoner kapak ve arter aorta gore

biraz daha buyuk gérinmelidir.

D-TGA eger iki sistemdeki kan birbiri ile karismaz ise hayatla bagdasmaz, bu
nedenle ASD, VSD veya duktus bagimli olabilir(213). Karisma miktarinin yeterli
olmadigi durumlarda intrauterin balon atriyal septostomi yapilabilir(221). Ayni
sekilde dogum sonrasi degerlendirme ile arteryel degisim ameliyatina kadar
septostomi ve prostoglandin infuzyonu yararli olabilir. Bu hastalarda dogum agirligi

diger KKHII hastalarin aksine normalden daha fazladir(222).
2.5.3.2. L-TGA

L -Transpozisyon, atriyoventrikiiler uyumsuzluk, ventrikiler inversiyon ve
dizeltilmis transpozisyon isimlendirmeleri birbirinin yerine kullanilir. Genel olarak L-
TGA, Sag atriumun sol ventrikiille, sol atriumun da sag ventrikil ile hizalandigi
TGA'yi ifade eder, atriyoventrikiler hizalamalar ve ventrikiloarteriyel hizalamalarin
her ikisi de uyumsuzdur(223). Tahmini prevalans, klinik olarak teshis edilen
konjenital kalp malformasyonlarinin %0,5'i veya yaklasik 13.000 canli dogumda

1'dir(224, 225).

Hemen hemen tiim hastalarda ek kardiyak malformasyonlar; VSD, pulmoner
stenoz, sol AV kapak anormallikleri ve iletim kusurlari vardir(223). infundibuler

septumunun deviasyonu diger KKHlarda oldugu gibi daralmalara sebebiyet verebilir.

Sonografide ¢ikis yollarindaki belirgin anomaliye dort oda goriintiisiinde
anormallikler de eslik eder. Sag ventrikiil, sol ventriklilden kaba trabekiilasyonlarin
varhgi, bir moderatér bant ve sol ventrikiliin mitral kapagindan biraz daha apikal
olarak ventrikiler septuma giren bir triklspit kapak ile ayirt edilebilir. Cikis yollarinin
incelemesinde, blylik arterlerin birbirini caprazlamadigi gorilir. Pulmoner kapagin
oninde ve solunda bulunan aort kapagi, sefalik yonde ilerleyen aort ile devam eder.
Buna karsllik, aort kapaginin arkasinda ve saginda bulunan pulmoner kapak,
posteriora yonlenen pulmoner arteri olusturur. VSD, pulmoner stenoz, AV kapak

anormallikleri ve iletim kusurlari ek anomaliler olarak tespit edilebilir.
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Dogumdan sonra hastalar ek anomalilerin yoklugunda uzun siire medikal
takip edilebilir. Ek malformasyonlar takip ve cerrahi kararlarinda biiyik rol oynar.
Girisim gerekmese dahi sistemik dolasimi saglayan sag ventrikil yillar igerisinde

yetmezlige gidebilir ve aritmiler gorulebilir.
2.5.4. Trunkus Arteriozus

Trunkus arteriozus, kalbin tabanindan ayrilan ve koroner, pulmoner ve
sistemik dolagima dallar veren, tek bir semilunar kapakgik iceren, tek bir buyuk
arterdir. Yilda 100.000 canh dogumda yedi insidansla gorilir ve tim dogustan kalp
lezyonlarinin %1-3'Gnu olustururken(78), kritik dogumsal kalp kusurlarinin %4'tn{
olusturur(226). Truncus arteriyozusun, kromozom 22q11 delesyonu(227), trizomi

18(228) ve trizomi 21(229) ile birlikteligi bildirilmistir.

Morfojenez igin iki teori bulunmaktadir. ilki klasik embriyolojik anlayis olan,
embriyolojik gelisim sirasinda tek trunkal kokin septasyonunun basarisiz olmasi ve
ayri aortik ve pulmoner cikis yollarina béliinememesi durumudur(230). ikinci
actklamaya gore ise subpulmoner infundibulum'un yoklugu nedeniyle olusan bir dizi

anomali trunkus arteriozusa sebep vermektedir(231).

Tek arteryel govde, her iki ventrikilden gelen kani alir, bu nedenle bir VSD
zorunludur ve vakalarin %50 ila %75'inde duktus arteriozus agenezisi gorullr(232).
Sistemik veno6z kan ve pulmoner ven6z kan VSD dizeyinde karismaya baslar bu
nedenle siyanotik bir kalp hastaligidir. Hastalarin gogunda trunkal kapakta tg
yaprakcik bulunur(233). Trunkal kapaklar yetersiz destek dokuya sahiptir ve bu
nedenle siklikla yetmezlik goriilir(232). Sag aort ark, trunkal kapak anormallikleri,
koroner arterlerin orijin ve dagilim anomalileri, sag veya sol pulmoner arter yoklugu
ve duktus arteriozus atrezisi sikliklar eslik eder. Pulmoner arterler dogrudan
trunkustan ciktigi icin, genellikle cok yogun olan pulmoner kan akisini pulmoner
vaskiler direng (PVR) belirleyecektir. Cerrahi midahale olmazsa bebeklik

déneminde 6lim kacginilmazdir.
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Resim 18- Trunkus arteriosus anomalisinde ultrasonografik kesitte pulmoner arterleri de veren tek
bliylik arter gériiliir.

Sonografide genellikle normal dért oda goriinttsi alinir. Cikis yolu
incelemesinde belirgin anomali saptanir. Trunkal kapak genellikle hafifge kalinlagsmis
gorlndr, blylk bir VSD'yi lizerine biventrikller olarak oturur ve doppler incelemede
yetmezlik saptanabilir. Pulmoner arterler, trunkal kdkten ortak bir ana pulmoner
arter olarak ya da ayri sag ve sol dal pulmoner arterler olarak c¢ikarlar. Pulmoner
atrezili TOF ile benzerlik gosterebilir, pulmoner arterlerdeki akimin yoninin

incelenmesi ayirici taniya yardimci olur.

2.6. Kardiyak Tumérler

Kalbin primer timorleri fetlis ve yenidoganda nadirdir. Fetal kalp tiimorleri,
sendromlarla iliskili olabilirler veya cevrelerine yaptiklari basi sebebiyle kardiyak
problemlere yol acabilirler. Tuberoskleroz, ailesel miksoma sendromu,

norofibromatozis, Gorlin-Goltz sendromu (nevoid bazal hiicreli karsinom sendromu)
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ve nadiren Beckwith-Wiedemann sendromu (makrozomi, makroglossi ve omfalosel)
gibi genetik bir bozuklugun ilk belirtisi olabilirler(234, 235, 236, 237). Yerlesimleri
nedeniyle, kalp timorleri kan akisini ve miyokardiyal fonksiyonu ciddi sekilde
bozabilir, aritmilere neden olabilir. Ek olarak gebeligin ikinci yarisinda genellikle
bilyiime egilimindedirler. intrauterin hayatta tespit edilen kalp tiimérleri nadiren

kotl huyludurlar(238, 239).
2.6.1. Kardiyak Rabdomiyom

Rabdomiyomlar perinatal timorlerin ¢cogunu olusturur ve antenatal
saptanan kalp tiimorlerinin %60'indan fazlasi rabdomiyomlardir (236, 240). Gergek
neoplazmlardan ziyade hamartomlar (normalde orijin bélgesinde bulunan dokularin
asiri bliyiimesi) olarak kabul edilirler. Siklikla iyi sinirh bir grup timor olarak ortaya
cikar ancak izole, tek bir kardiyak kitle olarak da ortaya cikabilir. Vakalarin 6nemli bir
ylzdesinde, kardiyak rabdomiyomlar, tuberosklerozun bir bulgusu olarak ortaya
cikar(241, 242). Nadiren, kardiyak rabdomiyom, ek KKHlar ile beraber ortaya ¢ikar
ve bu durum yoénetimi zorlastirir. Daha 6nce ASDIi Ebstein malformasyonu, trikispid

kapagin olmadigi Fallot tetrolojisi ve HLHS vakalari bildirilmistir(243, 244, 245).

Sonografide dort oda goriintlisiinde kardiyak rabdomiyomlari genellikle tani
alirlar. Ventrikiler serbest duvarda veya ventrikiler septum iginde ekojenik,
homojen, iyi sinirli kitleler olarak ortaya gikarlar. Daha nadir oalrak atriumlari da
etkileyebilirler. Kardiyak ekojenik odakla karistirlmamalari gerekir, ekojen odaklar
mitral veya triklspit kapaklarin kordal aparatinda meydana gelir, ventrikiiler

miyokardiyuma uzanmaz ve daha ekojenik gérinar.

intrakardiyak akim obstriiksiyonu gelisimi, kapak yetmezligi ve eslik eden
aritmiler kotl prognostik gostergelerdir(246). intrauterin hayatta bu bozukluklara
yol agmayan kardiyak rabdomiyomlar dogumdan sonra nadiren kardiyovaskiler
patolojiye yol acarlar ve spontan regrese olabilirler(240). Tumor blyimesi genellikle
iki fazlidir; rabdomiyomlarin boyutu 32. gebelik haftasina kadar artar ve daha sonra

yasamin ilk yilinda progresif olarak gerileme egilimi gosterir(236, 247). Timorlerin
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gerilemesi ile blyuklikleri, sayilari ve yerleri arasinda bir iligki yok gibi
gorinmektedir(246). Kardiyak yetmezlik ve hidrops durumunda sirolimus tedavisi
Onerilebilir ancak kar-zarar orani gozetilerek ve aile ile ortak karar alinarak tedaviye

baslamakta yarar vardir(248, 249).
2.6.2. intraperikardiyal Teratom

intrauterin hayatta rabdomiyomdan sonra ikinci siklikta gériilen kardiyak
tiimordiir(236). Birgok histolojik hiicre tipi icerdiginden ultrasonda heterojen
gorindr. Cogu, blylk damarlara bagh perikardiyal boslukta meydana gelir,

genellikle ¢ikan aorttan kaynaklanirlar.

Sonografide dikkati cekmesi gereken bulgu perikardiyal efliizyona eslik eden
timor varligidir. Perikardiyal eflizyon tipik olarak hemen hemen tiim hastalarda
mevcuttur. Atriyal ve vena kava basisina ve hayati tehdit eden tamponada yol
acabilir(250). Perikardiyal teratom, perinatal dénemde masif perikardiyal eflizyonun
onde gelen nedenlerinden biri oldugundan ayirici tanida dustintimelidir. TGmor
sonografik gorintilemede ¢ikan aortadan koken alan, genellikle kalsifikasyon

alanlari olan, heterojen, kistik, solid kitle olarak gorulir.

Fetal hidrops gelisimi durumunda, gebelik yasi, teratomun anatomisi ve iliskili
eflizyonun boyutu g6z 6line alinarak erken dogum, in utero perikardiyosentez veya

fetal cerrahi karari verilebilir(251, 252, 253).
2.7. Ektopia Kordis

Ektopia kordis, kalbin kismen veya tamamen gdgus boslugunun disinda
konumlandigi nadir bir dogumsal anomalidir. Ektopia kordisin etiyolojisi henliz tam
olarak anlagilamamis olsa da hakim olan teori ventral katlanma morfogenezinde
orta hat kusurlarina yol a¢an bir hatadir(254, 255). Canli dogumda bildirilen ektopia
kordis prevalansi milyonda 5 ila 8 arasinda degismektedir(256, 257). Omfalosel,
anterior diyafragmatik herni, diyafragmatik perikardiyal defektler ve intrakardiyak

defektler ile beraber goriuldigiinde Cantrell pentalojisi olarak tanimlanir(258).
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Sonografide tani kalbin kismen veya tamamen gogus kafesinin disinda
bulundugunun goérilmesi ile konulur. Ektopik bir kalp tanimlandiginda, ek KKH,
diyafram veya g6gus duvari kusurlari ve omfalosel ile birlikteligi nedeniyle ayrintili

inceleme yapilmahdir.

Cogu ektopia kordis vakasi, enfeksiyon, kalp yetmezligi veya hipoksemi
nedeniyle neonatal 6liimle sonuglanir. Agir olmayan vakalarda kalbin toraksta
yeniden konumlandirilmasi, gogls veya diyafragmatik defektlerin kapatilmasi ve

iliskili KKH veya omfaloselin onarimi yapilabilir(259).
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GEREC VE YONTEM

Bu calisma Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi Hastanesi’nde prenatal
dénemde kardiyovaskiiler anomali tanisi alan hastalari kapsamaktadir. Gerekli
bilgileri elde etmek icin Hacettepe Universitesi Tip Fakiltesi Perinatoloji Bilim
Dal’'nda 01.01.2017-01.01.2023 tarihleri arasinda yapilan fetal ultrasonografiler
retrospektif olarak taranmistir ve 6 yil siiresince kardiyovaskiiler sistem anomalisi

tanisi konulmus olan hastalar ¢alismaya dahil edilmistir.

Maternal veriler ve dogum bilgileri Hacettepe Universitesi Perinatoloji Bilim
Dali Bilgisayar Sisteminden ve dosya arsivinden elde edilmistir. Yenidogana ait bilgileri
ise Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi Pediatri Anabilimi tarafindan tutulan

elektronik veritabani kayitlari araciligiyla elde edilmistir.

Prenatal dénemde kalp ve damar sistemi anomalisi varligindan siiphelenilen
fetuslarin takipleri Perinatoloji Bilimdali tarafindan yuritilmis olup hastalarin
takipleri glincel literature uygun olarak yapiimistir. Amniosentez ya da kordosentez
gibi karyotip analizine yonelik islem vyapilmis olan hastalarin sonuglari da
degerlendirilmistir.  Hastalarin  Perinatoloji  Bilimdal’'nda  yapilmis  olan

ultrasonografileri degerlendirilmistir.

Dogum sonrasi ddnemde Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi’nde dogumu
gerceklesmis tim yenidoganlarin postnatal bilgilerine ve kisa dénem verilerine
hastane elektronik veritabani aracihgiyla ulasiimistir. Bebeklere ait uzun dénem
verilere ebeveynler telefonla aranarak ve hastane elektronik veritabani araciligiyla

ulasiimistir.

Calismamizdaki hastalar bilgilerine ulasma durumuna gére 3 gruba ayrilmistir;
Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi (HUTF)’'nde dogum yapan, neonatal sonuclara
ulasilan grup (grup 1), HUTF disinda baska bir hastanede dogumu yapan ve neonatal
sonuclara ulasilan grup (grup 2), son olarak da dogum yerinden bagimsiz olarak

dogum sonrasi tani bilgisine ulasilamayan hasta grubu (grup 3).
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Bu hasta gruplarindan tiim gruplarin anne yasi, gravida sayisi, parite sayisi ve
fetus sayisinin ortanca degerleri, tekil-cogul gebelik oranlari, major KKH anomalisine
eslik eden ek anomali olup olmamasi, KKH disindaki diger sistemlerin ek anomalileri
sikhig1 degerlendirildi. KKH siniflamasinda European Registry of Congenital Anomalies

(EUROCAT) 1.5 kilavuzu temel alindi (EK-2).

Grup 1 ve Grup 2 (neonatal sonuca ulasilabilen) prenatal dénemde karyotip
analizi yapilip yapilmadigi, yapildi ise sonucu, gebelik sonuglari (canli dogum, tibbi
terminasyon, intrauterin 6liim), canli dogumlardaki neonatal sonuglari (dogum sekli;
sezaryan, vajinal dogum), bebek cinsiyeti, ortanca dogum haftasi, ortanca dogum
agirhg), ortanca 5.dk), terminasyonlarin verileri (dogum sekli, cinsiyet, ortanca
terminasyon haftasi, dogum agirlig) ve var ise otopsi sonuglari degerlendirildi. Canh
dogumlarin postnatal sonuclarinin prenatal tani ile uyumlulugu postnatal dénemde
yapilan EKO sonuglarina bakilarak ve APGAR skoru pediatri bélimiiniin postnatal
yenidogan muayenesi elektronik veritabanindan bakilarak degerlendirildi.
Terminasyon sonuglarinin prenatal tani ile uyumlulugu ise elektronik veri tabanindaki
otopsi sonuglarina ve terminasyon sonrasi fetusun fenotip muayenesi kayitlarina

bakilarak kayit altina alindi.

istatistiksel analiz icin Statistical Package for Social Sciences version 23 (SPSS,
Chicago, IL, USA) kullanilmistir. Veriler ortalama * standart sapma, ortanca, aralik,
ylizde ve oran ile ifade edilmistir. Oncelikle degiskenler icin Shapiro-Wilk testi ile
normal dagilim analizi yapilmigtir. Dagilimin normal olmadigi izlendiginden ortanca ve
aralik kullanildi ve gruplar arasindaki sayisal degiskenlerin farkhligl agisindan

nonparametrik Mann-Whitney U testi uygulanmistir.

Hacettepe Universitesi Girisimsel Olmayan Klinik Arastirmalar Etik Kurulu
04.04.2023 tarihinde GO 23/106 karar no ile ¢alismanin gerceklestiriimesine onay

vermistir.
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BULGULAR

Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi Perinatoloji Bilim Dali’'nda 01.01.2017-
01.01.2023 tarihleri arasinda yapilan yaklasik 9698 hastaya ait 48bin fetal
ultrasonografi taranmistir. Bu 9698 hastadan antenatal takip amagli ultrasonografi
sirasinda 194 hasta (%2) antenatal donemde kalp anomalisi tanisi almistir. KKH
siniflamasinda European Registry of Congenital Anomalies (EUROCAT) 1.5 kilavuzu
temel alindi. Bu nedenle kilavuz uyarinca gerekli yerlerde ayni hastada birden fazla

tani kodu kullanildi (EK-2).

Tablo 4.1. Prenatal ultrasonografide tanisi konulan kardiyak anormallikler

Konjenital Kalp Anomalileri Sayi Yiizde
VSD 40 20,61
AVSD 9 4,63
Pulmoner Stenoz/Displazi 17 8,76
Tetralogy of Fallot 18 9,27
Pulmoner Atrezi 6 3,09
Aort Koarktasyonu 21 10,82
Aort Stenozu 10 5,15
Aort Ark Anomalileri( SAA, ARSA, DAA) | 5 2,57
Hipoplastik Sol Kalp Sendromu 24 12,37
TGA 23 11,85
DORV 16 8,24
Trunkus Arteriosus 6 3,09
Hipoplastik Sag Kalp Sendromu 15 7,73
Ebstein Anomalisi 7 3,60
Trikiispit Atrezi/Stenoz/Displazi 16 8,24
Kardiyak Tiimor 7 3,60
Atriyal izomerizm 7 3,60
Non-Compaction kardiyomyopati 1 0,51
Ven6z Doniis Anomalisi 4 2,06
Toplam 194 100.0

Calismamizda; taranan 194 adet hastada saptanan anormal bulgular 18
gruba ayrilmis, sayi ve yizdeleri ile Tablo 4.1’de 6zetlenmistir. KKH’larinin
%20,61’ini (n= 40) ventrikller septal defektler olusturarak en sik KKH anolarak

saptanmistir. 2. Stk KKH %12,37 (n= 24) ile hipoplastik sol kalp sendromudur.
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Antenatal USG ile konulan Grup 1 Grup 2 Grup 3 Toplam
tanilar
VSD 15 7 8 40
AVSD 8 - 1 9
Pulmoner Stenoz/Displazi 14 2 1 17
Tetralogy of Fallot 14 2 2 18
Pulmoner Atrezi 4 1 1 6
Aort Koarktasyonu 17 4 - 21
Aort Stenozu 7 2 1 10
Aort Ark Anomalileri( SAA, 5 ) - 5
ARSA, DAA)
Hipoplastik Sol Kalp Sendromu | 15 5 4 24
TGA 19 2 2 23
DORV 10 4 2 16
Trunkus Arteriosus 4 1 1 6
Hipoplastik Sag Kalp 11 1 3 15
Sendromu
Ebstein Anomalisi 4 2 1 7
Trikiispit 2
Atrezi/Stenoz/Displazi 13 ! 16
Kardiyak Tiimor 6 1 - 7
Atriyal izomerizm 6 - 1 7
Non-Compaction -

. . - 1 1
kardiyomyopati
Ven6z Doniis Anomalisi 3 - 1 4
Toplam Hasta 142 28 24 194

(%73.2) (%14.4) (%12.4)

Calismamizdaki 194 hasta bilgilerine ulasiilma durumuna gore 3 gruba ayrildi;

Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi (HUTF)’nde dogum yapan, neonatal tanilarina

ve kisa ddnem sonuca ulasilan grup (grup 1), HUTF disinda baska bir hastanede

dogumu yapan ve neonatal tanilarina ve kisa dénem sonuca ulasilan grup (grup 2),

son olarak da dogum yaptig1 yerden bagimsiz olarak postnatal tani bilgisine

ulasilamayan hasta grubu (grup 3) olarak siniflandirildi. Grup 1’de toplam 142

(%73.2), grup 2’de toplam 28 (%14.4), grup 3’'de toplam 24 (%12.4), hasta mevcuttu

(Tablo 4.2).
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Gahsma grubunu olusturan gebeliklerin ayrintili klinik 6zellikleri Tablo 4.3’de
gorilmektedir. Calismaya dahil edilen tiim hastalar irdelendiginde; anne yasi, tim
KKH anomalilerinde 16 ile 55 arasinda degismekte olup ortanca deger 29 olarak
saptanmistir. VSD anomalisi olanlarin anne yasi 20 ile 41 arasinda degismekte olup
ortanca deger 29, HLHS anomalisi olanlarin anne yasi 20 ile 39 arasinda degismekte
olup ortanca deger 30.5’dir. Ortanca degeri en disik olan anomali pulmoner atrezi

olarak saptanmis olup, ortanca yasi 25’ tir.

Calismaya dahil edilen tim hastalar irdelendiginde; gravida sayisi, tim KKH
anomalilerinde 1 ile 7 arasinda degismekte olup ortanca deger 2 olarak saptanmis,
parite sayisi, tim KKH anomalilerinde 0O ile 4 arasinda degismekte olup ortanca
deger 1 olarak saptanmis ve abort sayisi, tim KKH anomalilerinde 0 ile 5 arasinda
degismekte olup ortanca deger 0 olarak saptanmistir. Fetus sayisi, tim KKH
anomalilerinde 1 ile 2 arasinda degismekte olup ortanca deger 1 olarak saptanmistir

(Tablo 4.3).
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Antenatal USG ile Anne Yasi Gravida® Parite® Abort® Fetus sayisi®
konulan tanilar (vil)@

VSD 30.0 (5.3) 2.2 (1-6) 0.89(0-3) | 0.36(0-3) 1(1-1)
AVSD 31.2 (8.2) 2.6 (1-6) 0.88(0-3) | 0.77 (0-4) 1(1-1)
:;:;"o"z';en';splazi 268(357) | 18(17) | %3OV | 5505 | 106(12)
Tetralogy of Fallot 30.7 (8.3) 2.05(1-3) | 0.88(0-2) | 0.17(0-1) 1(1-1)
Pulmoner Atrezi 25.6 (2.2) 2.0 (1-3) 0.8 (0-2) 0.2 (0-1) 1(1-1)
Aort Koarktasyonu 28.65(5.2) | 1.85(1-4) 0.7 (0-3) 0.15 (0-1) 1(1-1)
Aort Stenozu 26.5(3.9) 2.1(1-6) 0.4 (0-1) 0.7 (0-5) 1.1(1-2)
Aortik Ark Anomalileri | 25.8 (5.35) 2.0 (1-3) 1.0 (0-2) 0.0 (0-0) 1(1-1)
HLHS 29.54 (5.8) 2.4 (1-5) 0.95(0-3) | 0.47(0-4) | 1.04(1-2)
TGA 29.08 (4.77) | 2.27 (1-6) 1.0 (1-4) 0.27 (0-3) | 1.04(1-2)
DORV 29.0 (3.9) 2.06 (1-7) 0.5 (0-4) 0.6 (0-5) 1(1-1)
Trunkus Arteriosus 31.5(2.9) 1.8 (1-3) 0.6 (0-2) 0.16 (0-1) 1(1-1)
HRHS 27.3(6.05) | 2.13(1-6) 0.6 (0-3) 0.46 (0-3) 1(1-1)
Ebstein Anomalisi 28.5 (3.85) 2.1(1-3) 1.14 (0-2) 0.0 (0-0) 1(1-1)
Trikiispit 0.37 (0-1 1(1-1
Atrezi7$tenoz/Displazi 28.1(6.5) 1.51(1-3) o 0.12(0-1) o
Kardiyak Timor 27.7 (3.6) 1.57(1-3) | 0.57(0-2) 0.0 (0-0) 1(1-1)
Atriyal izomerizm 28.3(4.7) 2.85(1-7) | 1.14(0-2) 0.7 (0-4) 1(1-1)
Kardiyomyopati 26 3 2 0 1
Anormal Vendz Déniis | 27(10.7) 2.75 (2-4) 1(0-2) 0.75 (0-1) 1(1-1)
Toplam Hasta (n=194) | 29.1(5.5) 2.2(1-7) 0,8 (-4) 0,38 (0-5) | 1,02(1-2)

d0rtalama (Standart Deviasyon) ® Ortalama (Deger araligi)

Cahsmamizdaki hastalara ait kardiyovaskuler sistem (KVS) disi diger

sistemlerdeki ek anomaliler Tablo 4.4’te gorilmektedir. Calismaya dahil edilen tim

hastalar irdelendiginde; KVS disindaki diger sistemlerdeki ek anomaliler tiim KVS

anomalilerinin(n=194) %14,94’(inde(n=29) saptanmistir. En sik %4.12 sikligiyla(n=8)

iskelet sistemi ve ekstremite anomalileri saptanmistir. Sonrasinda sirasiyla

%3,6’sinde(n=7) kraniyofasiyel anomaliler, %2.06’sinda(n=4) gastrointestinal sistem

anomalileri, %2.06’sinda(n=4) multiple sistem anomalileri, %1.54’(inde(n=3) santral

sinir sistemi anomalileri, %1.03’linde(n=2) toraks ve abdominal duvar defektleri ve

%0.51’inde(n=1) genitolriner sistem anomalileri saptanmistir.
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Tablo 4.4. Eslik eden KKH disi ek anomaliler

Antenatal USG KKH disi diger sistemlerdeki ek anomaliler
ile konulan Yok Var (n=30 (%15.46))
tanilar SSS Ekstr G-U T+A Gis Kraniofac | Multiple
VvSD 34 1 1 - - 1 2 1
(%85) (%2.5) (%2.5) (%2.5) (%5) (%2.5)
AVSD 7 - 1 - - - 1 -
(%77.7) (%11.1) (%11.1)
Pulmoner 17 - - - - - - -
Stenoz/Displazi (%100)
Tetralogy of 13 1 3 - - - 1 -
Fallot (%72.2) (%5.5) (%16.5) (%5.5)
Pulmoner 5 - - - - - - -
Atrezi (%100)
Aort 17 - 1 - - 1 1 1
Koarktasyonu (%80.9) (%4.76) (%4.76 (%4.76) (%4.76)
)
Aort Stenozu 10 - - - - - - -
(%100)
Aortik Ark 3 1 - - - - 1 -
Anomalileri (%60) (%20) (%20)
HLHS 24 - - - - - - -
(%100)
TGA 23 - - - - - - -
(%100)
DORV 10 - 1 - 1 2 - 2
(%62.5) (%6.75) (%6.75) | (%12.5 (%12.5)
)
Trunkus 2 - 1 1 1 - - 1
Arteriosus (%33.3) (%16.6) (%16.6) (%16.6) (%16.6)
HRHS 14 - - - - - - 1
(%93.3) (%6.6)
Ebstein 7 - - - - - - -
Anomalisi (%100)
Trikiispit 14 - - - - - 1 1
Atrezi/Stenoz/ (%87.5) (%6.25) (%6.25)
Displazi
Kardiyak Timor 7 - - - - - - -
(%100)
Atriyal 5 - - - - 1 1 -
izomerizm (%71.4) (%14.2 (%14.2)
)
Kardiyomyopati 1 - - - - - - -
(%100)
Anormal Veno6z 3 (%75) - 1(%25) - - - - -
Doéniis
Toplam (n=194) 164 3 8 1 2 4 7 5
(%84.5) | (%1.54) | (%4.12) | (%0.51) | (%1.03) (%2) (%3.6) (%2.57)

SSS: Santral Sinir Sistemi anomalileri, Ekstr: iskelet sistemi ve ekstremite anomalileri, G-U:
Genitouriner sistem anomalileri, T+A: Toraks ve Abdomen duvar defektleri (Tims hipoplazisi dahil),
GIiS: gastrointestinal sistem anomalileri (Diyafram hernisi dahil), Kraniofac: Kraniyofasiyel anomaliler

Calismamizdaki hastalara ait karyotip analizi yapilip yapilmadigi ve bunlarin
sonuclari Tablo 4.5’da gortlmektedir. Calismaya dahil edilen tiim hastalar

irdelendiginde; antenatal usg ile tani konan KVS anomalilerinin (n=194)
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%25,77'sinde(n=50) karyotip analizi yapilmis olup, %19.07’sinde(n=37) karyotip

analizi sonucu normal, %6.7’sinde(n=13) karyotip analizi sonucu anormal

sonuclanmistir, %5.15’inde(n=10) karyotip analizi sonucu bilinmemektedir.

Tablo 4.5. Karyotip Analizi Sonuglari

Antenatal USG ile konulan

Karyotip Analizi

tanilar Yok Bilinmiyor Var (n=52 (%26.8))
Normal Anormal
VSD 28 3 5 4
(%70) (%7.5) (%12.5) (%10)
AVSD 4 - 2 3
(%44.4) (%27.75) (%33.3)
Pulmoner Stenoz/Displazi 14 - 3 -
(%82.35) (%17.65)
Tetralogy of Fallot 10 1 4 3
(%55.5) (%5.55) (%22.2) (%16.6)
Pulmoner Atrezi 5 - 1 -
(%83.3) (%16.7)
Aort Koarktasyonu 14 - 6 1
(%66.6) (%28.57) (%4.76)
Aort Stenozu 7 - 3 -
(%70) (%30)
Aortik Ark Anomalileri 3 - 1 1
(%60) (%20) (%20)
HLHS 16 2 6 -
(%66.6) (%8.3) (%25)
TGA 20 1 2 -
(%86.95) (%4.34) (%8.7)
DORV 11 - 3 2
(%68.75) (%18.75) (%12.5)
Trunkus Arteriosus 5 - 1 -
(%83.4) (%16.6)
HRHS 10 1 3 1
(%66.6) (%6.6) (%20) (%6.6)
Ebstein Anomalisi 3 1 3 -
(%42.85) (%14.3) (%42.85)
Trikiispit Atrezi/Stenoz/Displazi 12 1 2 1
(%75) (%6.25) (%12.5) (%6.25)
Kardiyak Tiimor 6 - 1 -
(%85.7) (%14.3)
Atriyal izomerizm 5 - 2 -
(%71.4) (%28.6)
Kardiyomyopati - 1 - -
(%100)
Anormal ven6z Doniis 3 (%75) - - 1(%25)
Toplam (n=194) 136 7 38 14
(%70.1) (%3.6) (%19.6) (%7.21)




Cahsmamizdaki hastalara ait gebelik sonuglari Tablo 4.6’da gorilmektedir.

Gebelik sonucu bilinmeyen 1 hasta (TOF) bulunmaktadir ve bu hasta gebelik

sonuclarina dahil edilmemistir. Gebelik sonucuna ulasilan 193 hastanin ise

%80,82’(i(n=156) canli dogumla sonuglanmistir, %17,61’si(n=34) teminasyon ile

sonucglanmis, %1.55’t(n=3) ise intrauterin dénemde ex olmustur. En ylksek

terminasyon oranlari pulmoner atrezi (%40), trunkus arteriosus (%33,3) ve HRHS
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(%33,3) teshislerinde goérulmustir. En distik canh dogum orani ise atriyal izomerizm

tanili hastalarda saptanmistir (%57,1).

Tablo 4.6. Gebelik Sonuglar

Canh istemli intrauterin ex | Toplam

Dogum sonlandirma | sonlandirma
VSD 29(%72.5) | 11(%27.5) - 40
AVSD 7(%77.7) 2(%22.3) - 9
Pulmoner Stenoz/Displazi 13(%76.5) 4(%23.5) - 17
Tetralogy of Fallot 16(%94.1) 1(%5.9) - 17
Pulmoner Atrezi 3(%60) 2(%40) - 5
Aort Koarktasyonu 20(%95.24) | 1(%4.76) - 21
Aort Stenozu 8(%80) 2(%20) - 10
Aortik Ark Anomalileri 5(%100) - - 5
HLHS 17(%70.8) | 6(%25) 1(%4.2) 24
TGA 23(%100) | - - 23
DORV 11(%68.75) | 4(%25) 1(%6.25) 16
Trunkus Arteriosus 4(%66.6) 2(%33.3) - 6
HRHS 10(%66.6) | 5(%33.3) - 15
Ebstein Anomalisi 6(%85.7) 1(%14.3) - 7
Trikispit 13(%81.25) | 3(%18.75) - 16
Atrezi/Stenoz/Displazi
Kardiyak Tiimor 6(%85.7) 1(%14.3) - 7
Atriyal izomerizm 4(%57.1) 2(%28.6) 1(%14.3) 7
Kardiyomyopati 1(%100) - - 1
Anormal Vendz Doniig 3 (%75) 1 (%25) - 4
Toplam 156 34(%17.61) 3(%1.55) 193

(%80.82)

Calismamizdaki bilgilerine ulasilan hastalara ait neonatal sonuglar Tablo
4.7'de gorilmektedir. Canl dogum ile sonuglanan 124 gebeligin %89,5’i(n=111)

sezaryen ile dogum, %10.5’i(n=13) vajinal yol ile dogum ile sonuglanmistir. Canh

dogumlarin %62.9’unda (n=78) erkek, %37.1’'inde(n=46) kiz bebek dogmustur. Canli

dogan tim KVS anomalili bebeklerin dogum haftasi 31 ile 41 hafta arasinda
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degismekte olup, ortanca deger 38 hafta olarak saptanmistir. Dogum agirlklari ise

1020 ile 4090gr arasinda degismekte olup, ortanca deger 2860gr olarak

saptanmistir. 5.dakika APGAR skoru ise 3 ile 10 arasinda degismekte olup, ortanca

deger 9 olarak saptanmistir.

Tablo 4.7. Neonatal sonuglar

Dogum sekli Cinsiyet Dogum | Dogum 5.dk
Sezaryen Vajinal Kiz Erkek haftast” a(é;:I;g I APGA?
dogum skoru
P (2‘V4082.7) (5%17.2) (1‘;338) (1‘78062) > 287 |°
AVSD (7%100) - &57) (3%43) 38 2540 |9
Senouisiont | o0 | | sy | pasay || 70|08
Tetralogy of Fallot 3;83.75) ;1%6.25) (8%50) (8%50) > 2692 °
Pulmoner Atrezi ;1%100) - (1%25) ?%75) 39 2950 | 7,5
Aort Koarktasyonu (2;)100) - ?%30) (1;:70) 38 2825 9
Aort Stenoz (7%87.5) 3%12.5) 3%12.5) (7%87.5) 38 2680 ?
T R T M i L
HLHS 3;70.6) (5%29.4) ?%35.3) 3‘;64.7) 39 2660 >
oA (2;91.3) (2%8.7) ?%34.8) (1‘;)65-2) > R
PORY (1‘71100) - :t%36.3) (7%63.7) 38 2332 ?
Trunkus Arteriosus ?%100) - (1%25) ?%75) 39 2625 9
HRHS (1<y00100) _ ?%30) (7%70) Sl Rl I
Ebstein Anomalisi 2%100) - (1%16.6) (5%83.4) 38,5 3467 9
Trikiispit 13 - 4 9
Atrezi/Stenoz/Displ | (%100) (%30.7) | (%69.3) | 38 2897 |9
azi
Kardiyak Tiimér ?%66.6) (2%33‘3) ?%50) ?%50) 39 3175 | 10
Atriyal izomerizm ?%75) (1%25) ?%75) (1%25) 38 2620 |9
Kardiyomyopati (1%100) - (1%100) B 31 1630 -
Sg:;r:al venoz ?%100) - ;1%33.3) (2%66.6) 38 3140 ?
Toplam (=156} (1;;0.4) (1"/?)9.6) (5‘237.8) ?‘;62.2) > 2850 %
40rtanca deger
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Tablo 4.8’de terminasyon verileri gorilmektedir. Tim KVS anomalilerin 37
tanesi sonlandirilmistir. Bunlardan 3 tanesi intrauterin kayip nedeniyle, 34 tanesi ise
istemli olarak sonlandirilmistir. 37 gebeligin %87’si (n=32) vajinal yol, %13’l(n=5)
sezaryen ile sonlandiriimistir. Sonlandirilan 29 gebeligin cinsiyeti bilinmektedir;
bunlardan %65.5’i(n=19) erkek, %34.5’i(n=10) kiz cinsiyetinde saptanmistir.
Sonlandirilan 37 gebeligin sonlandiriima haftasi 17 ile 36 hafta arasinda degismekte

olup ortanca deger 24.5 olarak saptanmistir.

Tablo 4.8. Gebelik sonlandirma verileri

Dogum sekli Cinsiyet Sn. Otopsi
C/S | Vajinal E K B Hf.2 Yok Var (n=20
dogum Uyumlu | Uyum Ek
suz anomali
VSD 1 10 5 4 2 24 7 1 1 2
AVSD - 2 2 - - 24 - 1 - 1
Pulmoner
Stenoz/Dis - 4 2 2 - 24 1 2 1 -
plazi
Tetralogy
of Fallot ) ! ) ) ! 27 ! ) ) )
Pulmoner - 2 1 1 - 22 1 1 - -
Atrezi
Aort
Koarktasyo - 1 - 1 - 29 - 1 - -
nu
Aort ) ) ) ) ) ) ) ) ) )
Stenozu
HLHS 2 5 6 1 - 24 3 4 - -
DORV 1 4 2 2 1 24,5 2 3 - -
Trunkus - 2 1 - 1 22 1 1 ; ;
Arteriosus
HRHS - 5 2 3 - 24,5 2 2 1 -
Ebsteln' ' i 1 1 i i 25 i 1 i i
Anomalisi
Trikuspit
Atrezi/Sten - 3 1 2 - 24,5 1 1 1 -
oz/Displazi
Kardiyak - 1 1 - ; 33 - 1 ; ;
TUmor
Atriyal 1 2 1 2 - 24,5 1 2 - -
izomerizm
Veno6z 1 - - 1 27 1 - - -
doniis -
anomalisi
Toplam 5 32 19 10 8 24,5 17 15 2 3
(n=37) (% (%87) (%51) (%27) (%22) (%46) (%40.5) (%5.4) (%8.1)
13)
aOrtanca, Sn.Hf.: Gebelik sonlandirma haftasi, C/S: Sezaryen dogum,E: Erkek, K: Kiz, B: Bilinmiyor
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Sonlandirilan 37 gebeligin %54’line (n=20) otopsi yapilmis, %46’sina (n=17)
otopsi yapilmamistir. Otopsi yapilan fetuslarin otopsi sonuglarindan %75’i(n=15)
prenatal US ile uyumlu saptanmis, %8.1’inde(n=3) prenatal US’de saptanan
anomaliye ek anomali saptanmis, %5.4’i(n=2) prenatal US ile uyumsuz
bulunmustur. Uyumsuz bulunan otopsilerde birinde antenatal HRHS, Trikuspit atrezi
ve VSD tanisi konmasina ragmen otopsi bulgularinda kalp tamamen normal
raporlanmistir. Diger vakada ise antenatal saptanan pulmoner stenoz izlenmemis,

antenatal saptanan VSD ise DORYV bileseni olarak gérilmustdr.

Sekil 4.1. Ventrikiler septal defekt gebelik sonuglari

Ventrikiiler
Septal Defekt
(40)

Kromozom
Anomalisi
T
Yok/Bilinmiyo
Var (4) (%10) * (96) (%901
T 1
Sonlandirma
(2) Canli _
(Trizomi 18 ve dogum(2) Ek Anomali
21,
i 1
Trizomi 18 Trizomi 21 Trizomi 18 CHARGE
(Diyafram (Plevral (Sol diyafram Sendromu KV(;‘;%)B) T;/{,zf(izg)) Yok (9) (%25)
hernisi) eflizyon) hernisi, (bilateral b .
RockerBotto

d' .-

club foot,
m Feet) tek umblikal

arter)
Sonlandirma (2) @nlh Canli Canlt Sonlandirma
(C_C agenezive dogum(1) dogum(18) S(osr)\l(auzglarran)a dogum(8)
Bilateral yarik " (%66.6) § (%88.9) (1)(%11.2)
dudak-damak) (Nazal kemik
i ik)

il

VSD’si olan hastalarin siniflamasi Sekil 4.1’de goriilmektedir. Kormozom
anomalisi saptanan 4 hastada Trizomi 18, Trizomi 21 ve CHARGE sendromu tanisi
konmustur. Kromozom anomalisi saptanmayal VSD’li 36 hastanin 3’tinde(%8.3) KVS

disi ek anomali saptanmistir. Bu 36 hastanin 24’iinde(%66.6) ise ek KKH vardir.



VSD’li olan ve kromozom anomalisi tanisi almamis hastalarin %25’inde ise ek

anomali yoktur. Izole VSD saptanan hastalarin %88.9'u(n=8) canli dogum ile,

%11.1'i(n=1) terminasyon ile sonuglanmistir. Canl dogan toplam 29 bebegin

%17.24’((n=5) yenidogan doneminde (dogduktan sonraki ilk 12 hafta)

kaybedilmistir.

Sekil 4.2. Atriyoventrikiiler septal defekt gebelik sonuglari

AVSD (9)

Kromozom Anomalisi

Var (3) (%33.3)

Sonlandirma (1) Canli dogum(2)

Yok/Bilinmiyor (6)
(%66.6)

Ek Anomali

(2)Trizomi 21
(polihidramniyoz,
hidronefroz, plevral

efiizyon)

Trizomi 21 KVS dist (2) (%33.3)

Sonlandirma (1)

(Polidaktili, uzun
kemiklerde ve
kostalarda kisalik)

Canli dogum(1)

(Nazal kemik
hipoplazisi+Trikuspit

atrezi)

KVS (4) (%66.6) Yok (1) (%16.6)

Canl dogum(4)
(%100)

Canli dogum(1)
(%100)

J J

AVSD’si olan hastalarin siniflamasi Sekil 4.2’de goriilmektedir. Kormozom

anomalisi saptana 3 hastada da Trizomi 21 tanisi konmustur. Kromozom anomalisi
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saptanmayal AVSD’li 6 hastanin 2’sinde(%33.3) KVS disi ek anomali saptanmistir. Bu

6 hastanin 4’inde(%66.6) ise ek KKH vardir. AVSD’li olan ve kromozom anomalisi

tanisi almamis hastalarin %16.6’sinde ise ek anomali yoktur. Izole AVSD saptanan

hastalarin %100’l(n=2) canli dogum ile sonuglanmistir. Canli dogan toplam 7

bebegin %57.1’'i(n=4) yenidogan doneminde kaybedilmistir.
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Sekil 4.3. Pulmoner stenoz/displazi gebelik sonuglari

Pulmoner
stenoz/displazi
(17)

Kromozom

Anomalisi:

Yok/Bilinmiyor
(17) (%100)

Ek KKH (12)
(%70.6)

Ek anomali yok (5)
(%29.4)

Canli dogum(5)
(%100)

Sonlandirma (4) Canli dogum(8)
(%33.3) (%66.6)

Sonlandirma: Yok

Pulmoner stenozlu olan hastalarin siniflamasi Sekil 4.3’de gorilmektedir.
Kormozom anomalisi hicbir hastada saptanmamistir. Pulmoner stenozlu 17 hastanin
hicbirinde KVS disi ek anomali saptanmamistir. Bu hastalarin 12’inde(%70.6) ise ek
KKH vardir. Izole Pulmoner stenoz saptanan hastalarin %100’i(n=5) canli dogum ile
sonuglanmistir. Canli dogan toplam 13 bebegin %23.07’si(n=3) yenidogan

déneminde kaybedilmistir.
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Sekil 4.4. TOF gebelik sonuclari

TOF (13) (%72.2) TOF/PS (4) (%22.2) TOF/APV (1) (%5.5)

15q14 duplikasyonu
(Tek umblikal arter)

Kromozom
Anomalisi

Yok/Bilinmiyor (15)
(%83.4)

KVS digi ek Anomali

Var (5) (%33.3)

Trizomi 21 DiGeorge Send.

Yok (10) (%66.6)

J/

Canli dogum(5)
(%100)

Canli dogum(9) A
(%90) Bilinmiyor (1) (%10)

J

TOF tanisi alan hastalarin siniflamasi Sekil 4.4’de gorilmektedir. TOF tanisi
alan hastalarin %22.2’sinde (n=4) pulmoner stenoz,%5.5inde (n=1) ise pulmoner
kapak yoklugu eslik etmektedir. Kormozom anomalisi saptana 3 hastada Trizomi 21,
DiGeorge sendromu ve 15g14 duplikasyonu saptanmistir. Kromozom anomalisi
saptanmayal TOF’lu 15 hastanin 5’inde(%33.3) KVS disi ek anomali saptanmistir.
TOF saptanan hastalarin %88.8’i(n=16) canli dogum ile sonuglanmistir. Canli dogan
toplam 16 bebegin1’i(%6.25, TOF/APVS, DiGeorge send.) yenidogan doneminde

kaybedilmistir.
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Sekil 4.5. Aort koarktasyonu gebelik sonuglari

Aort koarktasyonu
(21)

Kromozom
Anomalisi

Var (1)
(%4.76)

Yok/Bilinmiyor (20)
(%95.24)

Canli dogum(1) Ek Anomali

Trizomi

21(polihidramniyoz,

hidronefroz, plevral
eflizyon)

Yok (11)

KVS disi (4) (%20) (%55)

KVS (6) (%30)

J

Canli dogum(5) Sonlandirma (1)
(%83.3) (%16.7)

Canli dogum(11)

Canli dogum(4) (%100)

Aort koarktasyon tanisi olan hastalarin siniflamasi Sekil 4.5’'de
gorilmektedir. Kormozom anomalisi saptanan 1 hastada Trizomi 21 sendromu tanisi
konmustur. Kromozom anomalisi saptanmayan 20 hastanin 4’Gnde(%20) KVS disi ek
anomali saptanmistir. Bu 20 hastanin 6’sinde(%30) ise ek KKH vardir. Aort
koarktasyonu olan ve kromozom anomalisi tanisi almamis hastalarin
%55’inde(n=11) ise ek anomali yoktur. I1zole koarktasyon saptanan hastalarin
%100°1(n=11) canli dogum ile sonuglanmistir. Canli dogan toplam 20 bebegin

1'i(%5.2, AVSD, Trizomi 21) yenidogan doneminde kaybedilmistir.
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Sekil 4.6. Aort stenozu gebelik sonuglari

Aort stenozu (10)

Kromozom
Anomalisi; Ek anomali
Yok/Bilimiyor (10) yok(10) (%100)
(%100)

Sonlandirma (2) Canl dogum (8)
(%20) (%80)

Yendidogan ilk 12 haftada
déneminde mortalite
kaybedilen(2) izlenmeyen(6)
(%25) (%75)

Aort stenozu tanisi olan hastalarin siniflamasi Sekil 4.6’da goriilmektedir.
Hastalarda kromozom anomalisi ve ek anomali saptanmamistir. Aort stenozu
saptanan hastalarin %80’i(n=8) canli dogum ile sonuglanmistir. Canli dogan toplam 8

bebegin 2’si(%25) yenidogan doneminde kaybedilmistir.



Sekil 4.7. Hipoplastik sol kalp gebelik sonuglari

HLHS (24)

Kromozom

KVS disi ek
anomali yok(24)
(%100)

Anomalisi;
Yok/Bilinmiyor
(24) (%100)

VSD eglik ediyor

Canli dogum(5)
(%71.4)

(2)(%28.6)

Sonlandirma

Hayir(17) (%70.83)
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Canli dogum (12)
(%70.6)

istemli
sonlandirma (4)
(%23.5)

intrauterin ex (1)
(%5.9)

|

Yenidogan
doéneminde
kaybedilmis(2)
(%40)

Hipoplastik sol kalp tanisi olan hastalarin siniflamasi Sekil 4.7’de

|

Yenidogan
doéneminde
kaybedilmis(7)
(%58.3)

gorilmektedir. Kormozom anomalisi ve KVS disi ek anomali saptanmamustir. Bu 24

hastanin 7’sinde (%29.16) ise ek KKH oalrak VSD saptanmistir. HLHS tanisi alan ve

VSD tanisi almamis hastalarin %70.6’si(n=12) canli dogum ile sonuglanmigtir. Canli

dogan toplam 17 bebegin 9’u (%53) yenidogan doneminde kaybedilmistir.



Sekil 4.8. TGA gebelik sonuclari

TGA (23)

Kromozom

Anomalisi;
Yok/Bilinmiyor
(23) (%100)

KVS digi ek
anomali yok(23)
(%100)

Var (9) (%39.1)

Yok(14) (%60.9)

Canli dogum(9)
(%100)

Canl
dogum(14)(%100)

J

|

Yenidogan
doéneminde
kaybedilmis(4)

(%44.4)

|

Yenidogan
doéneminde
kaybedilmis(2)

(%14.3)
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TGA tanisi olan hastalarin siniflamasi Sekil 4.8’de goriilmektedir. Kormozom

anomalisi ve KVS disi ek anomali saptanmamistir. Bu 24 hastanin 9’'unda (%39.1) ise

ek KKH saptanmistir. izole TGA tanisi alan hastalarin %100’i (n=14) canli dogum ile

sonuglanmistir. Canl dogan toplam 23 bebegin 6’s1 (%27) yenidogan doneminde

kaybedilmistir.
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Sekil 4.9. DORYV gebelik sonuclari

DORV (16)

Kromozom
Anomalisi

Var (2) (%12.5)
l Canl dogum(1) l Sonlandirma (1)
7

I

Trizomi 13
(Diyafram
hernisi)

Trizomi 18

Yok/Bilinmiyor
(14) (%87.5)

I 1

KVS digi (5)
(%35.7)

KKH (4)

e Yok (7) (%50)

Canli dogum(3)

=
[

|
1 1

l Sonlandirma l intrauterin ex . Canli dogum(5) Sonlandirma(2)
) (1) Canli dogum(3) Sonlandirma (1) (%71.4) (%28.6)

DORYV tanisi olan hastalarin siniflamasi Sekil 4.9’da gortlmektedir.

Kormozom anomalisi saptanan 2 hastada Trizomi 13 ve 18 sendromu tanisi

konmustur. Kromozom anomalisi saptanmayan 14 hastanin 5’inde(%35.7) KVS disi

ek anomali saptanmistir. Bu 14 hastanin 4’tinde(%28.57) ise ek KKH vardir.

Antenatal DORV tanisi alan ve kromozom anomalisi tanisi almamis hastalarin

7’sinde(%50) ise ek anomali yoktur. Bu 7 hastanin linde situs inversus totalis

gorlilmus, 1 inde ise Taussig-Bing alt tipi izlenmistir. 1zole DORV saptanan hastalarin

%71’i(n=5) canli dogum ile sonuglanmistir. Canli dogan toplam 11 bebegin 3’{

(%27.2) yenidogan doneminde kaybedilmistir.
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Sekil 4.10. Hipoplastik sag kalp sendromu gebelik sonuclari

HRHS (15)

Kromozom

Anomalisi
Var (1) Yok/Bilinmiyor (14)
(%6.66) (%93.33)

Canli dogum(1)

HRHS+Trikuspit atrezi(8) (%57.14) HRHS+Pulmoner stenoz(2) (%14.28) HRHS (1) (%7.14) HRHS+Pulmoner atrezi(3) (%21.42)

Trizomi 18 (Sol nd 5) - @)

diyafram hernisi, Canli dogum(5, Sonlandirma (3] Canli dogum(1) Sonlandirma(2)

RockerBottom (%62.5) (%37.5) CanlicoEtn 2) Caniceetnd) (%33.3) (%66.6)
Feet)

Hipoplastik sag kalp sendromu tanisi olan hastalarin siniflamasi Sekil 4.10’da
gorilmektedir. Kormozom anomalisi saptanan 1 hastada Trizomi 18 sendromu tanisi
konmustur. Kromozom anomalisi saptanmayan hastalarda KVS disi ek anomali
izlenmemistir. Kromozom anomalisi saptanmayan 14 hastanin 3’linde (%21.42)
pulmoner atrezi saptanmistir, bu hastalarin ikisine septal defektler eslik etmektedir.
Bu 14 hastanin 8’inde (%57.14) ise triklispit atrezi vardir, bu 8 hastanin besinde
pulmoner stenoz, birinde TGA ve ikisinde VSD saptanmistir. Canli dogan toplam 10

bebegin 3’0 (%30) yenidogan doneminde kaybedilmistir.



Sekil 4.11. Trikuspit atrezi/displazi/stenoz gebelik sonuglari

Triklspit Anomali
(16)

Kromozom
Anomalisi

Var (1)
(%6.25)

|

Canli dogum(1)

Yok/Bilinmiyor (15)
(%93.75)

KVS digi ek anomali(1)
(%6.66)

Trizomi 18 (Sol

diyafram hernisi,

RockerBottom
Feet)

|

Canli dogum(1)

(nazal kemik hipoplazisi)
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KVS digi ek anomali yok(14)

(%93.33)

Canli dogum(11)
(%78.6)

Sonlandirma(3)
(%21.4)

Trikispit anomali tanisi olan hastalarin siniflamasi Sekil 4.11'da

gorilmektedir. Kormozom anomalisi saptanan 1 hastada Trizomi 18 sendromu tanisi

konmustur. Kromozom anomalisi saptanmayan 15 hastanin 1’inde (%6.66) KVS disi

ek anomali saptanmistir. Bu 15 hastanin 14’Gnde (%93.33) ise ek KKH vardir. Ek KKH

saptanan hastalarin besinde HRHS, dérdiinde pulmoner stenoz, liclinde VSD,

ikisinde TGA ve birinde AVSD eslik etmektedir. Bu 14 hastalarin %78.6’si(n=11) canli

dogum ile sonuglanmistir. Canli dogan toplam 13 bebegin 3’l (%23) yenidogan

déneminde kaybedilmistir.



Tablo 4.9. KKH’larinin Prenatal USG, Postnatal USG ve Otopsi ile tani oranlari
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Fetal Postnatal Otopsi

Ekokardiyografi Ekokardiyografi
ASD 2 37 1
VSD 32 39 3
AVSD 8 5 2
Pulmoner Stenoz/Displazi 15 18 1
Tetralogy of Fallot 16 11 0
Pulmoner Atrezi 5 12 1
Aort Koarktasyonu 21 20 1
Aort Stenozu 8 7 1
Aortik Ark Anomalileri 5 6 0
HLHS 20 14 4
D-TGA 22 21 0
L-TGA 0 2 0
DORV 14 13 5
DOLV 0 0 1
Trunkus Arteriosus 5 2 1
HRHS 13 11 3
Ebstein Anomalisi 6 2 1
Trikispit 14 1

. . . 15

Atrezi/Stenoz/Displazi
Kardiyak Tiimor 7 5 1
Atriyal izomerizm 6 4 3
Kardiyomyopati 1 0 0
Anormal Veno6z Doniis 3 6 0
MAPCA 1 4 0
Toplam 170 149 21

Tablo 4.9’da prenatal ve postnatal KKH tanilarinin verileri gérilmektedir. Bu

tabloda karsilastirma yapilabilmesi amaciyla sadece postnatal tanilarina ulasilabilen

hasta grubu 6zetlenmistir(grupl ve grup2). Toplam 170 hasta bu grupta yer

almaktadir, bu hastalardan postnatal tani 21 hastada otopsiyle kalan 149 hastada

ise transtorasik ekokardiyografi ile konulmustur. Prenatal ve postnatal tani alan

KKHlar asagida 6zetlenecektir.

Tabloda prenatal ASD tanisi 2 kez raporlanmistir, postnatal 38 hastada tani

konulmustur. ASD en sik tani konulan 2. KKH olarak saptanmistir. En sik tani

VSD(n=42) olarak saptanmistir.
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Prenatal hic tani almayan L-TGA (AV-VA diskordans) postnatal 2 hastada
saptanmistir. Bu hastalardan biri prenatal “HRHS, Trikuspit atrezi” olarak saptanmis
ancak postnatal tanida “L-TGA, Triklspit atrezi, HRHS,ASD, VSD” gorilmustir. Diger
hastada prenatal tani “Atriyal izomerizm, Situs ambigous transversus abdominalis” ,
postnatal tani ise “L-TGA, Pulmoner atrezi, VSD, Situs inversus(izole levokardi)”

olarak raporlanmistir.

Venoz donlis anomalileri prenatal 3 hastada(3 tane PLSVC), postnatal 6
hastada konulmustur. Prenatal tanisi konulan her {i¢ hastada PLSVC postnatal olarak
dogrulanmistir. Prenatal tani alamayan hastalardan birinde PLSVC, birinde PAPVR ve

son hastada TAPVR saptanmistir.

Major aortopulmoner kollateral arterler prenatal 1 hastada postnatal 4
hastada saptanmistir. Prenatal tani alan hastada postnatal bu tani

dogrulanmamistir. Postnatal tani konulan hastalarin 3iinde pulmoner atrezi ve VSD

eslik ederken birinde TGA ve VSD eslik etmektedir.

Tablo 4.10. KKH’larin (postnatal tanilara gore) cerrahi ve hayatta kalim oranlari

ilk 12 hf. ilk 12 hf. Geg Postop Cerrahisiz Toplam

icinde icinde dénem Halen takip

Preop Postop Postop hayatta

kaybedilen | kaybedilen kaybedilen
AVSD - 2 (%40) 2 (%40) 1 (%20) - 5
Pulmoner - 1(%5.9) 2 (%11.76) 13 1(%5.9) 17
Stenoz/Displazi (%76.5)
Tetralogy of Fallot - 1(%9.1) - 9 (%81.8) 1(%9.1) 11
Pulmoner Atrezi 2 (%16.6) 1(%8.3) 1(%8.3) 8 (%66.6) - 12
Aort Koarktasyonu - 2 (%10.5) 3 (%15.8) 9 (%47.3) 5 (%26.3) 19
Aort Stenozu 1(%14.3) 1(%14.3) 2(%28.6) | 3(%42.8) - 7
HLHS 7 (%50) 4 (%28.6) 1(%7.1) 2 (%14.3) - 14
D-TGA 1(%4.7) 4 (%19) 1(%4.7) 15 - 21

(%71.4)
L-TGA - - - 2 (%100) - 2
DORV 2 (%14.3) 4 (%28.6) 2(%14.3) | 5(%35.7) 1(%7.1) 14
Trunkus Arteriosus 1 (%50) - - - 1 (%50) 2
HRHS - 1(%10) 1(%10) 8 (%80) - 10
Ebstein Anomalisi - - - - 2 (%100) 2
Trikiispit 1(%7.1) 1(%7.1) 1(%7.1) | 9(%64.3) | 2(%14.3) 14
Atrezi/Stenoz/Displazi
Atriyal izomerizm 2 (%40) 1(%20) - 1(%20) 1(%20) 5
Toplam 17 (%11) 23 (%14.8) | 16 (%10.3) 85 14 (%9) 155
(%54.8)
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Tablo 4.10°da canli dogan KKH’li bebeklerin cerrahi ve hayatta kalim verileri
gorlilmektedir. Cerrahi sansi bulamadan ilk 12 hafta igerisinde kaybedilen
bebeklerin en ¢ok goriuldiugu gruplar HLHS (%50, 7/14), trunkus arteriosus (%50,
1/2) ve atriyal izomerizm (%40, 2/5) gruplaridir. Cerrahi girisime ragmen ilk 12 hafta
icerisinde kaybedilen bebeklerin en ¢ok izlendigi gruplar ise AVSD (%40, 2/5), HLHS
(%28.6, 4/14), DORV (%28.6, 4/14), atriyal izomerizm (%20, 1/5) ve D-TGA (%19,
4/21) olarak saptanmistir. Cerrahi sonrasi en yiiksek sagkalim ile takip edilen gruplar

L-TGA( %100, 2/2), TOF (%81.8, 9/11) ve HRHS (%80, 8/10) olarak saptanmistir.

Sekil 4.12. AVSD postnatal tani sonuglari

AVSD (8)

Tani kendisini
kapsayan bir anomali
icerisinde yer aliyor

(1) (%12.5)

Tani dogrulanmis (5)

0,
(%62.5) Taniyanls (2) (%25)

Sol atriyal izomerizm

AVSD tanisi alan hastalarin postnatal dogrulanmasi Sekil 4.12’de
gorilmektedir. 5 hastada (%62.5) tani postnatal olarak kesinlestirilmistir. 8 hastanin
1 tanesinde postnatal sol atriyal izomerizm tanisi konmustur, tani yanls olmamakla
beraber kompleks bir anomali tanisi konulamamistir. Bu hastalarin 2’sinde (%25) ise
postnatal olarak farkl KKH tanimlamasi yapilmistir. Bu hastalardan birinde prenatal
tani “Aort Koarktasyonu, AVSD ve PLSVC” iken postnatal incelemede sadece
“PLSVC” gorulmdistir. Diger hastada ise tanimlanan AVSD kendisinden ¢ok daha

farkli nedenselligi ve prognozu olan “ASD ve VSD” olarak raporlanmistir.
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Sekil 4.13. Ebstein anomalisi postnatal tani sonuglari

Ebstein
Anomalisi (6)

Tani
dogrulanmis (3)
(%50)

Tani yanlis (3)
(%50)

HRHS(1) Pulmoner TrikUspit

stenoz(1) displazi(1)

Prenatal ebstein tanisi 6 kez, postnatal ebstein tanisi 3 kez konulmustur.
Ebstein anomalisi tanisi alan hastalarin postnatal dogrulanmasi Sekil 4.13’'de
gorulmektedir. 3 hastada (%50) tani postnatal olarak kesinlestirilmistir, prenatal tani
alamamis ebstein anomalisi hastasi bulunmamaktadir. 6 hastanin 1 tanesinde
postnatal HRHS tanisi konmustur, 1 tanesinde postnatal pulmoner stenoz tanisi

konmustur ve son hastada postnatal triklispit displazi tanisi konmustur.
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Sekil 4.14. Pulmoner stenoz/displazi postnatal tani sonuglari

Pulmoner
anomali (15)

Tani
dogrulanmis (9)
(%60)

Tani Pulmoner Tani yanlis (2)
Atrezi(3) (%20) (%13.33)

DORV (2)

Pulmoner kapak anomalisi tanisi alan hastalarin postnatal dogrulanmasi Sekil
4.14'de gorulmektedir. 9 hastada (%60) tani postnatal olarak kesinlestirilmistir,
bunlardan bir tanesi APVS’dir. 15 hastanin 3 tanesinde(%20) postnatal tani stenoz
degil atrezi olarak raporlanmistir. 2 hastada(%13.3) ise pulmoner stenoza
rastlanmamistir. 8 hastada prenatal pulmoner stenoz tanisi konulmamasina ragmen
postnatal olarak bu tani raporlanmistir. Bu 8 hastanin 4’iinde TGA, 2’sinde DORYV,

1’inde TOF ve 1’inde Ebstein anomalisi prenatal tanilari mevcuttur.
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Sekil 4.15. TOF postnatal tani sonuglari

TOF(16)

Tani
DORV+Pulmoner
stenoz(2) (%12.5)

Tani dogrulanmig
(11) (%68.75)

Taniyanlis (3)

(%18.75)

VSD (3)

TOF anomalisi tanisi alan hastalarin postnatal dogrulanmasi Sekil 4.15’de
gorulmektedir. 11 hastada (%68.75) tani postnatal olarak kesinlestirilmistir. 16
hastanin 2 tanesinde(%12.5) postnatal tani tof degil “DORV+ Pulmoner stenoz”
olarak raporlanmistir. 3 hastada(%13.3) ise sadece VSD tanisi konulmustur.

Postnatal tan konulan 11 hastanin hepsi daha 6nce fetal hayatta bu taniyi almistir.
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Sekil 4.16. Pulmoner atrezi postnatal tani sonuclari

Pulmoner atrezi(5)

Tani HRHS+Trikispit
atrezisi/displazisi(2) Tani HRHS(1)
(%40)

Tani dogrulanmis (2)
(%40)

Prenatal pulmoner anomalisi tanisi alan hastalarin postnatal dogrulanmasi
Sekil 4.16’da gorilmektedir. 2 hastada (%40) tani postnatal olarak kesinlestirilmistir.
5 hastanin 2 tanesinde(%40) postnatal tani pulmoner atrezi degil trikispit
atrezi/displazi olarak raporlanmistir. Bu iki hastada da HRHS tanisi hem prenatal
hem postnatal olarak bulunmaktadir. 11 hastada ise prenatal pulmoner atrezi tanisi
saptanmamasina ragmen postnatal olarak bu tani konulmustur. Bu 11 hastanin
5’inde prenatal olarak pulmoner stenoz, trikiispit stenoz ve/veya HRHS
bulunmaktadir. Kalan hastalarin ikisinde trunkus arteriosus, birinde rabdomiyom,
birinde non-compaction kardiyomyopati, birinde atriyal izomerizm ve birinde HLHS

prenatal tanilari konulmustur.
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Sekil 4.17. VSD postnatal tani sonugclari

VSD(32)

Tani kendisini
Tani dogrulanmis (18) kapsayan bir anomali
(%56.25) icerisinde yer aliyor

(6) (%18.75)

Tani postnatal
dogrulanmamis (8)
(%25)

DORV/(4) (%66.6) DOLV(1) (%16.6) AVSD(1) (%16.6)

Prenatal ventrikiiler septal defekt tanisi alan hastalarin postnatal
dogrulanmasi Sekil 4.17'de goriilmektedir. 18 hastada (%58) tani postnatal olarak
kesinlestirilmistir. 31 hastanin 6 tanesinde(%18.75) postnatal tani kendisini
kapsayan baska bir anomali icerisinde yer almaktadir. 8 hastada ise prenatal VSD

tanisi saptanmasina ragmen postnatal olarak bu tani konulmamistir.

Diger taraftan bakildiginda ise postnatal yeni VSD tanisi alan 24 hasta
bulunmaktadir. Bu hastalarin 9’unda prenatal tani VSD'yi iceren daha kompleks bir
anomalidir. Kalan 15 hastada tani prenatal olarak konulamamistir. Bu 15 hastanin
6’sinda HRHS ve/veya triklspit atrezi bulunmaktadir. 7 hastada tek tani TGA, 1
tanesinde “TGA, HRHS, Trikispit atrezi” raporlanmistir. Kalan 2 hastada ise prenatal

olarak sadece aort koarktasyonu tanisi verilmistir.
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Sekil 4.18. Aort stenozu postnatal tani sonugclari

Aort
Stenozu(8)

Tani
dogrulanmis (6)
(%75)

Tani yanlis(2)
(%25)

J

Prenatal aort stenozu tanisi alan hastalarin postnatal dogrulanmasi Sekil
4.18'de gorulmektedir. 6 hastada (%75) tani postnatal olarak kesinlestirilmistir. 2

hastada (%25) prenatal aort stenozu tanisi saptanmasina ragmen postnatal olarak

bu tani konulmamustir.

Diger taraftan bakildiginda ise postnatal yeni aort stenozu tanisi alan 2 hasta

bulunmaktadir. Bu 2 hastada prenatal tani konulamamustir.
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Sekil 4.19. Aort koarktasyonu postnatal tani sonuglari

Aort

Koarktasyonu(21)

Tani kendisini

Tani dogrulanmig (15) kapsayan bir
(%71.42) anomali igerisinde
yer aliyor (1) (%4.76)

Tani yanlig(4) Tani aortik ark
(%19.04) anomalisi(1) (%4.76)

HLHS (1)

Prenatal aort koarktasyonu tanisi alan hastalarin postnatal dogrulanmasi
Sekil 4.19’da gorulmektedir. 15 hastada (%71.42) tani postnatal olarak
kesinlestirilmistir. 21 hastanin 1 tanesinde (%4.76) postnatal tani kendisini kapsayan
baska bir anomali icerisinde yer almaktadir. 4 hastada prenatal aort koarktasyonu
tanisi saptanmasina ragmen postnatal olarak bu tani konulmamistir. 1 hastada ise

koarktasyon degil ark anomalisi tanisi verilmistir.

Diger taraftan bakildiginda ise postnatal yeni aort koarktasyonu tanisi alan 6
hasta bulunmaktadir. Bu hastalarin 4’linda prenatal tani aort koarktasyonunu da
kapsayan HLHS olarak verilmistir.1 hastada prenatal tani “TGA, HRHS, Trikuspit

atrezi” olarak verilmistir. Kalan 1 hastada ise prenatal tani konulamamistir.
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Sekil 4.20. Hipoplastik sol kalp sendromu postnatal tani sonuglari

HLHS (20)

Tani kendisini
kapsayan bir
anomali igerisinde

yer ahyor (1) (%5))

| |

Tani dogrulanmi Tani aort
g ; Tani yanhs(1) (%5)

koarktasyonu (4)

(14) (%70) (%20)

Atriyal izomerizm

(1) HRHS(1)

Prenatal HLHS tanisi alan hastalarin postnatal dogrulanmasi Sekil 4.20’de
gorulmektedir. 14 hastada (%70) tani postnatal olarak kesinlestirilmistir. 20 hastanin
1 tanesinde (%5) postnatal tani kendisini kapsayan baska bir anomali icerisinde yer
almaktadir. 4 hastada prenatal HLHS tanisi saptanmasina ragmen postnatal olarak

aort koarktasyonu tanisi verilmistir. 1 hastada ise HLHS degil HRHS tanisi verilmistir.

Diger taraftan bakildiginda ise postnatal yeni HLHS tanisi alan 4 hasta
bulunmaktadir. Bu hastalarin 2’sinde prenatal tani DORV olarak verilmistir.1 hastada
prenatal tani rabdomiyom olarak verilmistir. Kalan 1 hastada ise prenatal tani aort

koarktasyonudur.



Sekil 4.21. D-TGA postnatal tani sonuglari

D-TGA (22)

Tanli

dogrulanmis Tl gl

(21) (%95.45)

(%4.55)

|

DORV+

Pulmoner
Stenoz (1)

Prenatal D-TGA tanisi alan hastalarin postnatal dogrulanmasi Sekil 4.21’de
gorilmektedir. 21 hastada (%95.45) tani postnatal olarak kesinlestirilmistir. 22
hastanin 1 tanesinde (%4.55) postnatal tani “DORV, pulmoner stenoz” olarak

verilmistir.

Diger taraftan bakildiginda ise postnatal yeni D-TGA tanisi alan hasta

bulunmamaktadir.
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Sekil 4.22. Cift ¢ikimli sag ventrikll postnatal tani sonuglari

DORV (14)

Tani
dogrulanmis Ta(r:,/';in;;;?’)
(11) (%78.57) o
_
[ |
Aort koarktasyonu+ ASD (1) HRHS+ Pulmoner

VSD (1) atrezi (1)

Prenatal DORYV tanisi alan hastalarin postnatal dogrulanmasi Sekil 4.22’de
gorilmektedir. 11 hastada (%78.57) tani postnatal olarak kesinlestirilmistir. 14
hastanin 3 tanesinde (%21.42) postnatal tani farklidir. Bu 3 hastanin 1 tanesinde
postnatal olarak aort koarktasyonu ve VSD tanisi verilmistir. 1 hastada sadece ASD

saptanmistir, 1 hastada ise HRHS ve pulmoner atrezi tanisi verilmistir.

Diger taraftan bakildiginda ise postnatal yeni DORV tanisi alan 7 hasta
bulunmaktadir. Bu hastalarin 2’sinde prenatal tani HRHS+VSD, 2’sinde TOF olarak

verilmistir. Kalan 3 hastada VSD bileseni raporlanmistir.
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Sekil 4.23. Trunkus arteriosus postnatal tani sonuglari

Trunkus

arteriosus (5)

Tani
dogrulanmis (3)
(%60)

Tani yanlis(2)
(%40)

|

Pulmoner atrezi, VSD, MAPCA

(2)

Prenatal trunkus arteriosus tanisi alan hastalarin postnatal dogrulanmasi
Sekil 4.23’de gorilmektedir. 3 hastada (%60) tani postnatal olarak kesinlestirilmistir.
5 hastanin 2 tanesinde (%40) postnatal tani farklidir. Bu 2 hastanin ikisinde de

postnatal olarak “Pulmoner atrezi, VSD, MAPCA” tanisi verilmistir.

Diger taraftan bakildiginda ise postnatal yeni trunkus arteriosus tanisi alan

hasta bulunmamaktadir.
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Sekil 4.24. Hipoplastik sag kalp sendromu postnatal tani sonuclari

HRHS (13)

Tani Tani

Tani yanhs(2)

dogrulanmis (9) (%15.38)

(%69.23)

Trikispit/Pulmoner
atrezi (2) (%15.38)

Normal (1) DORV (1)

Prenatal HRHS tanisi alan hastalarin postnatal dogrulanmasi Sekil 4.24’de
gorilmektedir. 9 hastada (%69.23) tani postnatal olarak kesinlestirilmistir. 13
hastanin 2 tanesinde (%15.38) postnatal tani HRHS bileseni olan triklspit ve/veya
pulmoner anomalidir. 2 hastada prenatal HrHS tanisi saptanmasina ragmen

postnatal olarak normal ve DORV tanisi verilmistir.

Diger taraftan bakildiginda ise postnatal yeni HLHS tanisi alan 5 hasta
bulunmaktadir. Bu hastalarin 1’inde prenatal tani DORV+Pulmoner stenoz olarak
verilmistir.1 hastada prenatal tani rabdomiyom olarak verilmistir. 1 hastada
prenatal tani HLHS olarak verilmistir. 1 hastada prenatal tani Ebstein anomalisi
olarak verilmistir. Kalan 1 hastada ise prenatal tani Trikispit atrezi ve pulmoner

stenozdur.
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Sekil 4.25. Triklspit anomali postnatal tani sonuglari

TrikUspit

anomali (15)

Tani Tani Pulmoner

Tani yanhs(2)

dogrulanmis
(10) (%66.6)

atrezi/stenoz (3)

(%13.3) (%20)

Normal (1) DORV (1)

Prenatal triklispit anomali tanisi alan hastalarin postnatal dogrulanmasi Sekil
4.25’de gorulmektedir. 109 hastada (%66.6) tani postnatal olarak kesinlestirilmistir.
15 hastanin 3 tanesinde (%20) postnatal tani bir baska sag kalp anomalisi olan
pulmoner kapak anomalisidir. 2 hastada prenatal trikiispit anomali tanisi

saptanmasina ragmen postnatal olarak normal ve DORV tanisi verilmistir.

Diger taraftan bakildiginda ise postnatal yeni trikiispit anomali tanisi alan 5
hasta bulunmaktadir. Bu hastalarin 4’inde prenatal tani HRHS ve/veya pulmoner
stenoz/atrezi olarak verilmistir. Kalan 1 hastada ise prenatal tani Ebstein

anomalisidir.
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TARTISMA

5.1 Konjenital Kalp Hastaliklari (KKH)

Prenatal tani metodlarinin gelismesi ile konjenital anomalilerin tanisi
artmaktadir. Konjenital Kalp Hastaliklari (KKH) en sik goriilen dogum anomalileridir
(1, 2). Prenatal donemde herhangi bir KVS anomalisinin saptanmasi; anomalinin
olasi nedenini, prognozunu, yonetimini belirlemek agisindan oldukca énemlidir. Bu
nedenle fetal kalp hastaligi taramasi, glinimizde rutin fetal anomali taramasi iginde
cok dnemli bir yer tutmaktadir. Konjenital kalp hastahginin (KKH) dogum 6ncesi
saptanmasinin 6énemi yaygin olarak kabul edilmesine ragmen fetal kalp hastalig
taramasi, fetal ultrasonografinin en zorlu yénlerinden biri olmaya devam

etmektedir(15).

Fetal kalp hastaligl taramasinda ultrasongorafi en basta gelen ve en sik
kullanilan yéntemdir, ancak, 3 boyutlu ve 4 boyutlu ekokardiyografi, manyetik
rezonans goruntileme ve fetal elektrokardiyografi ve manyetokardiyografi gibi
alternatif teknolojiler de mevcuttur(15). Bizim ¢alismamizda da hastalarin KKH
tanilari fetal ultrasonografi ile konulmustur. Calismamizda canli dogum olan
hastalarin postnatal tanilari ise yine ultrasonografi teknolojisi olan ekokardiyografi
ile konulmustur. Gebelik sonlandirmasi yapilan hastalarda tanilar var ise otopsi

raporlarindan toplanmistir.

En sik konulan tani Guangdong Konjenital Kalp Hastaligi Kaydi (GRCHD),
Avrupa Konjenital Anomaliler Kaydi (EUROCAT) ve Hoffman'in incelemesine
bakildiginda ventrikiler septal defektler ve onu takiben atriyal septal defektler
olarak gorilmektedir(75, 76, 77). Bizim calismamizda da prenatal tanilarda VSD’ler
KKH’larin %20,61 ini olusturarak en sik tani konan anomali olmustur, %12,37 ile
ikinci en sik tani hipoplastik sol kalp sendromu olmustur. Postnatal tanilar da hesaba

katildiginda ise literatiirle uyumlu olarak VSD'yi en sik ASD takip etmektedir.

Geleneksel karyotipleme ile canli dogumlarda tiim KKH'larin %10-15'inden

sorumlu olan kromozomal anormallikleri saptanabilir.(260, 261). Bunlarin cogu
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anoploidi olup, cogunlugu trizomi 21, 13 ve 18 ve monozomi X olusturur(200). Bu
grup icinde, trizomi 21 vakalarin yaklasik yarisini olusturan en yaygin nedendir(261).
Anormal kardiyak ultrason bulgulari olan fetiislerde karyotip anormalliklerinin sikhgi
daha da yliksektir ve cogu seride %30-40 araliginda oldugu tahmin edilmektedir(80,
96, 262, 263, 264, 265, 266). Yiksek riskli gruplarda bu oran %56 seviyesine karadar
cikabilmektedir(267, 268). Bu nedenle fetal KVS anomalisi saptanan gebeliklere
karyotip analizi yapilmasi gerekebilmektedir. Bizim ¢alismamizdaki 194 hastanin
52’sinde(%26,8) karyotip analizi uygulanmistir ve bu 52 hastanin 14’inde(%26,92)
kromozomal anomali saptanmistir, bu oran literatiirde bildirilen oranlarla
uyumludur(80, 260, 265). 14 hastanin 10’'unda(%71,42) literatir ile uyumlu olarak
anoploidi (trizomi 21, 13 ve 18 ve monozomi X) saptanmistir. Bu grubun 5’inde(%50)
ise yine literatlr ile uyumlu olarak trizomi 21 saptanmistir. Karyotip analizi yapilan
hastalar ele alindiginda en sik karyotip anomalisi ile iliskili KKH’lari AVSD (%50), TOF
(%42,85), DORV (%40) ve VSD’dir (%44,4). Calismamizda karyotip anomalisi
saptanan VSD’ler 6zel olarak incelendiginde tamaminda ekstrakardiyak anomali

eslik etmektedir.

KKH'l fetlislerde ekstrakardiyak anomalilerin degerlendirilmesi, gebelik ve
dogum sonrasi yonetim kararlarini almada énemlidir. KKH'li bebeklerde vakalarin
%30-37 kadarinda ek KVS disi anomaliler olabilir(80, 96). Tiim organ sistemleri
etkilenebilir ve ekstrakardiyak bir anomalinin varligi yenidogan bakimi lizerinde
onemli bir etki yaratabilir. Ornegin KKH ile iliskili majér anormalliklerden olan;
konjenital diyafragma hernisi, bébrek anomalileri, omfalosel, bagirsak atrezisi,
transOzofageal fistil veya merkezi sinir sistemi anormallikleri ebeveynlerin
hamileligi stirdiirme kararlarini veya dogum sonrasi bakim planini etkileyebilir. Fetal
kardiyak anomalilerin diger ekstrakardiyak anomalilerle sik birlikteligi, KKH oldugu
tespit edilen fetlslerde diger tiim fetal yapilarin kapsamli ve ayrintili bir ultrason
muayenesini gerektirir(96, 269, 270). Calismamizda %15,46 hastada (30/194) KVS
disi anomaliye rastlanmistir. Bunlar arasinda en sik anomaliler ekstremite ve iskelet
sisteminde (n=8, %26,6) ve kraniyofasiyal bolgede (n=7, %23,3) saptanmistir.

Ventrikiiler septal defektler ve trikiispit atrezisi siklikla diger anomalilerle
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iliskilendirilirken, d-TGA ve PA/IVS gibi diger KKH lezyonlari daha siklikla izole izlenir.
Cahsmamizda trunkus arteriosus (%66,6), aortik ark anomalileri (%40), DORV
(%37,5), Aort koarktasyonu (%29,05), TOF (%27,8), AVSD (%22,3) ve VSD (%15) en
stk KVS disi anomaliler olarak tespit edilmistir. Literatirle uyumlu olarak pulmoner

atrezi ve D-TGA saptanan hastalarda KVS digi anomali saptanmamustir.

5.2 Atriyal septal Defektler (ASD)

Fossa ovalis (sekundum) tipindeki atriyal septal defektler de teshis fetal
ultrasonografide zordur, doguma kadar kapanabilir ve dogumdan sonra ¢ogunlukla
miidahale gerektirmez. Bu nedenlerle sonografi sirasinda doktor tarafindan
arastirilmasi ve raporlanmasi az olabilir. Postnatal incelemelerde pek ¢ok bebekte
soldan saga ki¢lk bir sant bulunan patent foramen ovale vardir ve bunlarin dahil
edilmesi postnatal tespit edilen ASD insidansini artiracaktir. Bu sebeplerle

¢alismamizda ASD raporlanmasi prenatal olarak daha az saptanmis olabilir.

5.3 Ventrikiiler Septal Defektler (VSD)

Ventrikiler septal defektler (VSD), konjenital kalp anomalilerinin yaklasik
%30-40"1n1 olusturur ve en sik KKH sayilabilir(3, 74, 75, 76, 77). Prenatal
ultrasonografi ile VSD tanisi alan fetlslerin %33-47'sinde kromozomal anormallikler
tespit edilebilir(79, 80, 81). Calismamizda VSD hastalarin %20,61’inde tespit
edilmistir. VSD’nin dogal olarak bir parcasi oldugu TOF, cift citkimli ventrikil ve
trunkus arteriosus gibi kardiyak anomaliler de katilirsa %41,23(80/194) oraninda
tespit edilmistir. Calismamizda VSDIi hastalarin 9’unda genetik inceleme yapilmis ve

%44(4/9) hastada anomali tespit edilmistir.

Postantal tanilarina ulasilabilen gruplar incelendiginde (grupl ve grup2),
calismamizdaki 32 hastanin 8’inde(%25) prenatal VSD tanisi saptanmasina ragmen
postnatal olarak bu tani konulmamistir. Bunun sebebi goriintiileme ventrikiler
septuma nispeten paralel yapildiginda yaygin olarak gorilen ve VSD'yi taklit eden
drop-out gorintisi olabilir. Ayni zamanda VSD'nin en yaygin tiplerinin (muskiler

trabekiler ve membran6z) dogum oncesi veya dogum sonrasi kendiliginden
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kapandigi bilinmektedir(79). Bunun yaninda %35,7 hastada (15/42) ventrikiler
septal defekt icin prenatal tani konulmamistir. Bu 15 hastanin 6’sinda HRHS ve/veya
triklspit atrezi bulunmaktadir. 7 hastada tek tani TGA, 1 tanesinde “TGA, HRHS,
Triklspit atrezi” raporlanmistir. Fonksiyonel tek ventrikil yapilarinda VSD
degerlendirmesi normalden daha glictiir, prenatal tani verilememesinin sebebi bu
olabilir. Ayni zamanda kiiglik ve subarteryel VSD’lerin fetal ultrasonografi ile tanisi

zordur.

5.4 Atriyoventrikiiler Septal Defektler (AVSD)

Atriyoventrikiler kanal (AVC) defektleri 19-34:100.000 siklikla gorilarler(75,
76, 77). Tum konjenital kardiyak malformasyonlarin %3-15'ini olustururlar(78, 80,
95, 96). Calismamizda AVSD hastalarin %4,63’liinde(9/194) tespit edilmistir.

AVC defektleri, sikhkla ekstrakardiyak anomalilerle (%75) ve trizomi 21 ile
iliskilidir(96, 103, 104, 105). Calismamizda AVSDIi hastalarin 5’inda genetik
inceleme yapilmis ve %60(3/5) hastada anomali tespit edilmistir. Saptanan genetik
anomalilerin tamami trizomi 21’dir. Genetik anomali saptanmayan 6 hastanin
2’sinde ise ekstra kardiyak anomaliler bulunmaktadir ve 1 baska hastada postnatal
atriyal izomerizm saptanmistir. Bulgularimizin literatirle uyumlu olarak AVSD’nin
ylksek oranda ekstrakardiak anomaliler ve trizomi 21 ile beraber seyrettigini

gosterdigi soylenebilir.

5.5 Pulmoner Stenoz/Displazi

Pulmoner stenoz 4-7:10.000 siklikla goralur (75, 76, 77). Konjenital kalp
hastaliklarinin %7-10'unu olusturur(78, 214, 271). Calismamizda intrauterin

saptanan kalp hastaliklarinin %8,76’sini(17/194) olusturmaktadir.

Pulmoner stenoz ¢ogunlukla genetik iliskili degildir(80). Calismamizda
hastalarin %17,65’inde(3/17) genetik analiz yapilmistir. Prenatal pulmoner

stenoz/displazi tanisi alan hastalarin hicbirinde karyotip anomalisi saptanmamistir.
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Tani alan 2 hastada (%13,3, DORV+PS, VSD+PS) postnatal pulmoner stenoza
rastlanmamis ve sadece DORYV tanisi raporlanmistir. Bunun nedeni intrauterin
hayatta genis VSD nedeniyle sag ventrikil atiminin normalin aksine direkt olarak
aorta gecmesi ve bu nedenle relatif olarak aortun pulmoner anuluse goére daha
genis olmasi olabilir. Ayni zamanda her biri ayri anomaliler olmakla beraber TOF,
VSD+PS ve DORYV arasinda 6rtlsen alanlar bulunmaktadir. 8 hastada prenatal
pulmoner stenoz tanisi konulmamasina ragmen postnatal olarak bu tani
raporlanmistir. Bu 8 hastanin 4’linde TGA, 2’sinde DORV, 1’inde TOF ve 1’inde
Ebstein anomalisi prenatal tanilari mevcuttur. Calismamizda postnatal dogrulanmis
TGA’larin %30,43’tinde(7/23) herhangi bir sag kalp obstruksiyonu eslik etmektedir,
ancak sol kalp obstruktif lezyonuna rastlanmamistir. Fetal hayatta sag ventrikil
dominansi mevcuttur, TGA'li hastalar ele alindiginda bu durumun anormal yerlesimli
pulmoner arter icin daha az kan akisi yarattigi ve bu nedenle damar gelisiminde
kisitlanma oldugu akla gelen fikirlerden sadece birisidir. Ayni mantik ve daha 6nce
aciklanan sag ventrikil kan c¢ikisinin yeni fizyolojik akimi ile prenatal “DORV” ve
postnatal “DORV+Pulmoner stenoz” tanisi alan 2 hasta agiklanabilir. Prenatal DORV
tanisi alan hastalarin pulmoner kan akimin azalmasinin postnatal olarak kendisini
pulmoner damarlarda daralma olarak gostermis oldugu distnilebilir. TOF ve
Ebstein anomalisi tanisi alan hastalarda ise sag kalp obstriiksiyonunun prenatal

olarak tanindigi savunulabilir.

5.6 Fallot Tetralojisi (TOF)

KKH ile dogan tiim bebeklerin yaklasik %3-13'linde Fallot tetralojisi(TOF)
bulunur; bu, 3600'de bir veya her 10,000 canli dogumda 2.8'e tekabiil eder; erkek ve
disiler esit olarak etkilenir(78, 80, 96, 171). Calismamizda TOF prenatal %9.27
hastada (18/194) ve postnatal %6,47(11/170) hastada saptanmistir.

TOF siklikla trizomiler (21, 18, 13), kromozom 22q11.2'nin mikrodelesyonlari
gibi kromozomal anomaliler ile iliskilidir. TOF bunlarin arasinda en sik trizomi 21 ile
iliskilidir(80). Cahismamizda genetik inceleme yapilan hastalarin %42,85’inde(3/7)

anomali saptanmistir. Prenatal TOF tanisi alan hastalarin %27,7’sinde(5/18)
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ekstrakardiyak anomaliler saptanmistir. Bu oran literatiirde bildirilen oranlar (%17-

50) ile genel olarak uyumlu sayilabilir(96, 272, 273, 274).

11 hastada (%68,75) tani postnatal olarak kesinlestirilmistir. 16 hastanin 2
tanesinde (%12,5) postnatal tani TOF degil “DORV+ Pulmoner stenoz” olarak
raporlanmistir. Daha dnce de bahsedildigi gibi TOF ve pulmoner stenozlu DORV
tanilari arasinda ortusen yerler vardir. Bu nedenle aortik overridingin %50 kuralyla
bu iki hasta grubunun ayrilmasi yaygin bir klinik uygulamadir ve bu tipdeki DORV
hastlarina Fallot tipi de denilmektedir. Bir grup klinisyen ise burada aortik-mitral
fibroz surekliligin esas alinmasi gerektigini savunur(205). Taninin degismesi buradaki
yakin iliskiden kaynaklanabilir. 3 hastada (%13,3) ise sadece VSD tanisi konulmustur.
Fallot tetralojisi fetal hayatta triloji olarak gorilir, yani sag ventrikll hipertrofisi
intrauterin hayatta nadiren izlenir. Pumoner stenoz degerlendirmesi sadece
malalignment VSD tanisi alacak hastalarda yanlis taniya yol agmis olabilecegi gibi,
postnatal pulmoner yatakta diisiise gecen toplam damar direnci nedeniyle de
pulmoner arter gorece az olan dolgunlugundan kurtulmus olabilir. Postnatal tani

konulan 11 hastanin hepsi daha 6nce fetal hayatta bu taniyr almistir.
5.7 Pulmoner Atrezi

Pulmoner atrezi 8-9:100.000 oraninda gorullr(75, 76, 77). Bir fetusta
ventrikiller septal defekt olup olmamasina gore tipik olarak iki tip pulmoner atrezi
vardir. intakt ventrikiiler septumlu pulmoner atrezi (PA-IVS) yaygin kabul géren bir
tanidir ve KKHlarin yaklasik %1-3’linde gorilir(78). Ancak ventrikiler septumlu
pulmoner atrezi (PAVSD) tanisi tartismalarin oldugu bir konudur. Onceleri truncus
arteriosus tip IV olarak adlandirilmistir. Farkl bir hastalik mi yoksa Fallot
Tetralojisinin (TOF) siddetli bir formu mu oldugu hala tartismalidir, ancak PAVSD'nin
gorildigiine stiphe yoktur. TOF ve PAVSD'nin genel prezentasyonu arasindaki en
blyiik fark, TOF'ta normal pulmoner gévde ve arterlerin varligidir. ikinci bir belirgin
fark, PAVSD'de major aortopulmoner kollateral arterlerin (MAPCA) varligidir. Diger
bir dikkate deger fark, pulmoner kapak darliginin belirgin oldugu TOF'tan farkh

olarak PAVSD'de pulmoner kapak atrezisinin varligidir. Bazi hekimler bu antiteyi
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pulmoner atrezili TOF ve MAPCA olarak adlandirmayi daha dogru
bulmaktadirlar(275). Calismamizda prenatal pulmoner atrezi tanisi %3.09 (6/194),
postnatal dogrulanan pulmoner atrezi tanisi ise %7,64(13/170) olarak saptanmistir.
Calismamizda dogrulanmis hastalarda PA-IVS 6zel olarak alinirsa %4,7(8/170)
oraninda gorilmistir. 5 hastada (%2,94) ise pulmoner tatreziye VSD eslik
etmektedir. Literatir ile uyumlu sekilde PAVSD tanili hastalarin %60’inda(3/5)
MAPCA eslik etmektedir. Kalan iki hastadan biri L-TGA, digeri ise DORV patolojisine

sahiptir.

Pulmoner atrezili hastalar genellikle ekstrakardiyak anomaliler ve kromozom
bozukluklarriile iliskili degildir. Literatir ile uyumlu sekilde calismamizda prenatal ya
da postnatal pulmoner atrezi tanisi alan hastalar arasinda kromozomal anomali
tanisi konulmamistir. Dogrulanmis hastalardan 1’inde(%7,7) PUV/VUR eslik

etmektedir.

Prenatal tani konulan 5 hastanin 2’sinde (%40) tani postnatal olarak
kesinlestirilmistir. 5 hastanin 2 tanesinde (%40) postnatal tani pulmoner atrezi degil
trikUspit atrezi/displazi olarak raporlanmistir. Bu iki hastada da HRHS tanisi hem
prenatal hem postnatal olarak bulunmaktadir. Son hastada is HRHS disinda tani
raporlanmamistir ancak HRHS tipinde KKH’nin her zaman bir ek kardiyak
malformasyonlar ile beraber oldugu bilinmektedir (75). Sag kalp obstruktif
anomalilerinin beraber gorilebilecegi ve patolojinin zaman icinde HRHS ye
evrilebilecegi bilinmektedir. Prenatal tani alan hastalarda bu siregler beraber
gorilmus olabilir. Ayni zamanda hipoplastik ventrikil patolojisinin AV ve VA

baglantilarin fetal ultrasonografide incelemeyi zorlagtirdigi agiktir.

Calismamizda merkezimizde konulan tanilar distinildiginde 11 hastada
prenatal pulmoner atrezi tanisi saptanmamasina ragmen postnatal olarak bu tani
konulmustur. Bu 11 hastanin 5’inde prenatal olarak pulmoner stenoz, trikiispit
stenoz ve/veya HRHS bulunmaktadir. Daha dnce bahsedildigi gibi pulmoner atrezi
kritik pulmoner stenoz ile karisabilir ve darlik yaratan patolojiler zaman icerisinde

ilerleyici 6zellik gosterebilir. Kalan hastalarin ikisinde trunkus arteriosus
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gorllmustir, her iki hastada da PAVSD ve MAPCA bulundugundan bu durum
KKH’larin raporlanmasinda Uzerinde anlasiimis bir standart olamamasi sebebiyle
olabilir. Kalan hastalarin birinde rabdomiyom, birinde non-compaction
kardiyomyopati, birinde atriyal izomerizm ve birinde HLHS prenatal tanilar
konulmustur. Kardiyak timorler akim yollarina basi yapabildiginden pulmoner
atreziyi bu yonden taklit edebilir, ancak intraventrikiler kitle lezyonu bu hastada
takipte yok olmus ve koagulum oldugu distintlmistir. Hasta takibine dis merkezde
devam etmis ve prenatal pulmoner atrezi ile tanisi takip edilmistir. Kalp yetmezligi
tanisi alan hastada atriyoventrikiler dilatasyona pulmoner atrezi sebep vermistir, bu
hastada pulmoner kapak ve arter dair raporda bilgi bulunmamaktadir, bu sebeple
taninin gézden kactigi distndlebilir. Atriyal izomerizm tanisi alan hastada buyik
damar cikislarinin yapisinin trunkus arteriosus seklinde oldugu not edilmistir. Bu
hastada postnatal tanida “L-TGA+PAVSD” goriilmektedir, daha 6nce bahsedildigi
Uzere PAVSD ve trunkus arteriosus arasinda ortlisen alanlar vardir. HLHS tanisi alan
hastada postnatal “HRHS+Pulmoner atrezi” goérilmustir, fonksiyonel tek ventrikiil

yapisi burada yanlis teshis edilmis goriilmektedir.

5.8 Aort Koarktasyonu

Aort koarktasyonu, pediatrik popiilasyondaki en yaygin dogumsal kalp
kusurlarindan biridir ve dogustan kalp kusurlari olan ¢cocuklarin %5 ila %12'sini
olusturur(78, 161). Bizim galismamizda %10,92(21/194) siklikla saptanmistir.
Koarktasyonun erkek/disi orani 1.4:1 ila 3:1'dir(162). Calismamizda E/K orani
dogrulanmis hastalarda 2:1(14/7) olarak saptanmistir. Trizomilerle sik iliskili degildir,
calismamizda da literatiirle uyumlu olarak karyotip anomalileri ile iligkili

gorilmemistir.

Aort koarktasyonu dogum oncesi saptanmasi zor kardiyak lezyonlardan
biridir(163, 164). Calismamizda %19(4/21) hastada prenatal aort koarktasyonu tanisi
saptanmasina ragmen postnatal olarak bu tani konulmamistir. Diger taraftan
bakildiginda ise postnatal 2 hastada aort koarktasyonu tanisi eklenmistir. Bu

hastalardan biri kompleks bir kardiyak anomaliyken (TGA, Triklspit atrezi, HRHS),
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digeri VSD'dir. Prenatal tanisi gii¢ olan bu KKH igin tani oraninin merkezimizde

yuksek dogrulukla yapildigi séylenebilir.

5.9 Aort Stenozu

Valviler aort stenozu, konjenital kalp defektlerinin yaklasik %3-12'sini
olusturur(4, 78). Bizim galismamizda uyumlu olarak %5,15(10/194) siklikla tespit
edilmistir. Bu oran dogrulanmis hastalarda %4,7(8/170)’dir. Konjenital aort kapak
stenozu erkeklerde ¢ok daha yaygindir ve cinsiyet orani yaklasik 4:1’dir(151, 152,
153). Calismamizda dogrulanmis hastalarda aort stenozu gorilen hastalarin tamami

erkek cinsiyettedir(n=8).

Valvar aort darligi ekstrakardiyak yapisal veya genetik bozukluklar veya her
ikisi ile iliskili olabilir ancak cogunlukla trizomiler ile iliskili degildir(96, 160).
Gahsmamizda aorts stenozu tanisi konulan hastalarda kromozomal anomaliye
rastlanmamistir. Bir hastada ise ekstrakardiyak anomaliler izlenmistir ancak bu

bhastada AVSD de eslik etmektedir.

Galismamizin tani oranlari degerlendirildiginde %75(6/8) hastada tani
postnatal olarak kesinlestirilmistir. 2 hastada (%25) prenatal aort stenozu tanisi
saptanmasina ragmen postnatal olarak bu tani konulmamistir. Diger taraftan
bakildiginda ise postnatal yeni aort stenozu tanisi alan 2 hasta bulunmaktadir. Aort
stenozu daha 6nce bahsedildigi gibi gebelikte ilerleme gosterebilir. Postnatal
konulan artmis tanilarin nedeni bu olabilir. Prenatal yanhs tani konulan her iki
hastada da ASD tespit edilmistir. Fetal hayatta bu ASD’nin sebep olabilecegi atriyal
soldan saga sant nedeniyle sol ventrikil atim hacmi azalmis olabilir. Bu durum fetal

ultrasonografide daralmis aort capi ile stenozu taklit etmis olabilir.

5.10 Hipoplastik Sol Kalp Sendromu (HLHS)

HLHS, erkeklerde kiz yenidoganlara gore daha sik gorilmektedir ve KKH ile
dogan tim bebeklerin yaklasik %3,5-20’sini olusturmaktadir(78, 80, 96, 138, 139,

140). HLHS vakalari, konjenital veya edinilmis merkezi sinir sistemi
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anormallikleri(25) ve ayrica andploidi igin yiksek risk tasir(141). Calismamizda HLHS
prenatal %12.37(24/194) ve dogrulanmis hastalarda %10,58(18/170) siklikla tespit
edilmistir. Calismamizda E/K orani dogrulanmis hastalarda 2:1 (12/6) olarak
saptanmistir. Bu oranlar literatir ile uyumludur. 18 dogrulanmis hastanin 1
tanesinde trizomi 13 ve diyafram hernisi saptanmis, diger hastalarda ekstrakardiyak

anomaliler veya kromozomal anomalilere rastlanmamistir.

Galismamizin tani oranlari degerlendirildiginde %70(14/20) hastada tani
postnatal olarak kesinlestirilmistir. 20 hastanin 1 tanesinde (%5) postnatal tani
kendisini kapsayan baska bir anomali igerisinde yer almaktadir. 4 hastada prenatal
HLHS tanisi saptanmasina ragmen postnatal olarak aort koarktasyonu tanisi
verilmistir. HLHS terimi sol ventrikiil bayUkIGgunu etkileyen genis bir hastalik
yelpazesini tanimlamak icin genel gecer sekilde kullanildigindan, oldukca biyiik bir
KKH grubunu igerir. Ayrica calismamizda EUROCAT 1.5 siniflamasi kullanilmistir ve
HLHS tanisi sol kalp ¢ikis yolu anomalilerini de kapsamaktadir. Buradaki tani farklari
buradan kaynaklanabilir. 1 hastada ise HLHS degil HRHS tanisi verilmistir, bu
hastanin sonografisinde alinan tek fonksiyonel ventrikil goriintiistinde hipoplaziye

giden kalp kisminin yanls teshis edildigi distndlebilir.

Diger taraftan bakildiginda postnatal yeni HLHS tanisi alan 4 hasta
bulunmaktadir. Bu hastalarin 2’sinde prenatal tani DORV olarak verilmistir.1 hastada
prenatal tani rabdomiyom olarak verilmistir. Kalan 1 hastada ise prenatal tani aort
koarktasyonudur. Prenatal aort koarktasyonu ilerleyerek HLHS’ye neden olabilir.
Rabdomiyom tanimlanan hastada yaniltici intraventrikiler kitle postnatal tespit
edilmemistir ve aort hipoplazisi goriilmustiir. Burada bir koagulum rabdomiyomu
taklit etmis ve aort hipoplazisini gizlemis olabilir. HLHS tanimlamasi bir¢ok baska
KKH gibi standart olmadigindan kicik sol ventrikil iceren DORV gibi karmasik
formlar da bu cati altinda isimlendirilmis olabilir. Tani degisiklikleri bu sebeple olmus

olabilir.
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5.11 Biiyiik Arterlerin Transpozisyonu (TGA)

D-TGA insidansinin 10,000 canli dogumda 2-34 oldugu tahmin edilmektedir.
D-TGA KKHlarin yaklasik %5 ila %15'ini olusturur(78, 214). Cinsiyet dagiliminda 1,5:1
ile 3,2:1 arasinda degisen bir erkek baskinligi géruliir(215, 216, 217). D-TGA
genellikle genetik sendromlara veya ekstrakardiyak anormalliklere eslik etmez.
Ancak sikhkla VSD, koroner anomali veya nadiren pulmoner stenoz ya da
heterotaksi ile iliskilidir(43, 50). D-TGA prenatal hastalarda %11,85(23/194) ve
dogrulanmis hastalarda %12,35(21/170) oraninda tespit edimistir. Calismamizda D-
TGA tanilarinda E/K orani dogrulanmis hastalarda 2.5:1 (15/6) olarak saptanmistir.
D-TGA saptanan hastalarin %19(4/21) unda pulmoner stenoz, %52,38(11/21)’inde
ise VSD saptanmistir. D-TGA tespit edilen hastalarda kromozomal ve ekstrakardiyak
anomali izlenmemistir. Tani oranlarina bakildiginda %95,45(21/22) hastada tani
postnatal olarak kesinlestirilmistir. 22 hastanin 1 tanesinde (%4.55) prenatal tani
“TGA, VSD, Pulmoner stenoz” iken postnatal tani “Fallot tipinde DORV” olarak
verilmistir. DORV Subpulmoner VSD ve biventrikiiler pulmoner gévde bulundugunda
ise bliytk arterlerin tam transpozisyonunu andirir. Ancak bu hastada biventrikiiler
aort saptanmistir. Damar ¢ikislarinin degerlendirmesinde teshis yanlisligi

bulunmaktadir. Postnatal yeni D-TGA tanisi alan hasta bulunmamaktadir.

L-TGA ise teshis edilen konjenital kalp malformasyonlarinin %0,5'i veya
yaklasik 13.000 canli dogumda 1'dir(224, 225). Hemen hemen tiim hastalarda ek
kardiyak malformasyonlar; VSD, pulmoner stenoz, sol AV kapak anormallikleri ve
iletim kusurlari vardir(223). Calismamizda prenatal olarak L-TGA tespit edilmemistir.
Dogrulanmis hastalarda L-TGA orani ise %1,17(2/170)’dir. Prenatal hi¢ tani almayan
L-TGA (AV-VA diskordans) postnatal 2 hastada saptanmistir. Bu hastalardan biri
prenatal “HRHS, Trikuspit atrezi” olarak saptanmis ancak postnatal tanida “L-TGA,
TrikUspit atrezi, HRHS, ASD, VSD” gorilmustir. Diger hastada prenatal tani “Atriyal
izomerizm, Situs ambigous transversus abdominalis”, postnatal tani ise “L-TGA,

Pulmoner atrezi, VSD, Situs inversus (izole levokardi)” olarak raporlanmistir. TGA
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tespit edilen hastalarda kromozomal ve ekstrakardiyak anomali izlenmemistir. Bu

hastalarda damar AV-VA konkordans tayininde yanlis teshis yapildigi distnilebilir.

5.12 Cift Cikimli Sag Ventrikiil (DORV)

Gift cikimh sag ventrikil (DORV) KKHIarin yaklasik %5 ila %8'ini olusturur(78,
80, 96). Calismamizda prenatal %8,24(16/194) ve dogrulanmis hastalarda
%10,58(18/170) siklikla tespit edilmistir.

DORYV genellikle diger yapisal kusurlarla birlikte gorilir ve siklikla pulmoner
stenoz, nadiren aort stenozu ile iliskilidir(206). Kromozomal anomaliler ile siklikla
birliktelik gosterir(80, 96). Calismamizda dogrulanmis hastalarin %16,6’sinda(3/18)
sadece ekstrakardiyak anomaliler, %11,1’inde(2/18) hem ekstrakardiyak anomaliler
hem kromozomal anomaliler ve %5,5’inde(1/18) sadece kromozomal anomali

izlenmisgtir.

Tani oranlarina bakildiginda %21.42(3/14) hastada yanlis tani konulmustur.
Bu 3 hastanin 1 tanesinde postnatal olarak aort koarktasyonu ve VSD tanisi
verilmistir. 1 hastada sadece ASD saptanmistir, 1 hastada ise HRHS ve pulmoner
atrezi tanisi verilmistir. Diger taraftan bakildiginda ise postnatal yeni DORV tanisi
alan 7 hasta bulunmaktadir. Bu hastalarin 2’sinde prenatal tani HRHS+VSD, 2’sinde
TOF olarak verilmistir. Kalan 3 hastada VSD bileseni raporlanmistir. Cift cikimli sag
ventrikllin nasil tanimlanacagi tartismalidir(203, 204). Karmasik ve cesitli anatomisi
nedeniyle malformasyonun neredeyse siniflandirilamaz oldugu ileri stirGImustdr.
Her iki blylk arter cikisi da kendi konusu ile birlikte sag ventrikilde bulundugunda
tani tartismali olmamakla beraber arterlerden biri biventrikiiler oldugunda
morfolojik ara formlar ortaya gikmaktadir. VSD prenatal tanisi olan ve postnatal
DORYV tanisi alan 7 hastada buradaki overriding miktarinin tekrar degerlendirilmesi
taninin degismesine sebep olmus olabilir. Ayni zamanda fonksiyonel tek ventrikil
patolojilerinde blylik damar cikislarinin degerlendirmesi bazen suboptimal

olabilmektedir. Yanlis tani saptanan bazi vakalarda bu durum etkili olmus olabilir.
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5.13 Trunkus Arteriosus

Trunkus arteriosus tiim dogustan kalp lezyonlarinin %0,7-3'tn{ olusturur(78,
226). Kromozomal ve ekstrakardiyak anormalliklerle sikhkla beraberlik gosterir(227,
228, 229). Calismamizda prenatal %3,09(5/194) ve dogrulanmis hastalarda
%1,76(3/170) siklikla tespit edilmistir. Dogrulanmis hastalarin tamami erkektir(n=3)
ve %66,6’sinda(2/3) ekstrakardiyak anomaliler izlenmistir. Hastalarin higbirinde

kromozomal anomali tespit edilmemistir.

Tani oranlari incelendiginde %60(3/5) hastada tani postnatal olarak
kesinlestirilmistir. Yanls tani verilen 2 hastada da postnatal olarak “Pulmoner atrezi,
VSD, MAPCA” saptanmistir. Postnatal yeni trunkus arteriosus tanisi alan hasta
bulunmamaktadir. Ventrikiiler septumlu pulmoner atrezi (PAVSD) tanisi
tartismalarin oldugu bir konudur. Bazen truncus arteriosus tip IV olarak bazen
MAPCA’nin eslik ettigi TOF olarak adlandiriimistir. Buradaki tani farkhlig

sonografistler arasinda bir standardin olmamasindan kaynakl olabilir.

5.14 Hipoplastik Sag Kalp Sendromu (HRHS)

Hipoplastik sag kalp sendromu her zaman neden-sonug iliskisi icinde oldugu
bir ek kardiyak malformasyonlar ile beraberdir(75). Bu ylizden ¢ogu doktor esas
taniyl pulmoner/trikispit atrezi gibi sag ventrikll hipoplazisine neden olan anomali
olarak kabul eder. Hastaligin nadir goérilmesi ve bahsedilen bildirim farkhhgi
nedeniyle, HRHS'nin prevalansi heniz belirlenmemistir, ancak hipoplastik sol kalp
sendromundan daha az oldugu bildirilmektedir(78). Calismamizda prenatal
%7,73(15/194) ve dogrulanmis hastalarda %8,23(14/170) siklikla tespit edilmistir.
E/K orani dogrulanmis hastalarda 2.5:1 (10/4) olarak saptanmistir. Hastalarda
kromozomal ve ekstrakardiyak anomaliler ile birliktelik gériilmemistir. Hastalarin
%83,3’sinde(10/12) iliskili trikispit ve/veya pulmoner anomaliler raporlanmistir.
Ancak kalan hastalarda ayrintilara dis merkezden sonug elde edildiginden

ulasilamamistir.
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Tani oranlari incelendiginde %69,23(9/13) hastada tani postnatal olarak
kesinlestirilmistir. Hastalarin %15.38’inde (2/13) postnatal tani HRHS bileseni olan
trikispit ve/veya pulmoner anomalidir. Kalan 2 hastada ise (%15.38) prenatal HRHS
tanisi saptanmasina ragmen postnatal olarak normal ve DORYV tanisi verilmistir ve
tanilarin yanlis oldugu distndlebilir. Diger taraftan bakildiginda ise postnatal yeni
HLHS tanisi alan 5 hasta bulunmaktadir. Bu hastalarin 3’inde prenatal tanida sag
kalp pulmoner/trikiispit anomali mevcuttur. 1 hastada prenatal tani rabdomiyom
olarak verilmistir, ancak tespit edilen kitlenin dis merkez takibinde yok olmasi
Uzerine prenatal tani pulmoner atrezi olarak konulmustur. 1 hastada prenatal tani
HLHS olarak verilmistir. Sag kalp bilesenlerinde anomali olan 4 hastada bu
bozukluklarin zaman igerisinde ventrikil fonksiyonunu bozdugu ve sag ventrikdl
hipoplazisine sebep verdigi dislintlebilir. HLHS tanisi olan hastada ise fonksiyonel

tek ventrikll yanhs tayin edilmis ve yanhs tani verilmistir.
5.15 Ebstein Anomalisi

Ebstein anomalisi, yaklasik 20binde 1 goruliir(109), KKH’larin % 1-2,5’ini
olusturur(78, 110) ve triklspid kapagin konjenital malformasyonlarinin yaklasik
%40'in1 temsil eder(111). Erkekler ve kadinlar esit derecede etkilenir(112).
Galismamizda prenatal %3,6(7/194) ve dogrulanmis hastalarda %1,76(3/170) siklikla
tespit edilmistir. Ebstein anomalisi olan hasta popilasyonlarinda genetik
heterojenite ve iliskili mikrodelesyonlar ve mutasyonlar bildirilmistir (113, 114).
lliskili andploidi riski muhtemelen genel fetal popiilasyondakine gére biraz daha

fazladir. Hastalarimizda kromozomal anomaliye rastlanmamistir.

Tani oranlarina bakildiginda %50(3/6) hastada tani postnatal olarak
kesinlestirilmistir, prenatal tani alamamis ebstein anomalisi hastasi
bulunmamaktadir. Postnatal tanilarda hastanin 1 tanesinde HRHS tanisi konmustur,
1 tanesinde pulmoner stenoz tanisi konmustur ve son hastada trikispit displazi
tanisi konmustur. Sag ventrikil hipoplazisi ve ¢ikis yolu obstriksiyonu tim

hastalarda tanimlandigindan burada tanilar arasinda 6rtisen alanlar bulunmaktadir.
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Nihai tanidaki yanhslik érttisen bulgularin farkli yorumlanmasindan kaynaklanmis

olabilir.
5.16 Trikiispit Anomali (Atrezi/Stenoz/Displazi)

TrikUspit atrezi tim KKH vakalarinin yaklasik %1-5.2'Uni olugturur ve hem
erkeklerde hem de kadinlarda benzer oranda gorilir(78, 96, 118). Calismamizda
prenatal %8,24(16/194) ve dogrulanmis hastalarda %8,82(15/170) siklikla tespit
edilmistir. Triklspit atrezisi normal ¢ikim yolu anormallikleri olmadiginda her iki
cinsiyette de esit oranda gorulir, D-TGA durumunda ise erkek cinsiyette daha

baskin olarak goriliir(121). Hastalarda kromozomal anomaliye rastlanmamistir.

Tani oranlarina bakildiginda 10 hastada (%66,6) tani postnatal olarak
kesinlestirilmistir. 15 hastanin 3 tanesinde (%20) postnatal tani bir bagka sag kalp
anomalisi olan pulmoner kapak anomalisidir. Sag kalp AV ve VA kapaklarinin
anormallikler siklikla beraberlik gosterir ve her ikiside sag ventrikil hipoplazisine
sebebiyet verebilir. 2 hastada prenatal triklispit anomali tanisi saptanmasina
ragmen postnatal olarak normal ve DORV tanisi verilmistir. Bu 2 hastada tani yanhs

konulmustur.

Diger taraftan bakildiginda ise postnatal yeni triklspit anomali tanisi alan 5
hasta bulunmaktadir. Bu hastalarin 4’Gnde prenatal tani HRHS ve/veya pulmoner
stenoz/atrezi olarak verilmistir. Kalan 1 hastada ise prenatal tani Ebstein
anomalisidir. Sag kalp anomalileri beraber goriilebilir ve hipoplastik sag ventrikdil
incelemesinde bu yapilarin degerlendiresi daha glic olabilir. Tanilarin degisikligi sag
kalp anomalilerinin bu yakin iliskisi ve sonografi bulgularinin i¢ ice gecen dogasi

nedeniyle olabilir.
5.17 Atriyal izomerizm

Atriyal izomerizm heterotaksi sendromu olarak da adlandirilabilir. 2 ana
varyasyonu vardir, santral yerlesimli karaciger, dalak yoklugu ve 2 morfolojik sag

akciger ile iliskili asplenia sendromu (sag izomerizm veya bilateral sag taraflilik); ve
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cok sayida kiiglik dalak, vena kava inferiorun intrahepatik kisminin yoklugu ve 2
morfolojik sol akciger ile iliskili polispleni sendromu (sol izomerizm veya bilateral sol
taraflilik). Heterotaksi sendromlari %4,7-11,2 siklikla gorilir(78, 80, 96).
Galismamizda prenatal %3,6(7/194) ve dogrulanmis hastalarda %4,11(7/170) siklikla
tespit edilmistir. Calismamizda hastalarin 4 tanesinde sol, 3 tanesinde sag izomerizm
izlenmistir. Sag izomerizmde erkek cinsiyet baskinken, sol izomerizmde kadin
cinsiyet baskindir(276). Calismamizda E/K orani sag izomerizm hastalarimizda 2:1,

sol izomerizm hastalarinda 1:3 olarak tespit edilmistir.

Heterotaksi sendromlari genellikle VSD, AVSD, ventrikillerden birinin
hipoplazisi, pulmoner stenoz veya atrezi ve anormal sistemik vendz veya pulmoner
venoz donis gibi siddetli konjenital kalp lezyonlariyla iliskilidir. Calismamizda tim
hastalarda AVSD, trunkus arteriosus gibi orta hat defektleri ve ek kardiyak

anomaliler saptanmistir.

Tani oranlari incelendiginde %83,3(5/6) hastada tani dogrulanmistir. 1
hastada ise “L-TGA, Pulmoner atrezi, VSD, Situs inversus (izole levokardi)” tanisi
konulmustur. Atriyal AV-VA diskordans, VSD ve situs inversus gorilmesi yaniltic
olmus ve tani bu sebeple yanlis konulmus olabilir. Diger taraftan prenatal tanisi
birinde HLHS digerinde AVSD olan 2 hastada izomerizm tanisi postnatal olarak
konulmustur. Bu hastalarda batin organlarinin, ven6z déniisin ve atriyoventrikiler
situsun yetersiz degerlendirilmesi nedeniyle agir bir sendromun tanisi

konulamamustir.
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SONUC VE ONERILER

Prenatal tani metodlarinin gelismesi ile konjenital anomalilerin tanisi
artmaktadir. Konjenital Kalp Hastaliklari (KKH) en sik goriilen dogum anomalileridir.
Prenatal donemde herhangi bir KVS anomalisinin saptanmasi; anomalinin olasi
nedenini, prognozunu, yénetimini belirlemek agisindan oldukga 6nemlidir. Bu
nedenle fetal kalp hastaligl taramasi, glinimiizde rutin fetal anomali taramasi iginde
cok dnemli bir yer tutmaktadir. KKH’lara siklikla andploidiler ve genetik mutasyonlar
eslik etmektedir. Calismamizda hastalarin ancak %26,8’inde genetik inceleme
gerceklestirilebilmistir, bu durum hastalarin kendilerine dnerilen genetik incelemeyi
kabul etmemesinden kaynaklanmaktadir. %12.37(24/194) hastada ise dogum
sonrasl tani icin USG veya otopsi aile tarafindan yaptiriilmamistir, bu hastalarda

taninin kesinlestirilmesi ve karsilagtirma mimkiin olmamustir.

Calismamizdaki hastalarin fetal ultrasonografi raporlarinda KKH tespit
edilmesine ragmen cogu hastada yeterli ayrintinin verilmedigi goriilmustiir. Bazi
hastalarda iliskili olabilecek veya prognozu etkileyebilecek ek lezyonlar
incelenmemis, ancak postnatal olarak tanisi konulabilmistir. Hastalarin prognozunun
belirlenmesi ve yerinde kararlar alinabilmesi icin standardizasyon dnemlidir.
KKH’larda dogru tani ve multidisipliner yaklasim sagkalimi artirmaktadir. Ornegin
HLHS de cerrahi ile mevcut uzun vadeli prognoz, en iyi ve en bliyik merkezlerde
%80 veya daha ylksek 5 yillik sagkalim oranini géstermektedir, ancak
yenidoganlarin Uicte biri herhangi bir ameliyat sansina kavusamadan
kaybedilmektedir. Calismamiz tersiyer, referans bir merkezde yapilmistir, HLHS
tanisiile canli dogan toplam 17 bebegin 9'u (%53) ilk 12 haftalik donemde

kaybedilmistir. Bu bulgular iyilestirmeye acik alanlarin bulundugunu gostermektedir.

KKH’larda lezyonlarin siniflandirmasi icin ortak bir standart bulunmadigi gibi
lezyonlarin kendileri icin dahi ortak bir isimlendirme kullanilmamaktadir. Bu nedenle
raporlamalar arasinda karsilastirma yapma gliclesmekte, malformasyonun dogasi
tam olarak anlasilsa bile siniflandirma modelleri icerisinde tam karsilik

bulunamamaktadir. Bu celiskiler gz dnline alinarak bircok secenek arasindan
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calismamizda EUROCAT 1.5 kilavuzu kullaniimistir. Bu kilavuzun hastaliklarin
kodlanmasi ve bildirimine dair ayrintili yénergesi bulunmasina karsin yetersiz oldugu
noktalar vardir. ICD-10 kodlamasini esas aldigindan bu kodlar igerisinde ayrintisi
bulunmayan tanilar bulunabilmekte ve 6rnegin HLHS’de oldugu gibi birbirinden

farkl nedenselligi olan anomaliler tek ¢ati altinda toplanabilmektedir.

KKH’larda anomaliler gebelik ilerledikge ilerleme gosterebilmektedir, ayni
zamanda malforme yapilar beraber ¢alistiklari normal yapilari da bozabilmektedir.
Aileler ile hastaliklarin dogasi paylasiimali, dogum sonrasi gerekli olabilecek
girisimler ve slreg¢ hakkinda bilgi verilmelidir. Terminasyon ve karyotip analizi gibi

ebeveyn karari gerektiren sireglerde doktor bilgilendirmesi kritiktir.
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EK-2: Tez Calismasinda kullaniimis olan EUROCAT 1.5 Siniflamasi

EUROCAT Guide 1.5 Chapter 3.3

3.3 EUROCAT Subgroups of Congenital Anomalies

(Version 2022; implemented in DMS and used for website prevalence tables after
the data submission of March 2023).

In EUROCAT congenital anomalies are grouped together based on shared clinical characteristics and etiology.
Only cases with major congenital anomalies, defined as structural changes that have significant medical, social
or cosmetic consequences for the affected individual, are included in the subgroups. Cases with only minor
anomalies are excluded (see Chapter 3.2).

The EUROCAT subgroups of congenital anomalies were updated in Novernber 2022, based on advances in
genetic diagnostic techniques, review of the lterature, data extractions from the JRC-EUROCAT Central
Database and expettise from the EUROCAT Coding and Classification Committee.

Guide 1.5 is used to code all cases of congenital anomaly and uses ICD10-BPA codes only. The ICDS-BPA
codes and the minor anomalies pre-2005 are provided for retrospectively making subgroups pre-2005 when
this coding system was used. New minor codes are added in green.

The new classification presented here is in use for the prevalence tables since April 2023 and applies to all
individual cases present in the JRC-EUROCAT Central Database.

EUROCAT Subgroups | KCD10-BRA KDS-BPA luded minor | Excluded minar | Subgro
anpmalies ~anomaliespre- | binaryvariable
_ post-2005 2005 number (al}
Al anomalies ¥§ Cchapter, 74,75, 2377, | Mo ICD3-BPAcode Exclude all Exclude all all
D215, D821, 27310, forsacralteratoma minor minor
018107, P350, 2281", 7607, | Qeodeofmajor anomalies as anomalies as
P351, P354, 7608, 76280, | malformation must specified in specified in
P353, P371 7710, 7711, be present for P250, | Guide 1.5, Guide1.2(ICD3
77121 P351, P354, P355, section 3.2 and ICD10}

P371, 086, 07980,
7607, 7608, 76280,
7710, 7711, 77121

Nervous system 000, 001, 002, | 740, 741, 20461, CO7E0, al2
anomalies § 002, 004, 005, | 742, 753801 00782
006, 007,
08703
Neural Tube Defects 000, 001, 005 740, 741, al3
7420
Anencephaly and 000 740 al4
similar
Encephakocele 01 7420 Exclude if associated als
and meningocele with anencephaly
subgroup
Spina Bifida [».C3 741 Exclude if associated ale
with anencephaly or
encephalocele
subgroups
Hydrocephakty 002 7423 Exclude al?

mydranencephaly
74232, Exclude if
associated with NTD

subzroup

Severe merocephaly 002 7421 Exclude if associated alg
with NTD subzroup

Arhinencephaly / C041, 0042, 74226, Exclude if associated alg

takoprosencephaly 08703 753801 with NTD subzroup

Agzenesis of corpus 00400 742211 Exclude if associated allls

S with NTD subgroup
Eye anomalies 010-015 743 0101-0102, 74365 allo
2105, 0135
#nophthalmos / 0110, 0111, 7430, 7431 al1l

mic 2112
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EURGCAT Subgroups | KCD10-8PA ICDS-BRA 3 d minor | Excluded minor | Subgroup
' anomalies ‘angpmaliespre- | binary variable
| post-2005 | 2005 : number (al)
0110, 0111 7430 all2
Qngenital cataract 0120 74332 all3
Qngenital zlaucoma 0150 74320 all4
Ear, face and neck Q16, 017, 018 744 0170-0175, T4411, 74412, al1s
anomalies 0173, 0120- 7443, 74431
0182, 0184-
0187, 01880,
0183
Anotia and atresia 2160, 0161 74400, alle
stenosks [ stricture of 74401
exiternalauditory
canal §
Congenital Heart 020-026 745, 746, Esclude PDAwith 02111,0246, 250, 7470 if all?
Defects T470-7474 GA<3ITweeks 0250 if GA<37 | GA <37 weeks
Exclude peripheral weeks, A
pulmonary artery 02541,
stenosk with GA < 0256 if GA<37
37 weeks weeks,
0261
Severecongenital 0200, 0201, 7450, 7451, No ICD3-BPA code ala?
heart defects™% 0202, 0203, 7452, 7453, for doubleoutlet
0204, 0205, 7456, 7461, left ventricle,
0206, 0212, 7462, 74600, | hypoplastic right
0213, 0214, 74637, heart, hemark atrial
02182, 0220, | 7465, 7467, | komerism,
0224, 0225, 74682, 7471, | subaortic vahe
0226, 0235, 74720, stenosis and
2327, 0234, 4722, malfarmations of
0242, 0244, 74742, coronary arteries
0245, 0251, 74743
0252, 0253,
0262, 0263
Qmmon arterial 0200 74500 alls
truncus
Coubleoutlet right 0201 745111 al109
ventricle $
Coubleoutlet left 0202 No code allle
ventricle $
Complete 0203 74510 alls
transposition of great
arteries [D-TSA)
Singleventricle 0204 7453 al20
Qrrected Q205 74512 all17
transposition of great
arteries (L-TGA) $
\entricular septal 0210 7454 al21
defect (VSD}
Atrial septal defect 0211 7455 ICD10-BPA code 02111 al22
[AsO) ncludes common
atrium
Atrioventricular o212 7456 ICD3-BPA code al22
septal defect (AVSD) ncludescomman
atrium
Tetralogy and 0213, 02182 7452 al24
pentalozy of Fallot $
Triscuspid atresia and | 0224 7461 al2s
stenosis
Ebstein’s anomaly o225 7462 al26
Pulmanary vahe 0221 74601 al27
stenosis
Pulmonary vahe 0220 74600 al2s
atresia
Aortic vale 0230 7463 No ICD3-BPAcode al23
atresiafstenosis foraortic vale
atresia
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EURGCAT Subgroups | KCD10-8PA icD9-BRA | Comments d minor | Excluded minor | Subgroup
' ' anomalies ‘angpmaliespre- | binary variable
i 3 | post-2005 | 2005 : number [al}
Mitral vahve atresia/ 0232 7465 Mo ICD3-BPA code al110
stenosis § for mitral valve
atresia
Fypoplastic left heart | 0234 7467 al3n
[HLH/HLHS)
Hypoplastic right 0226 No code al3l
heart [HRH/HRHS)
Marctation of aorta 0251 7471 alz2
Aartic atresia 0252 74720 allll
nterrupted aortic
arch
Totalanomalkous o262 74742 al23
pulmonary venous
return
Patent Ductus 0250 7470 Live birthsonly al100
arteriosus [PDA) as
only CHD in term
nfants (GA +27
weeks)
Respiratory 0300, 032-034 | 7430, Exclude lung 0320, 0222, 0303, 74813 al34
anomalies § 74833~ hypoplasia 0336 03300, 0331
74835, 7484,
74850,
74852,
74558, 7486,
7488
thoanal stenosis or 0300 7480 al2s
atresia
Qngenital pulmonary | 03380 No code ELE
airway malformations
[CPAM}
Oro-facial clefts § 035-037 7430, 7431, Exclude if associated | 0257 al101
7432 with
holoprosencephaly
subzroup
Cleft lip with or 036, 037 7431, 7432 Exclude if associated allo2
withoutcleft palate 5 with
holoprosencephaly
subgroup
Cleft palate 5 035 7430 Exclude if associated | 0357 al103
with cleft lip with or
without cleft palate
subgroup. Exclude if
associated with
holoprosencephaly
subgroup
Gastro-intestinal 038-045, 0790 | 750, 751, Exclude 0411-0418 | 0381, 0382, 0381, 0401, al40
anomalies § 75661 or 75111-75112 i 03850, 0400, 7500, 7506
associated with 0401, 04021,
gastroschisisor 0420, 04320,
omphakcele 04381, 04382,
subgroup. 0444, 04583
Exclude C433or
7514 if associated
with gastroschisisor
omphalbcele
subgroup.
Cesophageal atresia 0230-0231 75030~ al4l
with or without 75031
tracheo-oesophageal
fistula
Duodenal atresia or 0410 75110 Exclude if azsociated al42
stenosis with annular
pancreas subzroup
Atresia orstenosis of | 0411-0418 75111- Exclude if associated al43
other parts of small 75112 with zastroschisis
intestine $
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EURGCAT Subgroups | KCD10-8PA ICDS-BRA 3 d minor | Excluded minor | Subgroup
' anomalies ‘angpmaliespre- | binary variable
| post-2005 | 2005 : number (al)
oromphalbcele
subgroup
Ano-rectal atresia or 0420-0423 75121- al44
stenosis 75124
Hirschsprung's. 0431 75120- al4s
disease 75132
Atresia of bile ducts 0442 75165 al4b
Annular pancreas 0451 75172 al47
Anomalies of 0432 7514 Exclude if associated all13
intestinal fization $ with gastroschisisor
omphalbcele
subgroup
Diaphragrmatic_hernia | Q730 75661 al4s
Abdominal wall 0792, 0733, 75671, al43
defects Q795 75670,
75673
Gastroschisis 0792 75671 als0
Cmphalocele o732 75670 als1
{ongenital anomalies | 0B0-0B4, Q734 | 75261, 753, Exclude 0620, 0610, 0627, als2
of kidney and urinary 75672 0621, 0623 or 0p33
tract [CAKUT) § 75320, 75321,
75223 if associated
with VUR [Q627)or
with NTD subzroup
Unilateralrenal Qp00 75301 ICD3-BPAcode al120
agenesis $ ncludes unilateral
hypoplasia and
dysplasia of kidney
Bilateral renal 0F01, 006 75300 ICD3-BPAzode als3
agenesis including ncludes bilateral
Potter sequence hypoplasia and
dysplasia of kidney
Multicystic renal 06140, 06141 75316 als4
lasia
Congenital 0620, 0621, 75320, Exclude if associated alss
hydronephrosis 0B23 75321, with vesico-uretero-
ncluding ureter 75323 renal reflus (VUR,
dbstruction S 0B 27) Exclude if
associated with NTD
subzroup
lobulated, fused and 0621, 0632 75332, all2l
tarseshoe kidney and 75333
&topi kidney 5
Bladder exstrophy 0p40, 0641 75261, 7535 als6
and for i
Posterior urethral 0p420 75360 als?
alves §
Frune belly 0734 75672 ali22
syndromes
Genital anomalies § 0S0-052, 054~ | 7520-7524, 05232, 0525, 540, 75260% alss
0s6 75260, 0527, 05520,
7527-7523 05521, O
0502, 05
0544
H 054 75260 0544 0540, 75260% als3
hdeterminate sex [Pl 7527 al60
limb anomalies § 0BS-074 7543-7548, Exclude CB600r 0B53-0656, TE432, 75452, algl
758 75450 if associated 0B62-0663, TE460, 75473,
with NTD or 0p70-0675, 75481, 75560
bilateral renal 0620, 06810,
agenesis/Potter 0p821, OB83-
subgroup 0BS8E, 07400,
Exclude OF50-0652
or 75430 if 0661
associated with NTD
subgroup
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EURGCAT Subgroups | KCD10-8PA ICDS-BRA 3 d minor | Excluded minor | Subgroup
' anomalies ‘angpmaliespre- | binary variable
; | post-2005 | 2005 : number.
Limb reduction Q71-072 7552-7554, alg2
defects (LRD) $ 75551
Transverse lRD 5 | Q710, O712, al123
07180, 0720,
Q722, 07220,
0730
Longitudinal 07131, 0714, al124
preaxial LRD & 07231, Q725
Longitudinal 0715, 0726 all2s
postazialLRD $
Longitudinal 0716, Q727 all2e
central LRD $
Intercalary LRD S | Q711, Q721, al127
0731
Club foot - talipes 0F60 75450 Exclude if associated ELT
equinovarus with NTD ar
bilateral renal
agenesis/Potter
subgroup
Hip diskocation $ 0BS0-0B52 75430 Exclude if associated ale?
with NTD subzroup
Hip dysplasia might
beincluded in the
ICD9cases
Folydactyly 053 7550 al6s
Syndactyly 070 7551 al63
Cther anomalies
syndromes
Qraniosynostosis 0750 75600 al7s
ongenital 07380 76280 Qcodeof major al?6
onstriction bands malfarmation must
amniotic band be present
sequence resulting in
rrajor malfarmations
Stus inversus 0832 7533 al?3
Qonjoined twins 0834 7534 alsd
VATER/VACTERL 08726 753835 all1z
association
Pierre-Robin 08708 75603 all1s
sequence $
Caudal regression 08380 No code al128
sequence §
Sirenomelia S 08724 Mo code allz2s
Septo-optic dysplasia C044 74284 all13o
$
\ascular disruption 00435, 0411, Qcodeof major al113
anomalies S 0412, 0415, malfarmation must
0710, 0712, be present for
07180, 0720, 07380,
722, 07280,
730, 0732,
07920, 07382,
Q8706
Laterality anomalies $ | 0206, 0240, al114
032281, 0830,
0833
Teratogenic 086, P35D, 7607, 7608, Qcodeof major als2
syndromes resulting P351, P354, 7710, 7711, malfarmation must
n major P358, P371 77121 be present
malformations $
\alproatesyndrome 5 | Q8620 No code Qcodeof major alsd
rmalformation must
be present
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| EUROCAT Subgroups | ICD10-BPA kD9-BPA | Comments Excluded minor

Maternal infections P350, P351, 7710, 7711, Q ode of major

resulting in major P354, P355, 77121 malformation must

malfarmations $ P371 be present

Genetic disorders § 0521, 04471, 2377,27910, | Exclude Associations al108

[zenetic syndromes, 06190, 07402, | 751653, and sequences:

hereditary skin 07454, 0751, | 755551, 08702, 05704,

disarders, skeletal 0754, 07581, | 75581, 08706, 08708,

dysplasiasand 077, 0780 75601, 08724, 08726,

thromosamal 0783, 0796, 75604, 7564, | 75862, 753801,

anomalies) 0200-0824, 75650- 753544, 753535

08282, 08283, | 75653,
0850, 0851, 75685, 7571,
08581, 087, 75730,

08934, 090- 75722-

083, 036-093 | 75726,
7850-7583,
7855-7583,

75934, 7535,
75961, 7538

Skeletaldysplasias 5 | O7402, 077, 785551, 31104
0780-0753, 7564,
75650
75653
Cown syndrome { 020 7580 alss
trisomy 21
Patau syndrome / 0814-0317 7581 al3n
trisomy 13
Edwardssyndrome / 0810-0913 7582 algl
trisomy 18
Turnersyndrome $ 086 75860, alg2
75861,
75863
Tripkoidy and 0927 al121
palyploidy %

* All Asnomalies = all cases with & major structural congenital anomaly, excluding cases with only minor anomalies as
defined in Section 3.2 in Guide 1.5 for cases born post-2005. Cases with more than one anomaly are only counted once
in the "All Anomalies® subgroup.

$ new subgroup created in 2022 or existing subgroup which changed in 2022
~ICD10 code 01810 (ICD 9 code 2281) is the code for cystic hygroma
" The additional PD4 exclusion (<2500 grams) listed in Guide 1.2 is not applied

~The severe CHD subgroup was based on the paper by Dolk H, Loane M, Garne E and EURDCAT working grou p.
[Congenital heart defects in Europe: prevalence and perinatal mortality, 2000 to 2005. Circulation. 2011; 123: 841-840).
The following CHDs are included: single ventricle, hypoplastic right heart, hypoplastic left heart, tricuspid valve atresia,
Ebstein anomaly, common arterial truncus, double outlet right ventricle, double outlet left ventricle, complete and
corrected transposition of the great arteries, atrioventricular septal defect, tetra- and pentalogy of Fallot, pulmonary
valve atresia, tricuspid valve stenosis, aortic valve atresia/stenosis, mitral valve atresia/stenosis, coarctation of aorta,
aortic atresiafinterrupted aortic arch, total and partial anomalous pulmonary venous return, lvemark atrial isomerism,
anrtopulmonary wind ow, cor triatriatum, subaortic valve stenosis, supravalvular aortic stenosis and malformations of the
mronary arteries.

£ Severe CHD with codes shown in jtajics should only be included in specific studies when diagnosed in the first year of
life.

# The ICDY code for hypospadias did not differentiate between the different types of hypospadias therefore minor cases
of hypospadias [glandular 1) were excluded at local registry level until 1 January 2005. Thereafter all types of
hypospadias were included.

Version 17.11.2022
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EUROCAT Guide 1.5 Chapter 3.5

3.5 Detailed Congenital Anomaly Coding Guidelines

This chapter includes the current advice for coding of specific anomalies. The chapter is updated by the
EUROCAT Coding and Classification Committee whenever new coding issues appear.

Remember always to give as specified code as possible
Other specified congenital anomaly codes
(Q188, Q178 Q308, 0288, Q742, Q764, Q758, Q445, Q638, etc.)
Use these codes only to code major anomalies not specifically mentioned in the Q chapter. Describe anomaly

in the text. Do not use these codes for minor anomalies listed in the list of minor anomalies for exclusion.
Coding Committee April 2018

Q00 Anencephaly and similar malformations
Q01 Encephalocele
Q02 Microcephaly

MICROCEPHALY

Report microcephaly if head circumference (occipito-frontal) is less than -3 SD for sex and GA. Add in written
text the measurements and age at measurements. In case of maternal zika virus infection, use the code
P354 for congenital viral infection in one of the malformation varables. Use the local growth chart to
confirm the diagnosis. Exclude secondary microcephaly (necnatal meningitis, birth asphyxia, extreme preterm
birth)

Coding Committee June 2016, adapted by the Coding Committee April 2022

Q03 Congenital hydrocephaly

CONGENITAL HYDROCEPHALY

Definition: Dilatation of ventricular system with impaired circulation and absorption of the cerebrospinal fluid.
The dilatation should not be due to primary atrophy of the brain, with or without enlargement of the skull.
Please always specify the size of the ventricles.

Hydrocephaly cases can be coded using the following codes

Q030 Malformation of aqueduct of Sylvius

Q031 Atresia of foramina of Magendie and Luschka or Dandy-Walker anomaly

Approx 75% of cases with Dandy-Walker have hydrocephaly, but this code is the only way to report the
Dandy-Walker anomaly

Q038 Congenital ventriculomegaly may not be due to fluid circulation abnormalities but should be reported if
the size of the ventricles is 15 mm or more. For less severe prenatally detected ventriculomegaly (10-14
mm) it is recommended to follow the case until further imaging and a final diagnosis has been found
postnatally.

Q039 Unspecified congenital hydrocephaly

Coding Committee June 2011

DANDY-WALKER ANOMALY

The Dandy-Walker anomaly is included in the hydrocephaly subgroup under code Q031. However, not all
cases of the Dandy-Walker anomaly have hydrocephaly. It is important to record whether hydrocephaly is
present so that cases without hydrocephaly can be excluded in the hydrocephaly subgroup analysis.
Coding Committee May 2021

Q0380 CLOVERLEAF SKULL: It is caused by the premature closure of several sutures and is apparent from
birth. The ICD/BPA code is wrong. Use Q7503 instead.
Coding Committee June 2011
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Q04 Other congenital malformations of brain

Q040/Q0400 CORPUS CALLOSUM

Malformation of/ agenesis of corpus callosum: do not use a hydrocephaly code for the dilatation of the
ventricles associated with this anomaly.

Coding Committee June 2011

Q043 OTHER REDUCTION DEFORMITIES OF BRAIN

Aicardi syndrome, Joubert syndrome and Miller-Dieker syndrome: Please code these genetic syndromes with
the code Q878 and give the syndrome name in written text. Also give the code for the diagnosed cerebral
anomaly in malf1 (Q043 for reduction deformity of brain, Q0433 for lissencephaly)

Coding Committee September 2018, adapted by the Coding Committee April 2022

Q0432 REDUCTION ANOMALIES OF CEREBELLUM

In live births this should be reported only if there is a significant reduction in the size of cerebellum. Mild
reduction of the size of cerebellum is considered a minor anomaly.

Coding Committee April 2018

Q0435 HYDRANENCEPHALY
Congenital absence of cerebral hemispheres with preservation of midbrain and cerebellum. May result from
widespread vascular occlusion, infections, prolonged severe hydrocephaly. Coding Committee June 2011

Q04" ANOMALIES OF SEPTUM PELLUCIDUM

*Cyst of septum pellucidum” and *Anomalies of septum pellucidum® are on the EUROCAT list of minors and
should not be reported to EUROCAT with a major code. Add written text "Agenesis of septum pellucidum” if
this anomaly is part of septo-optic dysplasia coded Q044.

Coding Committee May 2021

Q048 OTHER SPECIFIED CONGENITAL MALFORMATIONS OF BRAIN

Congenital ventriculomegaly should be reported as hydrocephaly (Q03 subchapter) if the size of the
ventricles is 15 mm or more. For less severe prenatally detected ventriculomegaly (10-14 mm) it is
recommended to follow the case until further imaging and a final diagnosis has been found postnatally. If
reported to EUROCAT, give a written text description without a Q-code. Asymmetric ventricles and
ventriculomegaly secondary to neonatal cerebral haemorrhage or meningitis should not be reported to
EUROCAT

Coding Committee April 2018

Q048 OTHER SPECIFIED CONGENITAL MALFORMATIONS OF BRAIN

Colpocephaly is a congenital brain abnormality in which the occipital horns - the posterior or rear portion of
the lateral ventricles (cavities) of the brain - are larger than normal because white matter in the posterior
cerebrum has failed to develop or thicken. The term colpocephaly should not be used for asymmetric or
mildly dilated ventricles, as these are minor anomalies.

Coding Committee April 2018

Q05 Spina bifida

CODING OF SPINA BIFIDA

In ICD/BPA 10 coding of spina bifida should be based on one code only. The codes in Q05 describe both the
site of the defect and if hydrocephaly is present or not. Code the highest position of the defect (ex: thoracic if
both thoracic and lumbar). Add the 4th digit to describe if the defect is open or closed. The BPA extension
can be found under : j i i = =

Coding Committee meeting 2006 and EUROCAT Communication July 2006

CODING OF SPINA BIFIDA WITH ARNOLD CHIARI MALFORMATION.

In ICD/BPAS there was a specified code for spina bifida with Arnold Chiari malformation. This code does not
exist in ICD/BPALO. For coding spina bifida with Arnald Chiari malformation use the best possible code for
spina bifida within QOS (see coding tips) and add the code for Arnold Chiari: Q070

Coding Committee 2007
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SPINA BIFIDA OCCULTA AND OTHER VARIATIONS

We include all spina bifida cases in EUROCAT - open or covered - in our prevalence.

We exclude spina bifida occulta if the only malformation is the vertebrae detected by x-ray and no
neurological deficits,

If only tethered cord or lipomylmyelomeningocele is present we recommend you use the code QO68. This
means that we record the case but outside the NTD subgroup.

We have followed the advice from Peter Harper: Practical genetic counselling.

Coding Committee August 2007

Q06  Other congenital malformations of spinal cord

Q068 TETHERED CORD.

Use the code Q068 *Other specified malformation of spinal cord” and specify tethered cord and spinal
location in written text.

Coding Committee August 2007

Q068 LIPOMYELOMENINGOCELE

Use the code Q068 “Other specified malformation of spinal cord" and specify the malformation including
location in the text.

Coding Committee August 2007

Q07  Other congenital malformations of nervous system

Q070 CODING OF SPINA BIFIDA WITH ARNOLD CHIARI MALFORMATION.

In ICD/BPA9 there was a specified code for spina bifida with Arnold Chiari malformation. This code does not
exist in ICD/BPALO. For coding spina bifida with Amold Chiari malformation use the best possible code for
spina bifida within QOS (see coding tips) and add the code for Arnold Chiari: Q070.

Coding Committee 2007

Q10 Congenital malformations of eyelid, lacrimal apparatus and orbit

Q100 BLEPHAROPHIMOSIS PTOSIS SYNDROME

For Blepharophimosis Ptosis syndrome please use the code Q878 for the syndrome name and add the
syndrome name in written text. If the specific eye anomaly is present, use the code Q100.

Coding Committee October 2019

Q11  Anophthalmos, microphthalmos and macrophthalmos

Q112 FRASER SYNDROME

For Fraser syndrome please use the code Q878 for the syndrome name and add Fraser syndrome in written
text. If the specificeye anomaly is present, use the code Q112.

Coding Committee October 2019

Q112 Lenz Syndrome

For Lenz syndrome please use the code Q878 for the syndrome name and add Lenz syndrome in written text.
If the specific eye anomaly is present, use the code Q112

Coding Committee October 2019

Q12 Congenital lens malformations

Q13  Congenital malformations of anterior segment of eye

Q14 Congenital malformations of posterior segment of eye

Q15  Other congenital malformations of eye

Q16 Congenital malformations of ear causing hearing impairment
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Q17  Other congenital malformations of ear

Q178 BRANCHIO-OTO-RENAL SYNDROME / MELNICK-FRASER SYNDROME

For Branchic-oto-renal / Melnick-Fraser syndrome please use the code Q878 for the syndrome name and add
the syndrome name in written text. If the specific ear anomaly is present, use the code Q178.

Coding Committee October 2019

Q18  Other congenital malformations of face and neck

Q183 WEBBING OF NECK/PTERYGIUM

Conditions leading to webbed neck and requiring surgery include a collapsed cystic hygroma and multiple
pterygium syndrome for example. These must be coded as major anomaly Q183. Mild webbed neck should
be regarded as a minor anomaly unless requiring surgery and coded Q189.

Coding Committee April 2018

Q189 DYSMORPHIC FACE.

If a case with one or more major malformations also has a dysmorphic face but no syndrome diagnosis or
karyotype anomaly, use the code Q189: "malformation of face and neck, unspecified” and give the written
text: dysmorphic face. This code is on the list of minors for exclusion and therefore will not affect our
prevalence data and subgroups. The advantage is that we will be able to see which cases in the total
database may later prove to have a syndrome.

Coding Committee August 2007

Q189 MILD WEBBED NECK

Mild webbed neck should be regarded as a minor anomaly unless requiring surgery and coded Q188.
Conditions leading to webbing and requiring surgery include a collapsed cystic hygroma and multiple
pterygium syndrome for example. These must be coded as major anomaly Q183.

Coding Committee April 2018

Q189 BIFID TIP OF NOSE

This is a minor anomaly often associated with chromosomal abnormalities. It can be coded as part of a
description of dysmorphic features using Q18S. The code Q302 should not be used.

Coding Committee April 2018

Q189 CONGENITAL MALFORMATION OF FACE AND NECK, UNSPECIFIED
Use this code for dysmorphic features/dysmorphic face and not Q759
Coding Committee April 2018

Q20 Congenital malformations of cardiac chambers and connections

Q201 DOUBLE OUTLET RIGHT VENTRICLE

For this anomaly, the aorta is overriding the ventricular septum with at least 50% of the size. The pulmonary
artery arises from the right ventricle

Coding Committee December 2016

Q201 DOUBLE OUTLET RIGHT VENTRICLE (DORV)

Double outlet right ventricle (DORV) is the term used to describe a condition where both the pulmonary artery
and aorta connect to the right ventricle. In all cases of DORV there is an associated ventricular septal defect
(VSD).

There is some overlap between DORV and Fallot's tetralogy (Q21.3). In Fallot's there is overriding of the
aorta, such that it is partially connected to both ventricles. However, if the override exceeds 50%, the case
should be coded as DORV. These cases are often referred to as DORV (Fallot's type). As with Fallot's the
associated VSD should not be coded.

Coding Committee May 2021
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Q202 DOUBLE OUTLET LEFT VENTRICLE

For this anomaly, the aorta and the pulmonary artery arises exclusively or predominantly from the left
ventricle

Coding Committee December 2016

Q203 TRANSPOSITION OF GREAT ARTERIES (TGA)

This code is for classical transposition of great arteries (complete transposition, d-transposition) with aorta
arising from the right ventricle and the pulmonary artery arising from the left ventricle and with a normal or
almost normal size of both ventricles. Some infants have a VSD, associated with a later diagnosis. The VSD
should be coded separately. The patent ductus should not be coded. Malpositicned great arteries should be
coded with Q208 unless more specified.

Coding Committee December 2016

Q204 SINGLE VENTRICLE, COMMON VENTRICLE, DOUBLE INLET LEFT VENTRICLE, COR TRILOCULARE
BIATRIATUM

A single ventricle has absence of the ventricular septum. If there is a hypoplastic ventricle, the anomaly
should be coded as hypoplastic left heart (Q234) or hypoplastic right heart (Q226)

Coding Committee November 2013

Q205 DISCORDANT ATRIOVENTRICULAR CONNECTION (Corrected transposition, levo-transposition, ventricular
inversion)

This code is to be used when there is both atrioventricular discordance and ventriculo-arterial discordance.
This means that the aorta and the pulmonary artery are transposed, with the aorta anterior and to the left of
the pulmonary artery; the morphological left and right ventricles with their corresponding atrioventricular
valves are also transposed

Coding Committee December 2016

Q206 IVEMARK SYNDROME

For Ivemark syndrome please use the code Q878 for the syndrome name and add the syndrome name in
written text. If the specific cardiac anomaly is present, use the code Q206

Coding Committee October 2019

ATRIAL ISOMERISM AND IVEMARK SYNDROME WITH ASPLENIA/POLYSPLENIA

Q206 is the code for atrial isomerism or Ivemark syndrome with or without asplenia/polysplenia. Add a code
for the spleen anomalies if present: Q8300 asplenia or Q8308 polysplenia. Additional codes for situs inversus
(Q8937) may also be added if present

Coding Committee June 2013

Q21 Congenital malformations of cardiac septa

Q211 ASD

For ASD use the 4-digit codes to distinguish between ASD secundum {Q2110} and persistent foramen ovale
(Q2111). In registries where information is available for ASD secundum (Q2110) include only defects with
flow across the defect still present 6 months after birth after correction for gestational age in preterm births,
Coding Committee August 2007, adapted by the Coding Committee April 2022

Q213 TETRALOGY OF FALLOT

The ICD10-code for Tetralogy of Fallot is Q213. Do not use other additional cardiac codes for this
malformation except if there is pulmonary valve atresia (Q220).

The cardiac malformation *VSD+pulmonary valve stenosis" is a different entity/disease than Tetralogy of
Fallot as etiology, epidemiology and outcome are different.

EUROCAT Communication January 2005, edited by Coding Committee December 2016

Q22  Congenital malformations of pulmonary and tricuspid valves
Q226 HYPOPLASTIC RIGHT HEART

There is no clear definition of hypoplastic right heart, but in most cases it is a consequence of limited flow
through the ventricle in fetal life due to tricuspid valve atresia or pulmonary (valve) atresia with intact
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ventricular septum. The code Q226 may be used if the outcome is a univentricular heart. Add codes for the
associated cardiac anomalies such as tricuspid atresia or pulmonary atresia.
Coding Committee December 2016

Q23  Congenital malformations of aortic and mitral valves

Q233 CONGENITAL MITRAL VALVE INSUFFICIENCY

Congenital mitral valve insufficiency is a very rare anomaly. Echocardiography may describe mitral valve
insufficiency secondary to other cardiac defects with dilatation of the left side of the heart such as a large
PDA. Secondary mitral valve insufficiency and mild mitral valve insufficiency should not be reported to
EUROCAT using this code.

Coding Committee May 2021

Q234 HYPOPLASTIC LEFT HEART

Hypoplastic left heart is a spectrum of cardiac defects characterized by severe underdevelopment of the left
side of the heart. The definition includes atresia or marked hypoplasia of aortic orifice or valve with
hypoplasia of ascending aorta and defective development of left ventricle (with or without mitral valve
stenosis/atresia). The code Q234 includes all these anomalies on the left side of the heart. If there are
anomalies on the right side of the heart, codes for these anomalies should be added. Do not code the patent
ductus.

Coding Committee December 2016

Q24  Other congenital malformations of heart

Q248 OTHER SPECIFIED CHD

If a TOPFA is performed for a severe CHD without a final diagnosis, please use code Q248 for other specified
CHD. Always give written text as specific as possible.

Coding Committee November 2017

Q249 UNSPECIFIED CARDIAC ANOMALY

Only for use if the cardiac diagnosis is certain and completely unknown. Do not use Q2483 for a heart
murmur, There must be a diagnosis of CHD before reporting to EUROCAT.

Do not use this code for cardiomyopathy — use 142 in the cardiac chapter.

Cardiac hypertrophy due to maternal diabetes is not a congenital heart defect and should not be reported
with a CHD code, add in written text only.

Coding Committee November 2017

Q25 Congenital malformations of great arteries

Q250 PATENT DUCTUS (PDA)

Infants with patent ductus will be included as a major anomaly for term born babies only (GA = 37 weeks). To
be reported only if the PDA is still present 6 months after birth or if surgery/catheter closure is required.
Many critically ill neonates have an open PDA for days or weeks with spontaneous closure. These babies
should not be reported to EUROCAT. Do not code the PDA if part of a ductus-dependent CHD such as
transposition of great arteries (Q203), hypoplastic left heart (Q234) and coarctation of aorta (Q2510).

Coding Committee December 2016

Q251 COARCTATION OF AORTA

Coarctation of aorta can be classified as preductal (Q2510) and postductal (Q2511). Preductal coarctation of
aorta gives critical and life-threatening symptoms when the ductus close within the first week after birth. The
immediate treatment is prostaglandin infusion to open the duct before transfer to the surgical center.
Postductal coarctation of aorta may be diagnosed later in infancy or childhood due to a cardiac murmur,
missing femoral pulses and/ or hypertension. Please use the 4- digit code to describe which type of
coarctation that is reported to EUROCAT.

Coding Committee November 2022
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Q258 PRETERM CLOSURE OF THE DUCTUS
Use this code for the very rare situation where the ductus has closed before the baby is bomn.
Coding Committee April 2022

Q26 Congenital malformations of great veins
Q27  Other congenital malformations of peripheral vascular system

Q278 for MAPCA

The European Cardiology Society proposes to use the code Q278 for MAPCA (multiple aorto-pulmonary
collateral arteries). This is not a perfect code, but the best to recommend. This anomaly is not of the aorta,
but of the arteries coming off the aorta. This anomaly is usually associated with Tetralogy of Fallot, but
occasionally occurs as an isolated anomaly.

Coding Committee April 2017

Q28  Other congenital malformations of circulatory system
Q30 Congenital malformations of nose

Q300 CHOANAL ATRESIA /CHARGE SYNDROME
For CHARGE syndrome please use the code Q878 for the syndrome name and add CHARGE syndrome in
written text. If choanal atresia is present, code with Q300

Q302 FISSURED, NOTCHED OR CLEFT NOSE

Bifid tip of nose is a minor anomaly and the code Q189 should be used together with written text. Fissured,
notched and cleft nose are major anomalies.

Coding Committee April 2018

Q31  Congenital malformations of larynx
Q32 Congenital malformations of trachea and bronchus
Q33  Congenital malformations of lung

LUNG HYPOPLASIA

Lung hypoplasia associated with diaphragmatic hernia or bilateral renal agenesis is a consequence of the
first malformation and it will be counted/considered as a single malformation. Lung hypoplasia after preterm
rupture of the membranes is not a malformation and should therefore not be reported to EUROCAT as a case.
EUROCAT Communication November 2003

Q336 HYPOPLASIA AND DYSPLASIA OF LUNGS

Bronchopulmonary dysplasia is an acquired condition due to preterm birth and the correct code is P270 or
P271. These cases should notbe reported to EUROCAT and Q-codes should not be used for this disease.
Coding Committee April 2018

Q3380 CCAM - Congenital cystadenomatoid malformation of the lung

If a CCAM is detected antenatally, please code for this anomaly postnatally (and hence send the case to
EUROCAT) whether or not the CCAM is confirmed by X-ray after birth. The clinical status of the baby, and
whether the CCAM has been confirmed, should be added by text. This will allow us to accurately document
the prevalence of this anomaly.

Coding Committee June 2013

Q34  Other congenital malformations of respiratory system
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Q35  Cleft palate

CLEFT PALATE

Use only one code within chapter Q35-37. Find the code which describes the malformation in the best way.
Cleft lip with cleft palate has asingle code

EUROCAT Communication November 2003

The coding committee has decided to recommend the use of the WHO codes instead of the BPA codes for
cleft palate. See table under Coding documents (see Q-Chapter under Malformation Coding Guides)
Coding Committee August 2007

There is no specific code for submucous cleft palate. We recommend to use the code Q353 cleft soft palate
and give written text description about details (complete, incomplete)
Coding Committee November 2017

Q36  Cleft lip

CLEFT LIP

Use only one code within chapter Q35-37. Find the code which describes the malformation in the best way.
Cleft lip with cleft palate has a single code

EUROCAT Communication November 2003

The coding committee has decided to recommend the use of the WHO codes instead of the BPA codes for
cleft lip. For Q369 we still recommend to use the BPA 4th digit. See table under Coding documents (see Q-
Chapter under Malformation Coding Guides)

Coding Committee August 2007

If unilateral cleft lip give the side of the defect in written text and state if the cleft lip is affecting both lip
and gum/the alveolus.
Coding Committee November 2017

Q361 MEDIAN CLEFT LIP AND CYCLOPIA

Most cleft lips are uni- or bi-lateral, but very rarely a cleft can be in the true midline. These tend to be in
association with other midline defects such as holoprosencephaly (Q042) or partial forms of that, including
cyclopia (Q8703). If a medial cleft lip is found it should be coded as Q361. If a cleft palate is present with
median cleft lip, both should be coded separately (Q361 and Q35°). If Cleft palate occurs with a uni-or bi-
lateral cleft lip then the codes commencing Q37* should be used.

Coding Committee October 2019

Q37  Cleft palate with cleft lip

CLEFT LIP AND PALATE

Use only one code within chapter Q35-37. Find the code which describes the malformation in the best way.
Cleft lip with cleft palate has a single code

EUROCAT Communication November 2003

The coding committee has decided to recommend the use of the WHO codes instead of the BPA codes for
cleft lip and palate. See table under Coding documents (see Q-Chapter under Malformation Coding Guides)
Coding Committee August 2007

Find the most appropriate code in Q37 for your case. If unilateral cleft lip give the side of defect in written
text and state if the cleft lip is affecting both lip and gum/the alveolus. Also describe the position of the cleft
palate in written text.

Coding Committee Novernber 2017
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Q38  Other congenital malformations of tongue, mouth and pharynx

Q380 Van der Woude's syndrome

For Van der Woude's syndrome please use the code Q878 for the syndrome name and add the syndrome
name in written text. If the specific lip anomaly is present, use the code Q380.

Coding Committee October 2019

Q39 Congenital malformations of oesophagus

Q40  Other congenital malformations of upper alimentary tract
Q41 Congenital absence, atresia and stenosis of small intestine
Q42 Congenital absence, atresia and stenosis of large intestine
Q43  Other congenital malformations of intestine

Q433 CONGENITAL MALFORMATIONS OF INTESTINAL FIXATION

Q4330 MALROTATION OF COLON

Intestinal rotation physiologically ends around 11 gestational weeks and can be coded as malrotation or
major anomaly after 12 weeks of gestation. The period of intestinal fixation is a process that physiologically
lasts until shortly after birth and can be coded as a major anomaly if present after this time-period and
needs surgery.

Coding Committee April 2018

Q435 ECTOPIC ANUS, MISPLACED ANUS

An anterior anus is one that is positioned closer than normal to the vagina or scrotum. It should only be
reported to EURQCAT if surgery was required to re-position it.

Coding Committee April 2018

Q44  Congenital malformations of gallbladder, bile ducts and liver

Q45  Other congenital malformations of digestive system

Q50 Congenital malformations of ovaries, fallopian tubes and broad ligaments

Q51  Congenital malformations of uterus and cervix

Q518 MURCS syndrome

For MURCS syndrome: If the specific genital anomaly is present, use the code Q518. Do not use a code for a
genetic anomaly.

MURCS association consists of a non-random association of Millerian duct aplasia (usually uterus and upper
2/3 of the vagina), Renal aplasia or ectopia, and Cervicothoracic Somite dysplasia (malformations of the
radial ray, ribs, and cervicothoracic spine). Most of affected patients have congenital heart defects. It is also
known as Mayer-Rokitansky-Kuster-Hauser (MRKH) syndrome type 2.

Coding Committee October 2019 and revised April 2022

Q518 Kaufman-McKusick syndrome

For Kaufman-McKusick syndrome please use the code Q878 for the syndrome name and add the syndrome
name in written text. If the specific genital anomaly is present, use the code Q518.

Coding Committee October 2019

Q52  Other congenital malformations of female genitalia

Q53  Undescended testicle
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Q54 Hypospadias

HYPOSPADIAS

Definition: The urethral meatus is abnormally located and is displaced proximally on the ventral surface of
the penis - in mild cases on the glans itself and in more severe cases at some points along the ventral
surface of the penile shaft.

It is strongly recommended to use a specified code for hypospadias (Q540 to Q543) instead of the
unspecified code Q549. Please also give a written text description and fill in the surgery variable.

Note: Deficient or hooded foreskin by itself is not hypospadias.

Coding Committee August 2007

Q55  Other congenital malformations of male genital organs

Q556 OTHER CONGENITAL MALFORMATIONS OF PENIS

This code is for major anomalies of penis only. See the list of minor anomalies and other conditions for
exclusion.

Coding Committee April 2018

Q56 Indeterminate sex and pseudohermaphroditism

Indeterminate sex to be coded under malformations, not as a syndrome.
Coding Committee 2002

INDETERMINATE SEX

Problemn: Indeterminate sex (Q564) is often over used to describe genital anomalies (ambiguous genitalia)
when the sex of the baby has already been assigned.

If known to be male with ambiguous genitalia use a code to describe the genital anomaly where possible or
Q559 if further details are unknown or without a specified code

If known to be female with ambiguous genitalia use a code to describe the genital anomaly where possible or
Q529 if further details are unknown or without a specified code Indeterminate sex (Q564) is only to be used
when the sex of the baby is not known or not determined by karyotype

Coding Committee June 2012

Q60 Renal agenesis and other reduction defects of kidney

Q606 POTTER'S SEQUENCE

Potter's sequence refers to a group of features which are the result of oligohydramnios. Talipes equinovarus,
distinct facial features (Potter facies) and lung hypoplasia can be present and should be coded. For EUROCAT
it is important to also register the underlying kidney problem, e.g. bilateral rend agenesis, multicystic
dysplastic kidneys or polycystic kidneys.

Coding Committee May 2021

Q61  Cystic kidney disease

Q6140 Multicystic dysplastic kidney, unilateral

This is distinct from polycystic kidneys. MCDK is usually unilateral and involves cysts of varying sizes
separated by dysplastic parenchyma. The shape of the kidney is irregular and the normal renal architecture is
lost. Multicystic dysplastic kidneys often shrink and disappear but if they are seen first as MCDK they should
be coded as this and not as renal agenesis,

Coding Committee June 2011

6141 Multicystic dysplastic kidney, bilateral

Approximately 20% of MCDK are bilateral. This is usually a lethal condition that is primarily detected
prenatally. The features are as above.

Coding Committee June 2011
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Q618 Other cystic kidney disease

Included here should be cystic kidneys associated with a systemic condition such as Tuberous sclerosis,
MODY 5 (Maternal diabetes and renal cysts), Bardet-Biedl, etc.

Coding Committee June 2011

Q619  Cystic kidney disease, unspecified

Included here should be: Kidneys that have cysts but normal parenchyma in between and

prenatally kidneys that appear particularly bright (and often larger) than normal that are not polycystic or
classic multicystic dysplasia

Coding Committee June 2011

Q62 Congenital obstructive defects of renal pelvis and congenital malformations of ureter

Q620 HYDRONEPHROSIS
Only report hydronephrosis if renal pelvis is = 10 mm after birth
Coding Committee 2003

Q620 HYDRONEPHROSIS

Defined as an obstruction of the urinary flow from kidney to bladder. Report only major cases defined as a
renal pelvis at or above 10 mm after birth. Specify in written text if the hydronephrosis is unilateral or
bilateral and give the maximum size of the renal pelvis measured postnatally. Hydronephrosis caused by
vesico-ureteral reflux should not be reported to EUROCAT.

Coding Committee December 2007

Q621-Q626 and Q628 CONGENITAL OBSTRUCTIVE DEFECTS OF RENAL PELVIS AND CONGENITAL
MALFORMATIONS OF URETER

If these anomalies are diagnosed and associated with hydronephrosis with a diameter of 10 mm or more
add the code for hydronephrosis Q620 and give measurement in written text — see coding tip for
hydronephrosis.

Coding Committee December 2016

Q63  Other congenital malformations of kidney

QB30 ACCESSORY KIDNEY

Please note that accessory kidney and ectopic kidney is not the same. Accessory kidney means that there are
more than 2 kidneys. This is very rare. An ectopic kidney is located below (pelvic), above (thoracic) or on the
opposite side (crossed ectopia) of the kidney's normal position.

Coding Committee November 2022

Q632 ECTOPIC KIDNEY
Please note that ectopic kidney and accessory kidney is not the same. See text for Q630.
Coding Committee November 2022

Q64  Other congenital malformations of urinary system

Q644 MALFORMATION OF URACHUS

Report cases with urachus anomalies to EUROCAT if surgery is required and if the diagnosis is made before
one year of age

Coding Committee April 2017

OEIS COMPLEX

Q6410 Cloacal exstrophy. This code will include cases with OEIS complex as the literature state that these
conditions are within the same spectrum. For OEIS complex, give the code Q6410 in malformation 1 and add
codes for all major malformations of the case.

Coding Committee May 2010
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Q6420 POSTERIOR URETHRAL VALVES

Remember to use the 4-digit ICD/BPA10 code for this anomaly. If this anomaly is diagnosed and associated
with hydronephrosis with a diameter of 10 mm or more add the code for hydronephrosis Q620 and give
measurement in written text - see coding tip for hydronephrosis.

Coding Committee December 2016

Q6476 MEGACYSTIS

The diagnosis megacystis is usually a prenatal diagnosis. For live births please try to find the cause and add
the code, eq for posterior urethral valves.

Coding Committee April 2017

Q66 Congenital deformities of feet

CODING OF CLUBFOOT

Congenital clubfoot (Q660) is a major malformation for inclusion in the EUROCAT database.

Another name for congenital clubfoot is talipes equinovarus and this name is used in the ICD10 written text.
Clubfoot of postural origin is on the EUROCAT list of minor anomalies for exclusion (Q668). Any isolated case
with this code is currently EXCLUDED from the EUROCAT database, although the code includes unspecified
clubfoot. If you have a case of congenital clubfoot, you must make sure that you use the correct codes
above, or your case will be excluded from the subgroup.

EUROCAT Communication December 2002

Q660 CLUBFOOT/TALIPES EQUINOVARUS

Clubfoot cases requiring surgery or Ponsetti treatment should be reported to EUROCAT as a major congenital
anomaly using the code Q660. If the foot anomaly is of postural origin and not receiving treatment as
mentioned, use the code Q668 and the anomaly will be classified as a minor anomaly

Coding Committee Novenber 2013

Q67 Congenital musculoskeletal deformities of head, face, spine and chest

Q674 MICROGNATHIA /OTHER CONGENITAL DEFORMITIES OF SKULL, FACE AND JAW

This code SHOULD be used for MILD micrognathia — see coding tip for Pierre-Robin (Q8708). The code Q674
is classified as a minor anomaly

Coding Committee November 2013

Q68  Other congenital musculoskeletal deformities

Q681 CAMPODACTYLY

Camptodactyly is a fixed flexion deformity of one or more fingers (or toes), which is permanent.
Camptodactyly should only be reported to EUROCAT if the condition does not resolve spontaneously, Do not
report this as an isolated finding from a fetal post mortem examination.

Coding Committee May 2021

Q69  Polydactyly
Q70  Syndactyly
Q71  Reduction defects of upper limb

Q7180 CONGENITAL ABSENCE OF ALL FINGERS (code is mentioned under Q7380 in the ICD10)
Use this code when all fingers are absent. This is a transversal reduction defect.
Coding Committee November 2022

Q7482 CONGENITAL UNDERGROWTH OF LIMBS

Use this code for reporting short limbs without a specified diagnosis. Note that short limbs diagnosed
prenatally must be followed up after birth for a final diagnosis. Do not use codes for limb reduction defects
(Q718 and Q728) or codes for skeletal dysplasia unless specifically diagnosed.

Coding Committee Novemnber 2017
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Q72  Reduction defects of lower limb

Q7280 CONGENITAL ABSENCE OF ALL TOES (code is mentioned under Q7380 in the ICD10)
Use this code when all toes are absent. This is a transversal reduction defect.
Coding Committee November 2022

Q7482 CONGENITAL UNDERGROWTH OF LIMBS

Use this code for reporting short limbs without a specified diagnosis. Note that short limbs diagnosed
prenatally must be followed up after birth for a final diagnosis. Do not use codes for limb reduction defects
(Q718 and Q728) or codes for skeletal dysplasia unless specifically diagnosed.

Coding Committee November 2017

Q73  Reduction defects of unspecified limb
Q74  Other congenital malformations of limb(s)

Q7482 congenital undergrowth of limbs.

Use this code for reporting short limbs without a specified diagnosis. Note that short limbs diagnosed
prenatally must be followed up after birth for a final diagnosis. Do not use codes for limb reduction defects
(Q718 and Q728) or codes for skeletal dysplasia unless specifically diagnosed.

Coding Committee November 2017

Q75  Other congenital malformations of skull and face bones

Q750 PFEIFFER SYNDROME

For Pfeiffer syndrome please use the code Q878 for the syndrome name and add the syndrome name in
written text. If the specific skull anomaly is present, use the code Q750.

Coding Committee October 2019

Q7502 TRIGONENCEPHALY

This is often used to describe a somewhat triangular head shape but, for EUROCAT cases, should only be
used where this is due to premature fusion of the metopic suture requiring treatment.

Coding Committee April 2018

Q7503 CLOVERLEAF SKULL

ICD/BPA 10 recommends a code in the hydrocephaly chapter, which is wrong. Use Q7503 for this anomaly.
Coding Committee June 2011

Q754 Mandibulofacial dysostosis — Franceschetti and Treacher-Collins

WHO recommends the code Q754 and ICD/BPA10 recommend the code Q870A. Both codes will be given in
the syndrome guide. EUROCAT recommends from now to use the code Q754, to give written text description
and to use the OMIM code 154500 for definite Treacher- Collins syndrome. Use OMIM code only where
family history and biological markers confirm the syndrome

Coding Committee August 2007

Q759 CONGENITAL MALFORMATION OF SKULL AND FACE BONE, UNSPECIFIED
Do not use this code for dysmorphic features affecting face. Always use code Q189.
Coding Committee April 2018

Q76 Congenital malformations of spine and bony thorax
Q77  Osteochondrodysplasia with defects of growth of tubular bones and spine

SKELETAL DYSPLASIA

If a final diagnosis of a lethal or severe skeletal dysplasia is not possible, as in TOP or neonatal deaths
without post mortem examination, use the code Q788. For late diagnosed unspecified skeletal dysplasias use
Q789
Coding Committee August 2007
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Q78  Other osteochondrodysplasias

SKELETAL DYSPLASIA

If a final diagnosis of a lethal or severe skeletal dysplasia is not possible, as in TOP or necnatal deaths
without post mortem examination, use the code Q788. For late diagnosed unspecified skeletal dysplasias use
Q789
Coding Committee August 2007

Q79 Congenital malformations of the musculoskeletal system, not elsewhere classified

Q795 LIMB BODY WALL COMPLEX OR BODY STALK ANOMALY

Q785 "Other congenital malformations of the abdominal wall” is the recommended code to use in malf 1 and
always add 'limb body wall complex’ in the text description {please use this exact wording). Code all major
anomalies which include encephalocele and craniofacial defects, internal organ defects, limb defects (mainly
LRD), clubfoot and others.

Coding Committee May 2010, adapted by the Coding Committee April 2022

Q796 EHLERS-DANLOS SYNDROME

EUROCAT accepts cases of Ehlers-Danlos syndrome as this diagnosis has a Q code, even though it is not
associated with congenital anomalies. However, this is a very variable condition and cases with Ehlers-Danlos
type 3 (also known as benign hypermobility) should not be included as this is not a clear diagnosis and no
genetic mutations have ever been associated with it. EDS types 1, 2 and 4 are well recognised and can be
included, especially if the specific mutation is known, EDS type 9 is now known as occipital horn syndrome.
Most of the others are exceptionally rare, but could be included if it is a certain diagnosis.

Coding Committee May 2021

Q758 POPLITEAL WEB SYNDROME

For Popliteal web syndrome please use the code Q878 for the syndrome name and add the syndrome name
in written text. If the specific musculoskeletal anomaly is present, use the code Q798

Coding Committee October 2019

Q7980 CONGENITAL CONSTRICTION BANDS /AMNIOTIC BANDS

Amniotic band sequence is a group of congenital anomalies of unknown aetiology, that might occur when
bands of amnion peel away from the sac and attach or wrap around parts of the fetus, disrupting normal
development. Clinical manifestation is very variable. The bands usually develop late in first trimester or early
in the second trimester. For reporting to EUROCAT, use the code for amniotic bands in malf1 to describe the
aetiology of the anomalies and add Q codes and written text description for all the major anomalies caused
by the amniotic bands. Do not report cases with amniotic bands without major anomalies.

Coding Committee October 2019

Q80 Congenital ichthyosis

Q81  Epidermolysis bullosa

Q82  Other congenital malformations of skin

Q8281 ACCESSORY SKIN TAGS

This is @ minor anomaly.

Coding Committee April 2018

Q83  Congenital malformations of breast

Q84  Other congenital malformations of integument

Q85 Phakomatoses, not elsewhere classified
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Q86 Congenital malformation syndromes due to known exogenous causes, not elsewhere
classified

SUBGROUP: Teratogenic syndromes with congenital anomalies

Definition: syndrome caused by an environmental teratogen.

Include as a EUROCAT case if at least one major anomaly present and you are sure about the aetiology (drug
exposure, maternal infection, etc.).

Put the appropriate code in the syndrome field and codes for the associated congenital anomalies in the
congenital anomaly fields.

Specified codes for teratogenic syndromes are listed in the EUROCAT syndrome Guide and inthe ICD/BPA10
Q-chapter.

Always give text description of the syndrome and the associated anomalies (including minor anomalies and
dysmorphic features without using a code for a major anomaly).

Coding Committee June 2012

Q860 FETAL ALCOHOL SYNDROME (dysmorphic)

Cases reported to EUROCAT as fetal alcohol syndrome must as a minimum have dysmorphic features and/or
major anomalies. Alcohol consumption must be confirmed locally. Add codes for all major anomalies.
Coding Committee May 2010

Q87  Other specified congenital malformation syndromes affecting multiple systems

Q870A and Q754 Mandibulofacial dysostods - Franceschetti and Treacher-Collins

WHO recommends the code Q754 and ICD/BPA10 recommend the code Q870A. Both codes will be given in
the syndrome guide. EUROCAT recommends from now to use the code Q754, to give written text description
and to use the OMIM code 154500 for definite Treacher- Collins syndrome.

Coding Committee August 2007

Q8703 CYCLOPIA

Cyclopiais a rare form of lethal holoprosencephaly (HPE) due to incomplete cleavage of the prosencephalon
during embryogenesis, leading to failure of the orbits of the eye to divide into two cavities. It may also occur
with a median cleft lip and has been reported as a finding in several genetic syndromes. If a syndrome
diagnosis has been made, it is important to include that as well.

Coding Committee October 2019

Q8703 CYCLOPIA AND MEDIAL CLEFT

Most cleft lips are uni- or bi-lateral, but very rarely a cleft can be in the true midline. These tend to be in
association with other midline defects such as holoprosencephaly (Q042) or partial forms of that, including
cyclopia (Q8703). If a medial cleft lip is found it should be coded as Q361. If a cleft palate is present with
median cleft lip, both should be coded separately (Q361 and Q35%). If Cleft palate occurs with a uni-or bi-
lateral cleft lip then the codes commencing Q37* should be used.

Coding Committee October 2019

Q8708 PIERRE ROBIN

Pierre Robin is a sequence derived from micrognathia (hypoplastic mandible) leading to displacement of the
tongue and obstructing the closure of the palate. It may be part of a genetic syndrome, but otherwise
considered an isolated malformation. Correct coding will include Q8708 and written text in malf 1, a code for
micrognathia (K070) in malf 2 and a cleft palate code in malf 3

Coding Committee February 2013

QB870E PENA-SHOKEIR SYNDROME (fetal akinesia)

The foetal akinesiafhypokinesia sequence {or Pena-Shokeir syndrome type 1) is characterized by multiple joint
contractures, facial anomalies and pulmonary hypoplasia. Whatever the cause, the common feature of this
sequence is decreased foetal activity. Use ode Q870E and update the case when the final diagnosis is
established.

Coding Committee November 2022
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Q8724 SIRENOMELIA

Sirenomeliais a rare developmental defect characterized by fusion of the lower limbs and associated with
some degree of lower extremity reduction. Patients also present with severe anomalies of the lower spine
(e.g. sacral agenesis), as well as the urogenital and lower gastrointestinal tract (e.g. renal agenesis, absent
bladder, rectal/anal atresia, and absent internal genitalia). Most cases are stillborn, or die during or shortly
after birth. For reporting to EUROCAT give the code Q8724 for sirenomelia in malfl and add Q codes and
written text description for all the major anomalies included.

Coding Committee October 2019

Q878 OTHER SPECIFIED SYNDROME
This code must always be accompanied with a written text with the syndrome name.
EUROCAT Communication November 2004

Q878 OTHER SPECIFIED SYNDROMES

Aicardi syndrome, Joubert syndrome and Miller-Dieker syndrome: Please code these genetic syndromes with
the code Q878 and give the syndrome name in written text. Also give the code for the diagnosed cerebral
anomaly in malfl (Q043 for reduction deformity of brain, Q0433 for lissencephaly)

Coding Committee September 2018, adapted by the Coding Committee April 2022

Q878 OTHER SPECIFIED SYNDROME

For CHARGE syndrome please use the code Q878 for the syndrome name and add CHARGE syndrome in
written text. If choanal atresia is present, code with Q300
Coding Committee September 2018

Q878 OTHER SPECIFIED MALFORMATION SYNDROME

For Branchic-oto-renal syndrome Melnick-Fraser syndrome {Q178), Ivemark (Q206), Van der Woude (Q380),
Fraser syndrome (Q112), Lenz syndrome {Q112), (Q178), Kaufman-McKusick syndrome (Q518), Pfeiffer
syndrome (Q750), Popliteal web syndrome (Q798), Q100 blepharophimosis ptosis syndrome, please use the
code Q878 for the syndrome name and give syndrome name in written text. Code all specific anomalies
included in the syndrome and use there the codes mentioned above.

Coding Committee October 2019

Q878 OTHER SPECIFIED MALFORMATION SYNDROME

If a congenital anomaly is clearly hereditary, use both the specific congenital anomaly code and Q878 (other
specified syndrome). The MCA algorithm will then recognize the case as having a genetic origin. Examples of
hereditary anomalies: postaxial polydactyly in at least two first-degree relatives, cleft palate in three
consecutive generations, holoprosencephaly due to a ZIC2 mutation or a bicuspid aortic valve due to a
NOTCH1 mutation.

Coding Committee April 2022

Q89  Other congenital malformations, not elsewhere classified

Q897 MULTIPLE CONGENITAL MALFORMATIONS, NOT ELSEWHERE CLASSIFIED

This code should always be accompanied with codes (and text description) of all the separate major
congenital anomalies that are present. The case will not be included in the surveillance of multiples unless
specified codes are given.

Coding Committee April 2018

Q897 PENTALOGY OF CANTRELL / THORACC-ABDOMINAL SYNDROME

Pentalogy of Cantrell is characterized by the presence of anomalies of the diaphragm, abdominal wall,
pericardium, heart and lower sternum. Pentalogy of Cantrell should be coded with Q897 in malfl and the
name should be added in written test. All separate anomalies should be coded and described in text as well.
As the etiology is unknown, these cases are included in the EUROCAT surveillance.

Coding Committee October 2019

Q8980 CAUDAL DYSPLASIA SEQUENCE/ CAUDAL REGRESSION SEQUENCE
Caudal regression sequence is a rare congenital anomaly with abnormal fetal development of the lower part
of the spine. Affected areas can include the lower back and limbs, the genitourinary tract, and the
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gastrointestinal tract. Sacral agenesis (Q7641) is part of the same spectrum. For reporting to EUROCAT give
the code Q8980 for caudal regression sequence in malfl and add Q codes and written text description for all
the major anomalies included in the sequence.

Coding Committee October 2019

Q90-Q99 Chromosomal anomalies

Array results: Report only clearly pathogenic variants. Only report cases with de novo copy number variants
unless the parent in familial cases also has clinical manifestations of the condition {dysmorphic features or
congenital anomalies).

Coding Committee June 2015, revised October 2019

Q90 Down syndrome
Q91 Edwards syndrome and Patau syndrome
Q92 Other trisomies and partial trisomies of the autosomes, not elsewhere classified

Q923 to be used for partial chromosomal duplication, microduplications or partial trisomy.
Coding Committee June 2011, revised October 2019

Q93 Monosomies and deletions from the autosomes, not elsewhere classified

Q935 to be used for partial chromosomal deletions or partial monosomies including those detected by array
Coding Committee June 2011

CODING OF MICRODELETIONS: We recommend coding of both the syndrome and the microdeletion. This
means that the syndrome should be coded in the syndrome field using both the ICD10/BPA code and give the
syndrome name in the text field. In malformation 1 give the code for microdeletion (Q936) and give the
name of the microdeletion in written text, Please note that microdeletions are considered syndromes and not
chromosomal anomalies. Coding example: Case with Prader-Willi syndrome and 15q11-13 del: Code Q8715
in syndrome field and write “Prader-Willi* in text field. In malformation 1 field use code Q936 and write
*15q11-13 del" in text field.

Coding committee meeting 2005

CODING OF MICRODELETIONS: Due to technological changes, it is increasingly difficult to discriminate
between “genetic” and “chromosomal” cases, especially in relation to microdeletions. We now recommend the
code Q935 to be used for coding for deletions and microdeletions without a specified code.

Coding Committee October 2019

Q95 Balanced rearrangements and structural markers, not elsewhere classified

Q952 or Q953 BALANCED REARRANGEMENTS IN ABNORMAL INDIVIDUAL

If a case has a balanced translocation disrupting one gene which leads to a congenital anomaly, use both the
specific congenital anomaly code and Q878 (other specified syndrome). The MCA algorithm will then
recognize the case as having a genetic origin

Coding Committee April 2022

Q96  Turner syndrome

Q97  Other sex chromosome abnormalities, female phenotype, not elsewhere classified

Q98  Other sex chromosome abnormalities, male phenotype, not elsewhere classified

Q982 KLINEFELTER MALE WITH KARYOTYPE 46XX

This condition does not exist and the code should not be used.
Coding Committee May 2010
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Q984 KLINEFELTER, UNSPECIFIED
Alteative codes will usually be possible and better
Coding Committee May 2010

Q99 Other chromosome abnormalities, not elsewhere classified

CODING OF UNIPARENTAL DISOMY (UPD) AND METHYLATION DEFECTS

At present, there is no code for this. Will be coded as part of the syndrome. Write the result in the genetic test
variable.

Coding Committee October 2019

Outside Q-chapter:
D180 is the correct code for haemangiomas

D181 is the correct code for lymphangiomas
Coding Committee September 2018

P351 CONGENITAL CMV INFECTION

Infants with congenital CMV infections should be reported to EUROCAT if there are associated major
congenital anomalies (microcephaly according to EUROCAT definition, other structural anomalies). Code P351
in the syndrome variable and major malformations in the malformation variables

Coding Committee December 2016

P354 CONGENITAL ZIKA VIRUS

The code P354 (previously P358) to be used for all cases exposed to zika virus infection in pregnancy. Code
P354 in the syndrome variable and major malformations (microcephaly, other cerebral anomalies and all
other major and minor anomalies) in the malformation variables. Specify in text for all codes.

Since this is a new infection, report all cases irrespective of diagnosed congenital anomalies. Code the
maternal illness during pregnancy as AS25 — new specific code for “zika virus disease”. ". These codes to be
used only for zika virus.

Coding Committee December 2016, adapted by the Coding Committee April 2022

P371 CONGENITAL TOXOPLASMOSIS

Infants with congenital toxoplasmosis should be reported to EUROCAT if there are associated major
congenital anomalies (hydrocephaly, other structural anomalies). Code P371 in the syndrome variable and
major malformations in the malformation variables

Coding Committee December 2016

KO70 MICROGNATHIA
This code is the recommended code for SEVERE micrognathia. See coding tip for Pierre-Robin (Q8708)
Coding Committee November 2013

Please remember that the correct code for cystic hygroma is D1810 and for sacral teratoma D215
Central Registry January 2008

P023 TRAP sequence
Add this code if the anomalies for the twin reported to EUROCAT are explained by TRAP sequence.
Coding Committee November 2022
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G710 Walker-Warburg syndrome

Walker Warburg = congenital muscular dystrophy-dystroglycanopathy with brain and eye anomalies = G710,

not Q878, do not include as EUROCAT case.
Coding Committee April 2022

CODING OF PRE-PREGNANCY DIABETES

For surveillance and research on etiology it is important that we can find all cases in the EUROCAT database
with pre-pregnancy diabetes. Further type-1 diabetes in increasing in prevalence among children and young
people. Pre-pregnancy diabetes is coded very heterogeneous among registries. Not all registries code
maternal disease before pregnancy or drug use. At the coding committee meeting in Graz in 2006 we
recommended to code illness before pregnancy with codes within E10-E14, drugs with ATC codes for insulin
and to code P701 “infant of diabetic mother® in the malformation variable (not the syndrome variable), even
if the case is a TOPFA

Coding Committee June 2006

PRETERM COMPLICATIONS

Most complications to preterm birth, including bronchopulmonary dysplasia and persistent fetal circulation,
are reported with a code in the P-chapter and will not be relevant for EUROCAT. Terminations, spontaneous
abortions after GA 20 weeks and preterm birth with lung hypoplasia due to early rupture of membranes are
not EUROCAT cases. Limb contractures and retrognathia due to early rupture of membranes are secondary
diagnoses and not EUROCAT cases.

Coding Committee April 2017

Guide 1.5 Chapter 3.5- Version December 2022
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