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TESEKKUR

“T1bbi terminasyon yapilan ve gestasyonel yasi 12-24 hafta olan fetiislerin prenatal
ultrasonografi ve postmortem inceleme bulgularinin karsilastirilmasi’ adli ¢alismamin her
asamasinda degerli katki, Oneri ve elestirileri ile bana yol gosteren, beni ¢calismaya tesvik
eden tez damsmanim Prof. Dr. Kadri Safak GUCER’e, &nemli yorum ve
degerlendirmeleri ile katki1 saglayan Prof. Dr. Fatih Siiheyl EZGU ve Prof. Dr. G. Eda
Utine’ye, calismanin her asamasinda yardimlarini esirgemeyen Perinatoloji Bilim Dali
Baskani Prof. Dr. Ozgiir Deren ve Kadm Hastaliklar1 ve Dogum Anabilim Dali 6gretim
gorevlisi Prof. Dr. Ozgiir OZYUNCUye igtenlikle tesekkiir ederim.

Ayrica hayatimin her alaninda oldugu gibi, tez ¢alismasi siirecinde her zaman

yanimda olan beni destekleyen aileme ve esime de sonsuz tesekkiir ederim.



OZET

Yilmazer Yonder, E. Tibbi terminasyon yapilan ve gestasyonel yas1 12-24 hafta olan
fetiislerin prenatal ultrasonografi ve postmortem inceleme bulgularinin
karsilastirilmasi. Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghg ve Hastaliklan
Ana Bilim Dali, Uzmanlik Tezi. Ankara, 2020. Bu ¢aligma, Hacettepe Universitesi Tip
Fakiiltesi Kadin Hastaliklar1 ve Dogum Anabilim Dali’na bagvurup 12-24. gestasyonel
haftalar arasinda tibbi terminasyon yapilan ve Ihsan Dogramaci Cocuk Hastanesi Pediatrik
ve Perinatal Patoloji Boliimii’nde otopsisi yapilan fetiislerin prenatal USG bulgular: ile
otopsi bulgularini karsilagtirarak; otopsinin tanida 6nemini vurgulamayi, prenatal USG ile
elde edilen bilgilere eklenecek otopsi bulgularinin olabilecegini gostermeyi ve otopside
ek olarak elde edilecek bu bilgilerin genetik danigsmay1 etkileyebilecegi belirtmeyi
amaglamistir. Calismamizda, 1 Haziran 2015-30 Haziran 2019 tarihleri arasinda otopsisi
yapilan toplam 84 vaka retrospektif olarak incelenmistir. Tibbi terminasyon
endikasyonlarinda en sik malformasyonlar (n=36, %42,8) yer almaktadir. Otopsi
bulgularinda ise 40 (%25,3) fetiiste ¢oklu bulgular ve 32 (%20,2) fetiiste diger bulgular
(kistik higroma, IUGR, hidrops fetalis, yiiz anomalileri) saptanirken daha sonra santral
sinir sistemi (=24, %15,2), muskiiloskeletal sistem (n=19, %12), solunum sistemi (n=13,
%8,2), genitotiriner (n=11, %7) ve gastrointestinal sistem (n=11, %7) ve kardiyovaskiiler
sistem (n=8, %5,1) patolojileri saptanmigtir. Prenatal USG’de bulgusu olmay1p otopside
patoloji saptanan santral sinir sisteminde 15 (%23,4) bulgu, muskiiloskeletal sistemde 9
(%12,3) bulgu, genitoiiriner sisteme ait 5 (%45,4) bulgu, gastrointestinal sisteme ait 6
(%63,6) bulgu, kardiyovaskiiler sisteme ait 3 (%37,5) bulgu, solunum sistemine ait 13
(%100) bulgu, diger sistemlere ait 19 (%27,1) bulgu vardir. Ayrica USG’de 13 fetiiste
(%17,7) goklu sistem anomalisi varken otopside 40 (%25,3) fetiiste saptamistir. USG ve
otopsi bulgular karsilastirildiginda 48 (%57,1) fetiiste tamamen uyumlu bulgular
goriilmistiir. USG bulgularina ek olarak mindr otopsi bulgulari olan fetiis sayis1 26 (%31)
ve major otopsi bulgular1 olan fetiis sayist ise 4 (%4,8)’tiir. Otopsi ve USG bulgulari
uyumsuz olan 6 (%7,1) fetiis saptanmistir. Fetiislerin 57’°sine (%67,9) genetik test
yapilmustir, 11 (%13,1) fetiiste kromozomal anomali saptanmistir. Gliniimiizde prenatal
tan1 ne kadar geligmis olsa da otopsiye ihtiyac hala devam etmektedir.

Anahtar kelimeler: fetal otopsi, konjenital anomaliler, ultrasonografi, prenatal tani, tibbi
terminasyon



ABSTRACT

Yilmazer Yonder, E. Comparison of prenatal ultrasonography and postmortem
examination findings of fetuses aged between 12-24 weeks of gestation following
medical termination. Hacettepe University Faculty of Medicine, Thesis in Pediatrics.
Ankara, 2020. By comparing the prenatal USG findings and the autopsy findings of the
fetuses who underwent medical termination between 12-24th gestational weeks at
Department of Obstetrics and Gynecology at Hacettepe University Faculty of Medicine
and were autopsied at the Ihsan Dogramaci Children’s Hospital Pediatric and Perinatal
Pathology Department, we aimed to emphasize the importance of autopsy at diagnosis, to
show that there may be additional findings added by autopsy and which may affect genetic
counseling. In our study, a total of 84 cases that were autopsied between 1 June 2015 and
30 June 2019 were analyzed retrospectively. Malformations (n = 36, 42.8%) are the most
common in medical termination indications. When autopsy findings are examined,
multiple findings in 40 (%25,3) fetuses and other findings (Hydrops fetalis, cystic
hygroma, IUGR, facial anomalies) in 32 (%20,2) fetuses are detected, then central nervous
system (n=24, %15,2), musculoskeletal system (n=19, %12), pulmonary system (n=13,
%8,2), genitourinary (n=11, %7) and gastrointestinal tract (n=11, %7) and cardiovascular
system (n=8, %5,1) are following. As additional findings at autopsy, there are 15 (23.4%)
findings in the central nervous system, 9 (12.3%) findings in the musculoskeletal system,
5 (45.4%) findings in the genitourinary system, 6 (%) 63,6) findings, 3 (37.5%) findings
of the cardiovascular system, 13 (100%) findings of respiratory system and 19 (27.1%)
findings of other systems. In addition, there are multiple system anomalies in 13 fetuses
(17.7%) in USG, while there are 40 (25.3%) fetuses in autopsy. When USG and autopsy
findings were compared, there was a complete concordance in 48 (%57,1) fetuses. In
addition to USG findings, the number of fetuses with additional minor autopsy findings is
26 (%31) and the number of fetuses with additional major autopsy findings is 4 (%4,8).
In six fetuses (%7,1) autopsy and USG findings were completely discordant. Genetic
testing was performed on 57 of fetuses (%67,9) and chromosomal anomaly was detected
in 11 (%13,1) fetuses. Today prenatal diagnosis is advanced, but autopsy is needed.

Key words: fetal autopsy, congenital anomalies, ultrasonography, prenatal diagnosis,
medical termination
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1. GIRIS

Prenatal tan1 ile 6zellikle risk tasiyan gebeliklerde bebege heniiz anne karninda
iken tan1 konulmasi miimkiin olmaktadir. Dogum Oncesi tanida esas hedef miimkiin
oldugunca erken tan1 koymak ve duruma gore gerekli karar1 verebilmektir. Temel olan
husus; tani i¢in kullanilan yontemleri, gebeligin sonlandirilmasi i¢in bir ara¢ olarak
gormek degil; fetiisiin durumu hakkinda dogru bilgi edinmek ve aileye kendi kararlarini

kisisel, sosyal ve etik ilkeler ger¢evesinde vermesini saglamaktir (1).

Giliniimiizde prenatal tanida ultrasonografi (USG) ile birgok dogumsal anomali
saptanabilmektedir. Ayrintili USG, bebegin organ gelisiminin tamamlandigi donemde
yapilan, daha ayrintili goriintillerin elde edilebildigi USG seklidir ve fetal
malformasyonlarin en iyi goriindiigii 18 hafta civarinda uygulanmaktadir (2). Bu
dogrultuda tanis1 konulan bazi hastaliklar i¢in yasal ¢ergeveler dahilinde ailenin istegi
dogrultusunda gebeliklerin sonlandirilmasi da miimkiin olmaktadir. Boyle bir durumla
karsilasan aileler i¢in sonraki gebeliklerinde tekrarlama ihtimali endise olusturmaktadr.
Gebelik sonlandirilmasi ya da dogum kayiplarinda rutin olarak postmortem inceleme

Onerilmektedir (3).

Dogumsal malformasyonlar; prenatal oliimlerin temel nedeni olup gelismis
tilkelerde %25-30, gelismekte olan iilkelerde ise %10-15 arasinda goriilmektedir. Bu
durum neonatal ve postnatal donemde morbidite ve mortaliteyi arttirmaktadir (4).
Perinatal mortalite son dekatlarda giderek azalmakla beraber 6zellikle gelismekte olan
tilkelerde halen 6nemli bir sorun olmaktadir. Goriintiileme teknikleri zamanla geliserek
devam etse de prenatal ultrasonografi bazi anomalileri kagirabilmektedir. Beklenenin
aksine, prenatal tan1 yontemlerinin glinlimiizde bu kadar gelismis olmas1 otopsiye olan
ithtiyact daha da arttirmaktadir. Bu durum, ¢oziilmesi gereken problemlerin artmasina ek

olarak sadece pozitif degil, negatif bulgularin da deger kazanmis olmasina baglidir (5).



Hastaligin riskini belirlemek, intrauterin 6liimlerin ger¢cek nedenini arastirmak,
olim nedeni olarak diistiniilen klinik yorumu dogrulamak, dogumsal anomalileri

belirlemek ve sonraki gebelikleri takip etmek i¢in otopsi altin standart prosediirdiir (6).

Literatiirde otopsi oranlarinin giderek diismesine karsin 6zellikle perinatal ve fetal
otopsiler agirlik kazanmaktadir. Sankar ve ark.’nin yaptig1 ¢aligmada terminasyon sonrasi
fetal otopsi kabul etme oran1 %58 oldugu ve otopsi ile prenatal USG tanilarinda %18
oraninda degisme oldugu gosterilmistir (4). Yapilan ¢alismalarda; vakalarin %46,8’inde
USG bulgular1 ve otopsi bulgularinin tamamen ortiistiigii, %51,1 oraninda ise farkliliklar
oldugu belirtilmistir ve farkliliklarin %27,7 major degisiklik olarak kabul edilmistir. Bu
fark kesin tani igin sliphesiz 6nemli bir paydir (6). Bu g¢alismada amacimiz tibbi
terminasyon yapilan 12 hafta ve 24 hafta arasindaki fetiislerin prenatal USG bulgular ile
otopsi izni alinan vakalarin otopsi bulgularini karsilastirarak; otopsinin tanida énemini
vurgulamak, prenatal USG ile elde edilen bilgilere eklenecek otopsi bulgularinin
olabilecegini gostermek ve otopside ek olarak elde edilecek bu bilgilerin genetik
damismay1 etkileyebilecegini belirtmektir. Ozellikle otopsi oranlarinin giderek diismesi

nedeniyle ¢cok sayida vaka sayisina ulasarak literatiire katki saglamak amaglanmustir.



2. GENEL BILGILER

Prenatal tanida, USG taramasi 1950’1li yillarin sonundan itibaren kullanilmaya
baslanmustir (7). Teknolojinin gelismesiyle beraber ise 6zellikle son 20 yilda USG hem

tarama hem de tani i¢in vazgecilmez bir yontem olmustur.

Dogumsal malformasyonlar, prenatal oliimlerin temel nedeni olup gelismis
tilkelerde %25-30, gelismekte olan iilkelerde ise %10-15 arasinda goriilmektedir (4).
Uluslararas1 Obstetrik ve Jinekoloji Ultrasonografi Dernegi (ISUOG), fetal anomali
taramasi i¢in ideal zamanin ikinci trimester oldugunu belirtmektedir (8). Gebelik kayip ile
sonuglandiginda (terminasyon ya da intrauterin 6liim), prenatal taninin konfirme edilmesi,
revize edilmesi ya da genisletilmesi igin postmortem inceleme gerekmektedir (6).
Intrauterin 6liimlerin gercek nedenini arastirmak, dogumsal anomalileri belirlemek icin

otopsi altin standart prosediirdiir (9, 10).

2.1. Ultrasonografi Tammm ve Ultrasonografinin Tarihgesi

Ultrasonografi yiiksek frekansli ses dalgalari yardimiyla viicudun goriintiilenmesi
islemidir. Ses dalgalarinin saniyedeki titresim sayisina frekans denilmekte olup birimi
‘Hertz> (Hz) ‘dir. Insan kulag1 16 ile 2000 Hz arasinda olan sesleri duyabilmektedir.
Medikal alanda ise 1-10 megaHertz (mHz) titresimlerden faydalanilmaktadir. Ultrason
dalgalar1 kati ve sivi ortamlarda ilerleyebilir fakat boslukta ve gaz ortamlarinda
ilerleyemezler ve tamamen geri donerler. Yayilma, kirilma, yansima ve zayiflama
ozellikleri ile USG tanida kullanilmaktadir. Bir USG aletinde ekran ve transducer denilen
2 6nemli kisim vardir. Ekran (scan-mod); inceleyen bdlgeyi gosteren veya goriintiileyen
sabit kisimdir. A-mode (amplitud) genisligi, B-mode (brightness) parlakligi ve M-mode
(motion) hareketi gosteren modlardir. Transducer (prob) ise incelenen bdlgede

dolastirilan ve tarama yapilan hareketli kisimdir.
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Sekil 2.1. Ultrasonografinin zaman igerisindeki degisimi

Ultrasonografi tip alaninda ilk defa 1930 yilinda Viyana’da bulunan Karl
Theodore Dussik tarafindan kafatasini incelemek amaciyla kullanilmigtir (11). 1958
yilinda miithendis Tom Brown ve dogum uzmani Ian Donald, gebeler i¢in 6zel bir USG
aleti yapmuglar ve Glasgow Quenn Mother’s Maternity Hastanesi’nde gebelere
uygulamaya baglamislardir (12). i1k ¢aligmalar tek boyutlu ‘A ekran1’ cihaz ile yapilmustir.
1964 yilinda ise iki boyutlu ‘B ekrani” kullanim alanina girmistir. USG goriintiilemesi
iyonize radyasyon i¢cermemesi, fetus igin giivenli olmasi nedeniyle kabul gérmiis ve
oldukga hizli bir sekilde yayginlagmaya baglamistir (7). Szilard, 1974 yilinda fetiisii i
boyutlu goriintiilemek i¢in mekanik ti¢ boyutlu (3D) bir goriintiileme sistemi
kurgulamigtir. Modern 3D ultrason ise ilk kez 1986 yilinda Baba ve arkadaslar tarafindan
gelistirilmistir (13). Teknolojinin hizli gelismesi ile siyah beyaz goriintiileme yerini gri
skala, real time, yiiksek ¢oziiniirliiklii goriintiillemelere birakmistir. Daha sonra gelistirilen
doppler ve renkli doppler USG sayesinde de prenatal donemde birgok ¢alisma yapilmasini
saglamgtir (14). Tiirkiye’de Saghk Istatistikleri Y1illig1 (SIY) 2015 verilerine gore yatakli
servisi olan saglik birimlerinde USG cihaz sayis1 5518 olarak bildirilmistir (15).



2.2. Obstetrik USG

Obstetrik USG ise gebelik siiresinde fetiisiin sagligini ve anatomisini incelemek,
genetik ve dogumsal problemleri saptamak, plasentanin yerlesimini ve amniyon sivisinin
miktarin1 degerlendirmek amaciyla kullanilan aractir (16). Ultrason gebelik izlemi
amaciyla kullanilmadan 6nce fetal biiyiime ve gelisimin izlenmesi hayvan deneyleri ve
diistik ile sonuglanan fetiislerin incelenmesi ile sinirliydi. Normal biiyiimenin saptanmasi
i¢in preterm bebekler ya da anormal gebelik sonras1 dogmus yenidogan ¢alismalari yanlis
bilgiler vermekteydi. USG goriintiilemeleri ile hem gestasyonel gelisimin takibi miimkiin
kilimmig hem de elde edilen bilgiler dogrultusunda normal biiylime ve gelisim

gostermeyen fetiislerin tan1 ve tedavi segenekleri gelismeye baslamigtir (17).

2.3. Obstetrik USG Kullamim Amaclar: ve Faydalar

Ultrasonografi dogum oncesi donemde hem tarama hem de tanisal amacgh
kullanilmaktadir. Gebeliklerin USG aracilig1 ile dikkatle takip edilmesi; riskli bebeklerin
dogumdan Once saptanmasi ile gerekli tedbirlerin alinmasi, yenidogan doneminde
mortalite ve sekellerin azaltilmasinda yeri ¢ok onemlidir. Gebelikte ultrasonun rutin
kullanimi ya da ne kadar siklikta kullanilacagi konusunda fikir birligi olmasa da ultrason
kullanimi dogum Oncesi bakimin rutin bir pargasidir ve hizmetlerin Kalitesini
arttirmaktadir. Isve¢’te 1973-1978 yillar1 arasinda yapilan calismada ikiz gebeliklerin
saptanmast ile beraber perinatal mortalite %6 iken %0,6’ya geriledigi gosterilmistir (18).
Ek olarak, fetiisin gelisiminin takip edilmesi, muhtemel biyiikligii gibi bilgilerin
dogrulanmaya baslanmas1 ayrica plasenta ve amniyon sivist ile ilgili patolojiler
saptanmasi ile duruma goére dogum seklini ve tahmini dogum zamani gibi bilgilerin elde
edilmesiyle birlikte USG incelemelerinin perinatal morbidite ve mortaliteyi azalttigini
gosterilmistir. Bu gelismelerle birlikte prenatal USG rutin fetal muayene programi
kapsamina girmistir (12). 1984 yilinda Amerika’da Ulusal Saglik Enstitiileri tarafindan
‘Gebelikte tanisal goriintiileme’ adl1 bir konferans diizenlenmis ve her kadinin gebeliginin

18. haftasinda rutin USG taramasi 6nerilmistir (12).



Giliniimiizde ¢ogu iilke fetal USG igin yerel yonergelerini olusturmus ve gebelik
boyunca en az bir kere mid-trimester tarama prenatal bakimin standart bir uygulamasi
olmustur (19). Hatta bolgesel farkliliklar gostermekle birlikte gebelik boyunca hemen
hemen her izlemde USG degerlendirmesi rutin hale gelmistir. Gebelik haftasina gore

yapilan USG degerlendirmesi farkliliklar gostermektedir (20).

Ideal bir prenatal USG muayenesi;

e Kardiyak aktivite

e Fetiis sayis1 (eger ¢ogul gebelik ise koryonisite)
e Fetal hafta ve fetiis biytikligi

e  Fetiisiin anatomisi

e Plasental goriiniim ve plasenta yerlesimi taramalarini igermesi gerekmektedir

(21, 22)

2.4. USG Esliginde Fetal Girisimler

Koryon villus biyopsisi genellikle gebeligin 10-13. haftalar: arasinda yapilmakta
olup genetik tan1 amagli bir islemdir. Bir igne ya da kateter yardimiyla koryon fronduzum
veya plasental dokudan Ornek alinmasi islemidir. Posterior yerlesimli plasentalar icin
transservikal USG tercih edilir. Fetiise direk miidahale edilmemesi, fetal zarlara zarar
vermemesi, DNA c¢alismalar1 igin avantaj olabilecek fazla materyal alinabilmesi
avantajlar1 arasindadir. Fakat teknik olarak zor bir islemdir, elde edilen materyal direk
fetal hiicreler degildir ve genetik ¢alismalarda yalanci mozaisizm goriilmesi dezavantajlar

olarak sayilabilir.

Amniyosentez amniyon sivisinin alinmasi islemidir. Fetal karyotip analizi veya
enfeksiyonlarin tanisi igin yapilabilecegi gibi polihidroamniyoz gibi durumlarda tedavi
edici amagla da yapilabilir. Tan1 igin 15-20. haftalar arasinda yapilir ve 20-22 G (Gauge)

ince igne kullanilir. Onbes-20 cc sivi almak yeterlidir. Amniyon sivisindaki fetal deri



hiicrelerinin ya da gastrointestinal ve solunum sistemlerinden dokiilmiis olan hiicrelerin
ayrilarak hiicre kiiltiiriinde c¢ogaltilmas1 ve fetal karyotiplendirme yapilmasi
amaglanmaktadir. Fetal Kkaryotiplendirme amniyosentezin esas endikasyonu olsa da
biyokimyasal testler ig¢in, fetal enfeksiyonlarin tanisinda veya fetal akciger
maturasyonunun degerlendirilmesinde de kullanilabilmektedir. Fetal kayip riskinin %0,2-

2,1 oldugu yapilan ¢aligmalarda gosterilmistir (23).

Kordosentez umbilikal venden kan drnegi alinmasi islemidir. islem amniyosentez
teknigine benzemekte olup hedef fetal damarlara ulasmak oldugu i¢in daha zor bir
girisimdir. Fetal kayip orani da daha yiiksek olup calismalarda %0,8-7,2 oraninda oldugu
belirtilmistir (23). Enfeksiyon varlig1 veya genetik testler i¢in kullanilmaktadir. Ayrica
Rh izoimmiinizasyonuna bagli anemi gibi durumlarda kan transfliizyonu amagh

kullanilabilir.

Ayrica intrauterin sorunlarin gegici ¢oziimil i¢in ya da en az zararla dogumun
gerceklesmesi icin, USG esliginde bazi islemler gergeklestirilmektedir. En sik veziko-
amniyotik sant uygulamasi yapilmakta olup posterior iiretral valv (PUV) tanis1 olan
fetiislerde bobrek fonksiyonlarini korumayr amaglamaktadir. Fakat bu yontemlerin kar

zarar oranlar1 hala tartisilmaktadir.

2.5. Mid-Trimester USG

Diinya Saglik Orgiitii (DSO); gestasyonel yasi tayin etmek, fetal dlciimleri
yapabilmek, fetal malformasyonlari ve ¢ogul gebelikleri saptamak ve kadinin gebelik
stirecini desteklemek amaciyla 24. gebelik haftasindan 6nce USG taramas1 yapilmasini
onermektedir (24). Ulusal Saglik ve Bakim Enstitiisi (NICE) ise fetal anomali
taramasi i¢in USG degerlendirmesinin 18-20. gebelik haftasinda yapilmasini tavsiye
etmektedir (25).

Tiirkiye’de fetal anomali taramasi i¢in Onerilen zaman ise 18-24. gestasyonel

haftalar arasindadir (26). Tiirkiye’de dort ya da daha fazla dogum oncesi bakim alma orani



Tiirkiye Niifus ve Saglik Arastirmast 2013 verilerine gore %88,9 ve dogum Oncesi en az
bir kere USG yapilma oraninin %98 oldugu goriillmektedir (27). Bu donem hem fetiisiin
blytikligiinii 6lgebilmek hem de major dogumsal anomalileri saptayabilmek i¢in ideal bir
zamandir. Fakat gebeligin sonlandirilmasi ile ilgili tilkeler arasinda ¢ok farkli kisitlamalar
ve yasalar oldugundan dolay1 bazi merkezler 13-16. gestasyonel haftalar arasinda USG
taramasi yapmaktadir (28, 29). Bu taramalarda amag; fetiis gelisimini kontrol etmek,
malformasyon olup olmadigin1 saptayabilmek, uterus, serviks, plasenta, gébek kordonu
ve over lojlarinin da taranmasinmi saglamaktir. Eger siipheli bir durum olursa tekrarlayan

USG taramalar1 yada tanisal testler yapilabilmektedir (30, 31).

Birgok kurulus mid-trimester USG goriintiilemesini  Standardize etmeye
calismigtir. 2013 yilinda AIUM (Amerikan Ultrason Dernegi); 3 ayr1t Amerikan
Dernegi’nin de onay verdigi ortak bir kilavuz yayimnlayarak, en kapsayict metni
olusturmustur (20). Bu kilavuza destek veren dernekler, ACR (Amerikan Radyoloji
Birligi), ACOG (Amerikan Obstetrik ve Jinekoloji Birligi) ve SRU (Radyoloji ve
Ultrasonografi Dernegi)’dur. Bu kilavuza alternatif olabilecek ISUOG kilavuzu ise biraz
daha detaylidir fakat temel olarak ayn1 kosullar1 vurgulamaktadir (21). Ulkemizde Tibbi
Ultrasonografi Dernegi (TUD)’nin 2008 yilinda hazirladig: kilavuz kullanilmaktadir (32).

Mid-trimester USG incelemesinde oncelikle gebelik sayis1 kontrol edilir. Cogul
gebelik var ise fetiis sayis1, amniyonisite, koryonisite, fetiislerin yerlesimi belirlenmelidir.

Daha sonra fetiisiin kardiyak aktivitesine bakilir. Prezentasyon ve situs belirlenir.

Plasentanin lokalizasyonu, kalinligi, yapisi ve diger yapilarla olan iligkisine
bakilmalidir ¢iinkii plasentada saptanan bulgular maternal ya da fetal patolojiler i¢in yol
gosterici olabilmektedir (33). Biiyiik plasentalar; intrauterin enfeksiyonlar, annede
diyabetes mellitus varligi, eritroblastosis fetalis, tlimorler ya da fetal patolojiler
(Beckwith-Wiedemann sendromu) gibi durumlara isaret ederken; Kkiiciik plasentalar ise
fetal maternal yetmezligin bir gostergesi olup annede kronik beslenme yetersizligi,
annenin sigara igmesi ya da sik aralarla gebe kalma gibi durumlarda gozlenmektedir.

Plasenta previa uterusun alt segmentine yerlesmesi durumudur ve tespit edildiginde planl



sezaryen ile dogum planlanmalidir. Ayrica plasentanin yapisma bozuklugu olan plasenta
akreata ve plasenta inkreata antepartum kanamalarin %20’sinden sorumlu olup uygun kan
tranflizyonu hazirli@ ile sezaryen yolla dogum onerilmektedir. EK olarak plasenta
neoplazileri agisindan dikkat edilmelidir, hipervaskiiler olan koryoanjiyomlar yakin takip
gerekmektedir. Bununla birlikte mutlaka gébek kordonun goriintiilemesi yapilmali, damar

yapilari incelenmelidir (34).

USG incelemesinde servikal kanalin uzunlugu 6l¢iiliir, ortalama 40 mm uzunlukta
olmalidir. Eger 25 mm’den daha az ise servikal kisalik s6z konusudur ve erken dogum
riskini %50 arttirmaktadir. Ayrica servikal hunilesme, kisa servikslerde daha sik

goriilmekle birlikte diisiik agisindan risk olusturmaktadir (35).

Amniyon s1visi miktar1 6nemlidir, amniyotik s1vi indeksi ya da en derin s1v1 yeri
Olglimleri  yapilarak  objektif  degerlendirilebilir. ~ Oligohidroamniyoz ya da
polihidroamniyoz durumunda fetal bobrekler ve gastrointestinal sistem degerlendirmesi

ayrintili bir sekilde yapilmalidir.

Umbilikal kordun girisi, damar sayis1 kontrol edilmelidir. Tek umbilikal arter
vakalarin %50’sinde anomalilere eslik edebilir fakat herhangi bir anomali olmadan tek
fetiis varhiginda yaklasik %1, ¢ogul gebelikte ise %8 oraninda goriilebilmektedir.
Umbilikal ven varisleri ve umbilikal arter anevrizmalari, kord Kistleri nadir goriiliir ve
kromozom anomalileri ile birlikteligi olabilir. Nukal kord (fetal boyunda tur atmig kord),
tiim gebeliklerin %15-33’linde goriilebilir ve genellikle zararsiz bir varyasyondur. Fakat
fetal distres, fetal asfiksi ve intrauterin gelisme geriligi (IUGR) riskini arttirdigt

bilinmektedir, yakin takip onerilir (36).

Gestasyonel haftayr belirlemek igin genellikle biparietal ¢ap (BPD), femur
uzunlugu (FL) ve abdominal ¢evre (AC) 6lglimii yapilir. Son yillarda rutin olarak bas
cevresi (HC) 6l¢iimii de yapilmaya baslanmistir. Yaklasik olarak ortalama degerlerden 2
haftalik sapmalar (+/- 2 standart deviasyon) anormal kabul edilir. Ugiincii trimesterde bu
fark 3 haftaya kadar ¢ikabilir. BPD transvers kesitte, talamus ve kavum septum pellusidum

diizeyinde olgiiliir. Serebellum goriilmemelidir. Olgiim yakindaki parietal kemigin
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disindan, uzaktaki kemigin i¢ yiiziine kadar ve falksa tam dik olarak yapilmalidir. Son
haftalarda BPD o6l¢timii 6zellikle bas prezentasyonunda iken zor olabilir. Bas ¢evresi de
BPD ile ayni1 kesitte ve kemiklerin digindan 6l¢iiliir. Femur uzunlugu 6lgiiliirken femurun
tam dik olmasina dikkat edilmeli, distal epifiz ve femur bas1 6lgiime dahil edilmemelidir.
Olgiim %S5 persentilin altinda ise diger uzun kemiklerde dl¢iilmelidir. Abdominal gevre
ise mide ve umbilikal ven diizeyinde, transvers kesitte ve cilt disindan 6l¢iiliir. Kostalar
uzun akslar1 boyunca ve simetrik olmalidir. AC intrauterin gelisme geriligi agisindan en
hassas parametredir. EFW (tahmini fetal agirlik); ideal olarak HC, FL ve AC
Ol¢iimlerinden hesaplanir. %15’e varabilen hata paylar1 s6z konusu olabilir. Agirligin

distikligi IUGR, yiiksekligi ise maternal diyabet agisindan takip gerektirebilir (19).

Fetal anatomi incelemesi i¢in yapilan ultrason goriintiilemesinde birgok yapi
incelenmektedir. Bunlar bas, yiiz ve boyun bolgesi, gogiis bolgesi, karin bolgesi, omurga

ve ekstremite goriintiilemesidir.

Bas bolgesi ile ilgili incelemede 6nce kafa sekline ve kemik ekosuna bakilir.
Ozellikle ’limon isareti’ gdriiniimii, noral tiip defekti agisindan uyarici niteliktedir. Bazi
iskelet displazilerinin (6rnegin; osteogenezis imperfekta) ilk goze ¢arpan bulgusu kraniyal
kemikte eko kaybi olabilir. Kranyum goriintiillemesinde falks, lateral ventrikiiller, koroid
pleksuslar, kavum septum pellusidum, serebellum, sisterna magna ve ense kalinligina
mutlaka bakilmalidir. Falks en kolay goriilen yapidir ve ancak birkag major anomalide
(alobar holoprosensefali vb.) izlenmez. Lateral ventrikiiller en ¢ok 10 mm genislikte
olmali ve genis oldugu durumlarda ek anomaliler aranmalidir. Ancak, 10 mm smirin
uistiindeki fetiislerden bir kismiin normal beyin gelisimi gosterecegi unutulmamalidir.
Koroid pleksus kistlerinin trizomi 18 ve diger kromozom anomalileri ile yakin iliskili
oldugu bilinmektedir. Fakat izole bir varyasyon olabilecegi de unutulmamalidir ve
genellikle 3. trimesterde kaybolurlar. Biiytik, bilateral veya multipl olmalari da anlaml
degildir. Koroid pleksus psodokistlerinin de takibi gerekmez. Kavum septum pellusidum,
kiiciik ve kolay izlenen bir orta hat yapisidir ve varligi bircok 6nemli kraniyal anomaliyi
ekarte ettirir. Serebellum transvers kesitlerde kolayca izlenebilir. Hemen arkasindaki

sisterna magna 1 cm c¢aprt ge¢memelidir. Bu bolge Dandy-Walker malformasyonu
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acisindan 6nemlidir (37). Bu malformasyonda dilate 4. ventrikiil ile iligkili kistik bir yap1
s6z konusudur ve eslik eden anomaliler acisindan gerektiginde manyetik rezonans
goriintiilemesi (MRG) Onerilmelidir. Vermis patolojileri de birlikte olabilir. Ayirici
tanida, normal varyant kabul edilen Blake kesesi kistleri yer alir. Ense kalinlig1 ise 6nde
kavum septum pellusidum, arkada sisterna magnanin gorildiigli transvers kesitlerde,
oksipital kemik dis kenar1 ile cilt sinir1 arasinda olgiiliir. Bes-6 mm iistiindeki degerler

Down sendromu basta olmak tizere kromozom anomalileri agisindan arastirilmalidir.

Akrani ve anensefali, genellikle 2. trimester 6ncesinde erken tan1 konulabilen ve
sadece yiiz kemiklerinin var oldugu, kraniyal kemiklerin ve beyin dokusunun goriilmedigi
anomalilerdir. Holoprozensefali; alobar, lobar ve semilobar formlari igerir. Alobar formda
falks ve korpus kallozum yoktur, tek ventrikiil ile tek orbita bulunur ve %75 kadar1 bu

formda izlenmektedir. Genellikle 1. trimesterda tani alirlar.

Kortikal beyin gelisim malformasyonlar1 grubunda mikrosefali, makrosefali,
megalensefali, hemimegalensefali, lizensefali, sizensefali bulunur ve bunlarin daha
detayli tanimlanmasi ve ek anomalilerin saptanmasi icin MRG &nerilir. Korpus kallozum
agenezisi, tam ya da kismi olabilir. Kavum septum pellusidumun yoklugu en iyi isarettir
ve %80 diger beyin anomalileri eslik eder. Fetal donemdeki en sik beyin vaskiiler
malformasyonu Galen veni anevrizmasidir ve doppler ile kolayca taninabilir. Talamus

posteriorunda kistik yap1 seklinde gortiliir.

Yiiz ve boyun bolgesi incelemesinde AIUM kilavuzunda, temel olarak sadece tist
dudaklara bakilmasi yeterli kabul edilmektedir. TUD kilavuzunda ise ek olarak alt dudak,
orbita, yiiz yan profili ve burun goriintiilenmesi de onerilmektedir. Pozisyona bagli olarak
yiiziin goriintiilenmesi bazen zor olabilir. Buna ek olarak her iki orbita ve lenslerin
kontrolii yapilmalidir. Kaudale dogru inilirken maksilla ve mandibula kemikleri kolayca
gozlenebilir. Yiiz yan profilinin ideal goriintiilenmesi en zorudur. Yiiz agisindan en 6nemli
anomalilerden biri damak ve dudak yarigidir. En sik tipi solda tek tarafli dudak yarigidir.
Hipotelorizm ve hipertelorizm, mikroftalmi, anoftalmi ve dogumsal katarakt gibi orbital

anomaliler nadirdir. Nazal kemik hipoplazisi ya da aplazisi daha ¢ok 1. trimester
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parametresi olmasina ragmen ek bulgularla birlikte degerli olabilir. Makroglossi varligi
Beckwith-Wiedemann ya da Down sendromu agisindan anlamli olabilir. Yiiz profiline

bakilarak mikrognati ve retrognati taninabilir.

Noral tiip defektleri (NTD) en sik goriilen anomalilerden oldugu i¢in omurganin
taramasi dikkatli yapilmalidir. Hem transvers hem de longitudinal kesitlerde kemiklesme
odagi takip edilir. Aslinda kranyumdaki limon kafa, hidrosefali, Arnold Chiari (muz
isareti) bulgular1t NTD agisindan uyaricidir. NTD en sik lumbosakral bolgede yer alir.
Sakrokoksigeal teratom en sik goriilen fetal neoplazi olup omurga ile iligkilidir. Genellikle

biiyiik boyuttadir bu nedenle kolay tespit edilebilir ve %75 kadar1 benigndir.

Toraks bolgesinde kalp incelemesine gegmeden once akcigerler ve diyafram
goriintiilenmelidir. En azindan transvers kesitte ekojen akcigerler taranmal1 ve sagital
kesitte diyafram hipoekoik ¢izgi seklinde gozlenmelidir. Béylece toraksta yer kaplayan
kitle varligi saptanabilir. Toraks Kkitlesi goriildiigiinde baslica Kistik adenomatoid
malformasyon (KAM), diyafram hernisi ve sekestrasyon akla gelmelidir. KAM ve
sekestrasyon birlikte bulunabilir. Sekestrasyon daha ¢ok aortadan ¢ikan bir daldan
beslenen, sol bazal yerlesimli, kiigiik bir tiggen kitle tarzindadir. KAM ise multipl Kistler
igerir. Cesitli nedenlerle (diyafram hernisi, toraks Kitlesi, bilateral renal agenezi veya
displazi vb.) gelisebilecek pulmoner hipoplazi durumunda akciger hacminin hesaplanmasi
postnatal acil miidahale agisindan 6nemlidir. Dogumsal iist hava yolu obstriiksiyonu
(CHAOS), lober amfizem, bronkojenik ve norojenik kistler daha nadir torakal
anomalilerdir. Kardiyak incelemede temel olarak hedef kalbin bosluklarini
goriintiilemektir. Bu goriintiillemede anomalilerin birgogu fark edilebilir. Kalp toraksin 1/3
kadarin1 kaplar ve her bir odacigin boyutlar1 karsilagtirmali olarak degerlendirilir.
Interventrikiiler septumun ve atriyal septum primumun biitiinliiii kontrol edilir. Kalp
uzun ekseni, orta hattan 45 derece (+/- 20 derece) deviasyon gosterir (38). Anomalilerin
%70 kadarinda bu eksen anormaldir (39). Kardiyak apeksin ve kalbin biiyiikk kisminin
solda yerlesimli oldugunu fetal pozisyonla birlikte anlamak gerekir, ciinkii situs
anomalilerinde kardiyak anomali riski artar. Kalp atim hizi ve ritmi de kontrol edilmelidir.
Yiizyirmi-160 atim/dakika normal kabul edilir ve ozellikle 110 atim/dakika altindaki
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bradikardi mutlaka raporda belirtilmelidir. Giincel kilavuzlarda minimum degerlendirme
icin en azindan aort ve pulmoner arter ¢ikislarinin da takip edilmesi onerilmektedir. Dort
odacik ve cikan damarlar haricinde en 6nemli kabul edilen “3 damar ve trakea”
gorlntiisiinde pulmoner arter, ¢ikan aorta ve superior vena kava incelenir. Bunlar 6nden
arkaya azalan capta dizilirler. Ek olarak, sagital kesitlerde nisbeten kolay elde edilen
“aortik baston” gdriiniimii en azindan aorta koarktasyonunu ekarte etmekte yardimcidir.
Bu temel incelemelerde duyulan siiphe iizerine ve anomali riski yiiksek gebeliklerde
“detayli fetal ekokardiyografi” incelemesi Onerilebilir. Ayrica fetal kardiyak anomaliler
siklikla atlanabilen anomalilerdir. Bu nedenle, eger yeterli siire iginde ideal temel
inceleme yapilamiyorsa (obezite, fetal pozisyon, vb.) nedeni belirtilmeli ve gerektiginde
tekrar incelenmelidir. Normal fetiislerde %5 oraninda hatta Asya kokenlilerde daha da
yiiksek oranda goriilebilen ekojen kardiyak odak Down sendromu agisindan uyarict
olabilir. Ekojen kardiyak odak goriilen fetiislerde Down sendromu goriilme riski yaklagik
2-3 kat daha fazladir. En sik goriilen kardiyak anomali ventrikiiler septal defekttir (VSD).
Yaklasik yarisinda diger kardiyak anomalileri de eslik eder. Yiizde 80 kadar1 membrantz
tiptedir. Kiigiik VSD’lerin saptanmasi zordur ve doppler tanida yardimcidir. Atriyal septal
defektlerin (ASD) saptanmasi patent foramen ovale nedeniyle giigtiir. Atriyoventrikiiler
septal defekt (AVSD), atriyal ve ventrikiiler septal defektlere eslik eden mitral ve trikiispit
yetmezlikleri de igeren kompleks bir anomalidir. Nispeten sik goriilen sol kalp hipoplazisi,
biiylik damar transpozisyonu ve Fallot tetralojisi disinda tanis1 ve ayirici tanisi ¢ok zor
olan birgok kardiyak anomali bulunur. En sik goriilen fetal kardiyak neoplazi
rabdomyomdur. Ekojen yapidadirlar ve siklikla tuberoskleroza eslik ederler. Viral ve
bakteriyel etkenler diginda bir¢ok nedeni olabilen kardiyomyopatiler de fetal donemde

goriilebilir.

Abdomende goriilmesi gereken temel yapilar; mide (varligi-boyutu-pozisyonu),
karaciger, bagirsaklar, bobrekler, mesane ve gobek kordonu girisidir. Midenin bos veya
kiiglik olmasi, goriintillemelerde siirekli devam ediyorsa, kromozom anomalisi ya da
Ozefagus atrezisi ile ilgili olabilir. Karacigerde izole kalsifik odaklarin genellikle klinik

onemi yoktur. Hemanjiyoendotelyoma ve hepatoblastom gibi neoplaziler nadiren fetal
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donemde saptanabilir. Safra kesesi siklikla umbilikal ven ile ayni kesitte elipsoid veya
armutsu yapida goriilebilir. Safra kesesi goriintiilenemiyorsa biliyer atrezi ya da Kistik
fibrozis ile iligkili olabilir. Ancak kilavuzlarda bakilmasi gereken yapilar i¢inde yer
almamaktadir. Bagirsaklarla ilgili en ¢ok tartisilan konulardan biri “ekojen bagirsak”
tanimidir. Ekojen bagirsak diyebilmek i¢in bagirsak kemik ile esit eko diizeyinde
olmalidir. Yutulmus kan, kromozom anomalileri, Kistik fibrozis, barsak atrezisi gibi
nedenlerle olabilir. Duodenal atrezi sik goriilen ve tipik “cift kabarcik™ goriiniimiiyle en
kolay taninan anomalilerdendir. En sik karin duvar1 defektleri gastrosizis ve omfaloseldir.
Ayirict tani, prognoz ve postnatal tedavi hazirligi agisindan énemlidir. Gastrosizis daha
¢ok sag paraumbilikal bolgededir fakat omfalosel orta hatta olur. Omfalosel, amniyon ve
periton ile ortiiliidiir aksine gastrosiziste bagirsak anslari serbest yiizer ve barsak duvarlari
o6demlidir ve kalin goriiniimliidiir. Ayrica omfaloselde kromozom anomalisi olasiligi
belirgin bir sekilde yiiksektir. Bobrek uzunluklari 18-22. haftalar arasinda milimetre
olarak gebelik haftasi ile uyumludur. Mesane hacmi ise bu haftalarda en fazla 10 cc,
uzunlugu ise 30 mm olmalidir. Renal anomali spektrumu ¢ok genistir; tek ya da ¢ift tarafli
agenezi, ektopiler, duplikasyonlar olabilir ve bu anomaliler ultrasonografik inceleme ile
ayirt edilebilir. Uriner sistem dilatasyonunun en sik nedeni iireteropelvik bileske darligidir
(UPD). 2. trimesterde renal pelvis AP (anterior-posterior (6n-arka)) c¢apinin 4
milimetreden fazla olmas1 durumunda dilatasyondan bahsedilir. Fakat kalikslerin dilate
olmasi daha ciddi ve kalict bir sorundur. Fakat burada g6z oniinde bulundurulmasi
gereken husus pelvis ¢apinin kisa siire i¢inde bir miktar degisime ugramasinm normal
olmasidir. UPD disinda reflii, tireterovezikal darlik ve duplikasyon da dilatasyon nedeni
olabilir. Posterior iiretral valv i¢in bilateral pelvikaliksiyel dilatasyonla birlikte iireterlerin
de dilate olusu ayrica distandii mesanenin “anahtar deligi” goriinlimiindeki {iretrayla
baglantist tipiktir. Multikistik displastik bobrek tipik olarak daginik yerlesimli multipl
irili-ufakli kistler igeren bobrek olup bobrek fonksiyonu ¢ok az ya da hig yoktur. Bazen
hidronefrozu taklit edebilir ya da segmental displazi olabilir. Bilateral oldugunda ise
oligohidroamniyoz ya da anhidroamniyoz tablosu olusur. Kars1 bobrekte agenezi ya da
UPD siktir. Otozomal resesif polikistik hastalikta (ORPKH) bilateral biiyiik ve ekojen

bobrekler vardir ve oligohidramniyoz ile birliktedir. Minik kistler bazen ayirt
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edilemeyebilir. Otozomal dominant polikistik hastalik (ODPKH) ise nadiren fetal
donemde bulgu verir. Meckel-Gruber sendromu gibi birgok hastalikta polikistik bobrekler
eslik edebilir.

Genital sistemde anomaliler nadirdir. Inmemis testis 2. trimesterde fizyolojiktir.
Hipospadias ve mikropenis saptanabilir. Kiz fetiislerde hidrometrokolpos ve over kistleri
gozlenebilir. Over kisti ayiricit tanisinda enterik duplikasyon Kkistleri ve mezenterik

omental kistler yer almalidir.

Ekstremite muayenesinde her iki ekstremitede toplam 12 kemik kontrol edilmeli
ve kemiklerin izole kisalik ya da yokluklarma dikkat edilmelidir. Iskelet displazisi
acisindan siipheli bulgular mutlaka raporda belirtilmelidir. En sik goriilen displaziler
tanatoforik displazi, akondrogenezis ve osteogenezis imperfektadir. Izole el ve ayak
deformiteleri de 2. trimesterde taninabilir. Bunlardan bazilar1 (polidaktili, klinodaktili vb.)
kromozom anomalilerine eslik etmeleri agisindan onemlidir. Ancak kilavuzlarda USG
incelemesinde el ve ayak parmak sayimi veya parmaklarin detayli incelemesi temel

kriterler igerisinde degildir (20, 32).

Hidrops fetalis en az 2 viicut boslugunda (plevral, perikardiyal ve peritoneal) veya
bir viicut boslugunda anazarka tarzi yaygin interstisyel s1v1 birikimi olarak tanimlanir (37).
Cok fazla nedeni vardir ve genellikle bir siirecin geg¢ evresinde goriilmektedir. Temel
neden, anemi nedeni ile sonuglanan kalp yetmezligine ek olarak vendz ve lenfatik
obstriiksiyondur. Immiin hidrops (eritroblastozis fetalis) duyarlilasmis bir annenin fetal
eritrositlere karsi antikorlar gelistirmesi ile olusur. %98 oranda Rh (D) antikoru ile
ilgilidir. Non-immiin hidrops nedenleri arasinda ise kardiyovaskiiler (yaklasik %30)
patolojiler, kromozomal (en sik Turner sendromu) nedenler veya enfeksiyon sayilabilir
(37, 40). USG bulgusu olarak asit, plevral ve/veya perikardiyal efiizyon, ciltalt1 ddemine

ek olarak polihidramniyoz ve plasentomegali eslik edebilir.

Ayrintili USG ile saptanan malformasyonun yasamla bagdasip bagdagsmayacagi
karar1 ¢ok onemlidir. Bu arastirmalar sonucunda fetiiste yasamla bagdasan ancak uzun

donem yiiksek morbiditeye neden olacak bir malformasyon saptandiginda doktor
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tarafindan aileye saptanan anomali hakkinda bilgi verilmekte ve prognozu

anlatilmaktadir. Ayrica gebeligin sonlandirilmasi segenegi de sunulmaktadir.

2.6. Gebeligin Sonlandirilmasi

Gebeligin sonlandirilmast prosediirii her iilkede farkliliklar gostermektedir.
Tiirkiye’de, 2827 sayili Niifus Planlamas1 Hakkindaki Kanun’un 5. Maddesine gore
‘gebeligin onuncu haftast doluncaya kadar annenin saglhgi agisindan tibbi sakinca
olmadigi takdirde istek iizerine rahim tahliye edilir.’ yasal sinir belirlenmistir (41). Fakat
bebekte malformasyon belirlenmisse ya da kardiyak aktivite yoksa bu sinir yasayabilme

sinir1 olan 24. gestasyonel haftaya kadar uzatilmustir.

Gebelik sonlandirildiktan sonra ultrasonografi ile konulan taninin dogrulugu, ek
malformasyon var olup olmadigi gibi bir ¢ok tamamlayici bilgi postmortem muayene ile
saglanmaktadir (9, 42). Ciinkii baz1 postmortem muayene bulgularinin ultrasonografi ile
tespit edilemeyecegi gibi bazi USG bulgularmin da postmortem muayene ile tespit

edilemeyecegi bilinmektedir (43).

2.7. Otopsi Tanim ve Otopsinin Tarihgesi

Otopsi, 0lii beden iizerinde yapilan bilimsel incelemedir. Otopsi ile patolojik
durumlarin saptanmasi, bu durumlarin klinik ve anamnez ile iligkisinin ortaya ¢ikarilmasi
ve bu degisikliklerin belirlenmesi amaglanmaktadir. Otopsi terimi eski Yunan dilinde
‘auto’/kendi ve ‘opsis’/gorme kelimelerinin biraraya gelmesiyle olusmustur ve kendi
gdzleriyle gorme anlami tagimaktadir. Ulkemizde otopsi igin “feth-i meyit, fethinags,
feth-i ceset ve tesrih” gibi osmanlica terimler kullanildig1 bilinmektedir (44). Oliimden
sonraki tiim incelemeler otopsi kapsami igine girmektedir (45). Otopsi, detayli bir dis
muayene ve viicut bosluklarinin (kafa, g6giis, karin, pelvis) agilmasi sonrasi yapilan

makroskopik ve mikroskobik incelemelerin tiimiidiir.
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Oliimiin incelenmesi milattan dnce (MO) 3500 yillarinda varolan eski Misir
uygarligina kadar dayanmaktadir. Otopsi ise diinyada ilk defa 1286’da veba salgini sonucu
olen birine Papa’nin izniyle Italya’nin Parma sehrinde yapilmistir. ilk klasik otopsi
prosediiriinii ortaya koyan ve bugiin modern otopsinin babasi olarak sayilan 1600’li
yillarda yasamis olan Italyan anatomi uzmani ve patolog Giovanni Battista Morgagni’dir.
Daha sonra 1804-1878 yillar1 arasinda yasayan Avusturya’li patolog Carl von Rokitansky
hayat1 boyunca yaklasik 70 000 otopsi yapmis ve in situ diseksiyon ve organlarin kismen
blok halinde ¢ikarilmasi yontemini gelistirmistir. Giinlimiiz otopsi prosediiriiniin
gelisiminde yer alan ve 1900’1l yillarda yasayan bir 6nemli bilim insan1 Alman patolog
Rudolf Virchow’dur. Organlarin teker teker c¢ikarilmasi gerektigini belirtmis, blok

ornekler alinmasini 6nermis ve mikroskobu patolojinin kullanimina sokmustur.

Ulkemizde ise ilk adli otopsi ile ilgili kayitlar Osmanli dénemine aittir. 1649
yilinda Bursa’da bir davada kadinin hekimlerden goriis istedigi bilinmektedir. Ayrica bu
doneme ait bir belgede saray cerrahlarindan Ebubekir Halife’nin [lm-i Tesrih adiyla otopsi
dersleri verdigi yazmaktadir (46). 1839’da Mekteb-i Tibbiye-i Sahane’de adli tip egitimi

Tibb-1 Kanuni ismiyle okutulmaya baglanmistir.

Osmanli’da ilk otopsinin 1843 yilinda Avusturya’dan gelen Dr. Bernard tarafindan
basina sirik diismesi sonucu olen bir is¢iye yapildigl ve bu otopsiyi tip 6grencilerinin de
izledigi bilinmektedir. 1857’de Sultan Abdiilmecit lilkemizde adli tip teskilatinin ilk
adimini atmistir. Bu sayede Mekteb-i Tibbiye’de otopsi yapilmaya baslanmistir (47).
Kurtulus Savasi sonrasinda Adli Tip Miiessesesi kanunu yiiriirliige girmis ve tagralara adli
tabiplikler kurulmustur. Tiirkiye’de ilk otopsi kaydi ise Hayrullah Efendi’nin “Malakat-1
Tibbiye” isimli kitabinda yer almaktadir. ilk otopsi teknigi kitab ise Tiirkiye’de modern
anlamdaki patolojinin kurucusu sayilan Prof. Dr. Hamdi Suat Aknar tarafindan 1930°da

yazilmistir (46).
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2.8. Giiniimiizde Otopsi Sayilarindaki Diisme ve Nedenleri

Onceki dénemlerde tip egitimi, tibbi arastirmalar ve akademik ilerleme igin otopsi
vazgecilmez olmustur. 1960’11 yillarda Amerika’da otopsi oranlari %60 civarinda iken
yillar i¢erisinde belirgin bir diistis olmus ve 1980°1i yillardan sonra bu oran %10’un altina

inmistir (48).

Son yillarda Tiirkiye dahil olmak iizere tiim iilkelerde otopsi sayisinda azalma
gozlenirken gebeligin sonlandirilmasi artis gostermektedir (49). Otopsi sayisindaki bu

azalmada toplumun, klinisyenin ve patologun ayri ayr1 rolleri bulunmaktadir (45).

Son yillardaki otopsi sayilarindaki bu diisme; teknolojinin gelismesi ile tan
yontemlerinin artmasina, ailenin perinatal tetkiklerin ve degerlendirmenin yeterli
oldugunu diistinmesine, patolog ve klinisyen birlikteliginin azalmasina, klinisyenin
aileden otopsi izni istemesinin azalmasina, otopsinin katkisina inanilmamasina, aileye
otopsi yonteminin ya da yararlarinin yeterince anlatilamamasina, toplumdaki yanlis
inanislara, sosyokiiltiirel, etnik ve dini inanglara, yasalarin getirdigi sinirlamalara ve
‘otopsi onayr’ alimmasindaki zorluklara baglanabilir (50, 51). Son yillarda gelisen
teknoloji ve olanaklara ragmen klinikte eksik ya da farkli tan1 konulmus olgularin
sayisiin azalma gostermedigi, klinik tan1 ve otopsi bulgulari arasindaki uyumsuzlugun
sadece nitelik olarak degisiklik gosterdigi fark edilmistir (52). Diisiiniilenin aksine bu
durum, otopsiye olan ihtiyact daha da arttirmaktadir. Otopsi ¢alismalar1 artik sadece
pozitif olan bulgular1 gostermekle kalmayip negatif olan bulgulari da teyit etmesi
gerekmektedir (5). Ayrica tanisal yontemler ile saglanan tiim gelismelere ragmen tani ve
tedavi yanligliklart konusunda belirgin azalma olmadigi bilinmektedir (53). Kirk-50 yil
oncesinde intrauterin malformasyonlar, fetiisiin izlemi ve bunun sonraki gebeliklerde
tekrarlama riskini saptamak i¢in gerekli imkanlar olmamasi nedeniyle sonraki
gebeliklerde saglikli cocuk beklentisi bu kadar yiiksek degildi. Fakat giinlimiizde bebek
Oliimlerinin azalmasi, perinatal tan1 olanaklarinin artmasi, genetik test uygulamalarinin

¢ogalmasi ile fetal ve perinatal patoloji alanina ilgi daha da artmistir (54, 55).
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2.9. Otopsinin Faydalar:

Otopsi klinik taninin dogrulugunun belirlenmesinde altin standarttir (56). Otopside
tim viicut bosluklarinda (kafa, gogiis, karin, pelvis) bulunan organlar sistematik olarak
tiim ayrintilariyla incelenir. Boylece her tiirlii bulgu saptanabilmektedir ve otopsinin hata
pay1 ¢cok disiiktiir. Sadece yasam sirasinda saptanabilecek bazi dinamik bulgular

(kardiyak aritmiler gibi) gosterilemeyebilir.

Gebelik canli dogum ile sonuglanir ve bebek yenidogan doneminde oOliirse,
Klinisyenin koymus oldugu taniyr dogrulamak, 6liim nedenini ve uygulanan tedavilerin
dogrulugu ve tedavi komplikasyonlarini, tedavilerin yan etkilerini saptamak i¢in otopsiye
ihtiya¢ duyulmaktadir (57). Ayrica otopsi faydalarindan biri de annede var olan hastaligin
fetiiste neden oldugu durumlari ve fetiisteki hastaligin gidisatin1 saptayarak hem klinik
uygulamalara yol gostermek hem de saglik hizmetlerinde kalitenin artirilmasini
saglamaktir. Otopsilerin bir diger yarar1 da perinatoloji linitelerinin kontrol mekanizmasi
olmasidir. Otopsi sonuglari ile antenatal tan1 testlerinin, fetal donemdeki yapilan tedavinin

ve selektif terminasyon gibi miidahalelerin yerinde olup olmadigi da ortaya ¢ikarilir (58).

Ayrica otopsi; hastaligin patogenetik mekanizmasinin agiklanmasi, tan1 ve tedavi
acisindan akademik arastirmalara yol gostermesi, klinik, anatomik ve patolojik iliskileri
aydinlatan bir kaynak olmaktadir. Otopsi gecmiste bircok hastaligin mekanizmasini
aydinlatma konusunda bilim adamlarina yardimci olmustur. Canli lizerinde yapilamayan
birgok ¢alisma otopsi sayesinde yapilmis; tani, tedavi ve komplikasyonlarla ilgili merak
edilen birgok konu acikliga kavusmustur. Ozellikle kalp ve beyin hastaliklar ile ilgili
bilgiler otopsilerle elde edilmistir. Bunun sebebi hasta yasarken bu organlarla ilgili doku
orneklemesinin yapilmasindaki zorluktur (59). Mesela Creutzfeldt-Jakob hastaligi ile
ilgili bilgiler postmortem beyin dokularinin incelenmesine dayanmaktadir. Ayn sekilde
otizm ve sizofreni gibi psikiyatrik hastaliklar, Alzheimer hastalig1 ve multipl skleroz gibi
norodejeneratif hastaliklarda saglanacak gelismelerin ancak otopsi ¢alismalar1 sayesinde
olabilecegini diigiiniilmektedir. Ayrica organ nakli yapilan hastalardaki degisikliklerin

anlasilmasinda, kronik diyaliz hastalarinda gelisen aliiminyum ensefalopatisinin
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tammlanmasinda ve HIV (Insan immiinyetmezlik viriisii) ile iliskili hastaliklarin

anlasilmasinda otopsi incelemelerinin ¢ok biiyiik katkilart olmustur (60, 61).

Fetiis Olimlerini epidemiyolojik a¢idan arastirmakta otopsinin esas ilgi
alanlarindan biridir. Elde edilen bilgiler ile hastalik ya da tedaviye bagli morbidite ve
mortalite oranlar1 saptamak amaciyla kullanilabilir. Otopsiler bir toplum i¢indeki perinatal
mortalite oraninin sosyoekonomik faktorlerle iliskisini de yansitir. Ayrica saglik
{initelerinden bildirilen sonuglarm kontroliinii de saglar. Oliim raporlarmin dogru
yazilmasi ve perinatal mortalite kaynaklarina dogru sonuglarin verilmesi i¢in mutlaka bu

bilgilerin otopsi ile dogrulanmasi gerekmektedir.

Oliim nedeninin netlik kazanmasi ile hasta yakinlarina ve hekime daha kesin,
ayrintili bilgiler verilebilir ve elde edilen dokularla yapilan arastirmalar genetik danisma
verilmesine ve prenatal tan1 yapilmasina olanak saglayarak sonraki nesillere yonelik

saglik hizmeti verilmesini de saglar.

Perinatal otopsi, erigskin otopsisinden amag¢ ve yontemleri agisindan farkliliklar
gostermektedir. Bu farkliliklar hem patolojik olaylarin 6zelliginden hem de biiyiime ve
gelisme zeminindeki kompleks degisikliklerden kaynaklanir (62). Fetus otopsilerinde

amag;

Oliim nedeninin saptanmasi (tam ya da kismi olarak bilgi vermek)
e  Oliim nedeninin dogrulanmasi

e Biiylime ve gelismedeki duraklamalarin belirlenmesi

e Klinik taninin dogrulanmasi ve modifiye edilmesi

e Annede var olan hastaligin fetiise nasil yansidiginin belirlenmesi

e Eger fetlis ya da anneye bir tedavi verilmisse tedavi dogrulugu ve

komplikasyonlarinin saptanmasi

e Perinatal mortalite ile ilgili epidemiyolojik verilerin sonug¢larinin kontrolii
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e Arastirma-egitim  imkam1  saglamasi, patogenez = mekanizmalarinin

acgiklanmasi, tanimlanmamis hastaliklarin kesfi
e Sonraki gebeliklerde malformasyonun tekrarlama riskinin belirlenmesi
e Sonraki gebeliklerde gebeliklerin planlanmasi ve takibinde yol gosterilmesi

e Tami ve tedavi araglarinin, yontemlerinin sonuglarinin degerlendirilmesi

olarak gosterilebilir (63-66).

Otopsi sikligini arttirmanin, literatiire katki saglamanin ve aileye en dogru sonucu
vermenin yolu otopsi kalitesinin yiiksek olmasi1 ve entegre bir ¢alismanin (klinik bilgi ve
laboratuvar tetkiklerinin birarada degerlendirilmesi, béliimlerin uyum iginde galismasi)
saglanmasidir (67). Bu sckilde otopsiden elde ettigimiz bilgiler ve sonuglarin

yonlendirilmesi ile otopsi yararliligi arttirilabilir (68).

2.10. Otopsi Prosediirii

Otopsi kalitesi i¢in 1988 yilinda Royal Collage patologlart ve kadin dogum
uzmanlar1 bir rehber hazirlamislardir (69, 70). ilerleyen yillarla beraber otopsi oranlarinin
diigmesi, tip ve teknoloji alanindaki gelismeler ile beraber 2017 yilinda yine Royal
Collage patologlar1 tarafindan ‘guidelines on autopsy practice: Fetal autopsy (2™
trimester fetal loss and termination of pregnancy for congenital anomaly)’ rehberi
yazilmistir (66). Bu rehber 2. trimester doneminde intrauterin 6liim, fetal malformasyon
nedeniyle gebeligin sonlandirilmasi ile sonu¢lanan durumlara yardimer olmasi amaciyla
hazirlanmistir. Bu rehberde otopsi ile ilgili pratik ve teknik bilgileri sunmak, ek
incelemelere rehber olmak ve otopsi raporlarinin igeriklerinde bir standart yakalamak
amaclanmistir. Bu amag dogrultusunda da aileye yeterli ve yararli geri bildirim verilmesi
ve klinisyenlerin bu bilgilerden faydalanmasi saglanmakta ve hem yerel hem de ulusal bir

denetim mekanizmasi olugsmaktadir.

Tiirkiye’de 2010 senesinde Patoloji Dernekleri Federasyonu tarafindan ‘Pediatrik

ve Perinatal Patoloji Calisma Grubu Degerlendirme Standartlart ve Kilavuzlar:’
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yayinlanmis ve otopsi prosediirii i¢in bir rehber hazirlanmistir (71). Bu rehbere gore otopsi

islemi preanalitik evre, analitik evre ve postanalitik evre olarak ti¢ kisma ayrilmistir.

2.10.1. Preanalitik Evre

Preanalitik evre, otopsi islemine baslamadan 6nce yapilmasi gereken hazirliklar
kapsamaktadir. Oncelikli olarak otopsi islemi igin aileden izin alinmalidir. Hasta
yakinlarinin otopsi konusunda bilgilendirilmeleri ve aydimnlatilmalari i¢in bilingli, iyi
egitimli ve gayretli saglik personeline ihtiya¢ vardir. Otopsi islemi i¢cin mutlaka ebeveyn
tarafindan aydinlatilmig onam formunun doldurulmasi ve imzalanmasi gerekmektedir. Bu
izin hastanin sorumlu doktorlar1 tarafindan istenmektedir. Tiim embriyo, fetiis ve
yenidogan bebek otopsilerinde bu form doldurulmaktadir (EK-1). Daha sonra klinisyen
tarafindan otopsi formunun tam olarak dolduruldugu teyit edilmelidir. Formun
doldurulmadigr durumlarda; fetiisiin agirligi ve dis olgiimleri, eksternal muayenesi,
fotograf ¢ekimi, X-1s1m1 goriintiilemesi, plasenta incelenmesi yapilabilmektedir (72).
Otopsi izni, tam otopsi veya kismi otopsi izni olarak ayrilmaktadir. Kismi otopsi; hasta
yakinlarindan tam otopsi i¢in onam alinamadigi durumlarda, islemi yapacak saglik
personeli i¢in saglik ve giivenlik risklerinin oldugu durumlarda ya da tam otopsi i¢in
uygun yer ve zaman olmadigi durumlarda tercih edilmektedir. Kismi otopsi izni; bir ya da
daha fazla kaviteyi agmakla sinirlandirmayi, spesifik i¢ organlardan agik biyopsi ya da
igne biyopsisi alabilmeyi, eger endikasyon varsa fotograflamayi, tim viicut X-isin1
goriintiilenmesi yapmayi, genetik ¢alisma i¢in 6rnek almayi, plasenta muayenesini ve eger

miimkiin ise diger goriintiileme tekniklerini kullanmay1 kapsamaktadir.

Daha sonra fetiisiin otopsi salonuna uygun transportu veya otopsi islemi hemen
yapilamayacak ise materyalin uygun kosullarda saklanmasi saglanmalidir. Saklama islemi

soguk ortamda olmali, eger imkan varsa morgda saklama islemi gerceklestirilmelidir.

Otopsi yapilacak yerin fiziksel sartlar1 6nemlidir. Yeterli calisma ve saklama alan1
olmali, yeterli aydinlatmasi ve havalandirmasi bulunmalidir. Otopsi herkesin kolaylikla

giremeyecegi bir yerde yapilmali ve otopsi salonunun kapisina mutlaka uyar1 yazisi
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yazilmalidir. Ayrica islem temizlenmesi kolay bir yerde yapilmali, yeterli dl¢iim aletleri
ve diseksiyon aletleri bulunmali, fotograflama ve radyografi imkanlar1 olmali ve personel
i¢cin maksimum is giivenligi saglanmalidir. Otopsi salonunda olabildigince az esya olmali;
otopsi islemi sirasinda kullanilacak aletler, organ ve viicut sivisi kaplari ve mikrobiyolojik
ornekleme ortami bulunmalidir. Alinan her 6rnek mutlaka etiketlenmeli ve uygun
kosullarda muhafaza edilmelidir. Ayrica olasi enfeksiyonlardan korunmak i¢in dnlem
alinmasi gerekmektedir. En basit 6nlemler; maske takmak, koruyucu gozliik kullanmak,
gerek oldukga eldiven degistirmek ve su gecirmez onliikk giyinmektir. Otopsiyi izleyen

kisiler i¢in de bu tedbirler alinmalidir.

Otopsi igleminde klinik bilgi ¢ok onemli bir yer tutmaktadir (EK-2). Patolog
tarafindan bulunan otopsi bulgulari ile klinisyenin vermis oldugu klinik bilginin dogru
birlestirilmesi ve yorumlanmasi ile siiphe edilen klinik taninin kesinlestirilmesi yada ek
bilgilerle birlikte farkli bir taninin konulmast miimkiin olmaktadir (73). Klinik bilgi
cercevesinde; anne yasi, annenin Kilosu ve boyu, annenin medikal ge¢misi, aile hikayesi,
esler arasinda akrabalik olup olmadigi, annenin obstetrik hikayesi, annenin 6nceki
gebelikleri, fetal ya da neonatal kayip 6ykiisii, 6nceki gebeliklerinde malformasyon varligi
ya da biiytime geriligi olup olmamasi veya baska komplikasyon varlig1 bilgileri mutlaka
olmalidir. Ayrica son gebelik Oykiisiinde; tahmini dogum zamani, antenatal enfeksiyon
taramas1 sonuglari, USG ya da diger antenatal incelemelerde anormal bulgularin olup
olmamasi, gebelik siiresince hipertansiyon, kanama, ates, membran riiptiri gibi
durumlarin  varligr, dogumu tetikleyen olaylarin varligr gibi bilgileri icermesi
gerekmektedir. Son olarak otopsi sonrasinda fetiisiin ailesi tarafindan geri alinip

alinmayacag bilgisi yer almalidir (74, 75).

2.10.2. Analitik Evre

Analitik evre tiim viicut radyografi ¢ekimi ile baglamaktadir. Eger iskelet displazisi
diisiiniiliiyorsa mutlaka goriintiileme yapilmalidir. Eger miimkiinse 6zellikli vakalar i¢in

diger goriintiilleme yontemleri uygulanmalidir. Ayrica vakalarda ek incelemeler
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gerekiyorsa (genetik inceleme, biyokimyasal inceleme, mikrobiyolojik inceleme) uygun

ornekler alinmali ve saklanmalidir.

Daha sonra fotograf ¢ekimi, fetiisiin viicut agirlik 6l¢limii ve eksternal 6l¢timler
(bas ¢evresi, bas-topuk uzunlugu, bas-gébek uzunlugu, ayak uzunlugu, karin gevresi,
gogiis cevresi, fasiyal 6l¢iimler, meme basi arasi mesafe vb.) yapilmalidir. Ayrintili ve
eksiksiz eksternal muayene (deri goriiniimii, kas kitlesi, maserasyon varligi ve derecesi,
lokal ya da jeneralize 6dem, solukluk, dismorfik ozellikler, agikliklarin kontroli,
ekstremiteler, el ve ayak muayenesi, genital muayene vb.) tamamlanip ayrintili bir sekilde

taslak rapora (EK-3) yazilmalidir.

Bu islemlerden sonra otopsiye viicut bosluklarinin agilmasi ile devam edilmelidir.
T yadaY seklinde viicut insizyonu yapildiktan sonra sistemik bir muayene yapilmalidir.

Fetiisiin 6zelligine gore, otopsi islemindeki biitiin adimlarda ve ayrintilarda degisiklige
gidilebilir; amag, yapilan inceleme ile miimkiin oldugu kadar ¢ok veri elde etmektir. Daha

sonra toraksin agilmasi ve organlarin ¢ikarilmasi, abdomenin agilmasi ve {ist abdomen
organlarinin ¢ikarilmasi, genitotiriner sistem organlarinin ¢ikarilmasi ve takibinde kafa
boslugunun agilmasi sonrasi beynin ¢ikarilmasi ve spinal kordun ¢ikarilmasi ile devam
edilmelidir. Fetiis otopsilerinin eriskin otopsilerden farki; tiim toraks ve abdomendeki
organlarin birlikte ¢ikarilabilmesidir. Boylece organlarin birbiriyle iliskileri daha net
degerlendirilebilir. Mutlaka i¢ organlarin in Situ muayenesi yapilmali; organlarin
yerlesimi, gorlintlisli, herhangi bir malformasyonun olup olmadigi hakkinda bilgi
edinilmelidir. Daha sonra i¢ organlarin hepsi tartilmali ve organlarin boyutlar1 6l¢iilerek
not edilmelidir. Miimkiin oldugunca uygun teknoloji ile diseksiyon yapilmali ve histolojik
inceleme i¢in Ornek alinmalidir. Alinan 6rnekler uygun bir sekilde fikse edilmeli ve

muhafaza edilmelidir.

Histolojik incelemede; eger tam otopsi izni alindiysa timus, kalp, akcigerler (sag
ve sol lob), karaciger, pankreas, dalak, adrenal bezler, bobrekler, kas ve diyafram, ince ve
kalin bagirsaklar, larinks, trake ve tiroid bezi, kemik (kosta, vertebra ve iskelet displazisi

diisiniiliyorsa uzun kemik), beyin (serebral korteks ve periventrikiiler beyaz cevher
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(frontal, parietal, temporal ve oksipital korteks), gri cevher (kaudat, striatum, talamus),
hipokampus, pons, medulla ve serebellum), diger uygun olan organlar, plasenta (en az 3
tam kat blok ve fokal lezyonlardan), plasental membranlar ve gébek kordonundan 6rnek
alinmalidir (66).

Santral sinir sistemi muayenesi i¢in median posterior ya da posterior transvers
insizyon yapilmali, beyin gelisiminin gestasyonel haftasina uygun maturasyon gosterip
gostermedigi belirtilmeli ve uygun sartlarda fikse edilmelidir. Beyin diseksiyonu en az 3

hafta formalin tesbitinden sonra yapilmalidir (66).

Plasenta degerlendirmesine ise dogum odasinda baslanmalidir. Eger anormal
bulgular varsa ya da plasenta muayenesi normal olup klinik endikasyonu varsa (Bkz.
Tablo 2.1) mutlaka inceleme i¢in uygun sartlarda gonderilmelidir. Otopsi islemi sirasinda
mutlaka plasentayla birlikte gobek kordonu incelemesi de yapilmalidir. Eger
mikrobiyolojik inceleme yapilacaksa plasenta {izerindeki membranlardan siiriintii
alinmasi; sitogenetik inceleme i¢in gébek kordonunun proksimalinden doku alinmast;

metabolik ve biyokimyasal ¢alismalar i¢in kord kan1 6rnegi alinmasi onerilmektedir.

Plasentanin makroskopik incelemesinde; plasentanin kokusu, sekli, agirligi ve
boyutlari; membranlarin rengi, goériiniimii ve yapisi; membranlarin tutunma yeri; fetal ve
maternal yiizeylerin muayenesi; kotiledonlarin gelisimi; koryonik damarlarin yapist;
villéz dokunun yapisi ve lezyon olup olmadiginin (kanama, Kitle, yirtilma, infarkt)
incelenmesi yer almaktadir. Daha sonra histopatolojik incelemeler igin seri kesitler
alinmalidir. Fokal lezyonlar igin birden fazla 6rnek alinmasi Onerilmektedir. Gobek
kordonu incelenmesinde; kordun uzunlugu, capi, plasentaya giris yeri, damar sayisi,
diigim olup olmamasi ve ek olarak varsa diger bulgulari (renk degisikligi, tromboz,
hemoraji, kist, nodiil, kitle vb.) ayrintili sekilde not edilmelidir. Daha sonra uygun kesitler

alinmali 6rnekler saklanmalidir (76, 77).



Tablo 2.1. Plasenta incelemesinde endikasyonlar

1. Plasental nedenler

I.  Anormal fetal/plasental agirlik orani
ii.  Yogun infarkt varligi (%70’ten fazla)
iii.  Tek umbilikal arter varlig:
Iv.  Mekonyum boyanmasi
V.  Enfeksiyon siiphesi
vi.  Retroplasental hemoraji
vii.  Kiigiik ya da iri plasenta
viii.  Koranjioma
iX.  Amnion nodosum

2. Maternal nedenler

I Maternal sorunlar (Hipertansiyon, kollojen doku hastaligi,
diyabet, ilag bagimlilig1 vb.)

ii. Olas1 enfeksiyon/ates
iii. Obstetrik dykiiniin bilinmemesi
iv. Plasenta dekolmani
V. Tekrarlayan kanama oykiisii
Vi. Oligohidroamniyoz
Vii. Polihidroamniyoz

3. Fetal/neonatal nedenler

i.  Oliidogum / perinatal 6liim
ii.  Hidrops fetalis
iii.  Cogul gebelik
Iv.  Prematiirite (<35 hafta)
V.  Postmatiirite (>42 hafta)

vi.  Intrauterin gelisme geriligi
vii.  Dogumsal anomali (major)
viii.  Olas1 enfeksiyon

iX. Nobet gegirme
X.  Yenidogan yogun bakim iinitesine transport
xi.  Dogumda sorun yasanmasi (Orn. diisiik pH ya da APGAR skoru)




27

2.10.3. Postanalitik Evre

Postanalitik evrede ise aile tarafindan geri alinacak ya da 16 haftadan biyiik
fetiistin morga teslimini saglamak gerckmektedir. Daha diisiik gestasyonel haftada olan
fetiisler igin rapor tamamlanana kadar fetiis saklanmali ve daha sonra diger materyaller ile
atim islemi uygulanmalidir. Otopsi taslak raporu, rapor tamamlanana kadar; onam formu
ise smirsiz siire ile saklanmalidir. Beyin diseksiyonunun 3. hafta sonunda yapilmasi

onerilmekte olup raporlama isleminin 1-3 ay sonunda bitirilmesi 6nerilmektedir.

2.11. Otopsinin Raporlanmasi

Kaynaklarin el verdigi siirece, tiim bulgularin ve tetkiklerin (genetik ¢aligmalar,
biyokimyasal ¢aligmalar, mikrobiyolojik ¢aligmalar) sonuglanmasi ile otopsinin
raporlanmas1 (EK-4) oOnerilmektedir. Raporda belirtilmesi gereken bilgiler vardir.
Oncelikle kimlik bilgisi, fetiisiin demografik verileri yazilmali ayrica otopsi onaminin ve
izin durumunun belirtilmesi gerekmektedir. Daha sonra fetiisiin gestasyonel haftasi ile
viicut agirligt ve viicut agirliginin gestasyonel yasgla uyumlu olup olmadigi, viicut
Olgtimleri ve referans degerleri belirtilmelidir. Raporda klinik 6zet mutlaka olmali;
eksternal, internal bulgularin ve plasenta muayenesi bulgularinin sistematik bir sekilde
tanimlanmasi gerekmektedir. Ayrica organlarin agirliklar1 ve organ agirliklari ya da
boyutlarmin referans biiyiikliikleri, yardimci testlerin ayrintis1 ve sonuglari,
klinikopatolojik ©zet, histolojik 6zet ve almman doku orneklerinin listesini igermesi

onerilmektedir (66).

Gestasyonel yagt belirlemede hem lineer 6lgiimler hem de organ agirliklar
kullanilmakta olup lineer Olgiimlerin gestasyonel yasla daha uyumlu oldugu
diistiniilmektedir. En sik kullanilan lineer Sl¢iimler; viicut agirlhigi, boyu, bas-topuk
uzunlugu, bas-gobek uzunlugu ve ayak uzunlugudur. Gestasyonel yas tayininde
organlarin maturasyonlar1 da kullanilabilmektedir. Beyin ve spinal kord maturasyonu,
bobregin  korteks bolgesinde glomeriil olusumu, nefrojenik zondaki kalinlagma,

karacigerde ekstrameduller hematopoezin miktari, akcigerde parankim gelisimi, pulmoner
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vaskiiler gelisim, fetal dokudaki kalinlasma, subkiitan yag miktarinin gelisimi gestsyonel
yas tayininde kullanilabilir (55). Fetiisiin gelisimini belirlemek i¢in son adet tarihine
(SAT) gore belirlenen gestasyonel hafta ile otopsi bulgular1 ile belirlenen hafta
karsilastirilir. Uyumsuzluk varsa biiyiime geriligi olarak adlandirilir. Uyumsuzluk ise
viicut agirhg ve organ agirhiklarmin SAT’a gore belirlenen gestasyonel hafta
degerlerinden 2 standart deviasyon altinda olmas1 veya beyin/karaciger oraninin 5/1 ya da

daha fazla olmasi (nhormal oran 2.8/1) ile belirlenmektedir.

Klinikopatolojik 6zet ¢ercevesinde; gebelik sliresinin belirtilmesi, eger intrauterin
oliim ise maserasyon ya da otoliz derecesinin ve tahmini 6liim zamaninin belirlenmesi;
diisiik ise olasi nedenin belirtilmesi gerekmektedir. Maserasyon; fetiisiin uterus iginde
oldiikkten sonra belli bir siire daha amniyon sivisi i¢inde beklemesiyle olusan otolitik
degisikliklerdir. Maserasyon bulgularinin olugmasi i¢in en az 6-8 saat ge¢mesi gerekir.
Olay aseptik fermantatif bir otolizdir. Maserasyon derecesi, tahmini 6liim zamaninin
belirlenmesinde kullanilmaktadir. Maserasyonun ilk 6nemli bulgusu 6. Saatte baslayan
deri soyulmasidir. Bu siire 12 saati gectiginde epidermis styrilir ve biiller olusmaya baslar.
Bu durum ise fetiisiin 6liimiinden ortalama 24 saat gectigini belirtir. 48. Saatte artik
organlar ve bag doku otolize ugramaya baslar, kan viicut bosluklarinda géllenir. Ortalama
4-5 giin sonra kafa kemiklerine tutunan dura ve periost ayrilir, kafa kemikleri {ist iiste
biner. Yaklagik 10. giinde fetiis kahverengi bir goriinim kazanir ve haftalar iginde
mumyalagma baglar. Otopside maserasyon derecesinden bagimsiz olarak mutlaka viicut

agirhigr ve dis dlglimleri yapilmali, beklenen degerler ile karsilastirilmalidir.

Ayrica malformasyon olup olmadig1 ve enfeksiyon varligr diger bilgi verilmesi
gereken durumlardir. Gebelik Oykiisiinde slipheli durumlar varhigi, prenatal testlerle
bulunan bulgular arasinda uyumsuzluk olmasi durumunda ileri tetkik ve genetik testler
istenebilir, bu durumun raporda belirtilmesi gerekmektedir. Otopsi tanist ve
belirlenebiliyorsa 6liime neden olabilecek durum ya da hastalik belirtilmelidir. Son olarak
ise sonraki gebeliklerde tekrarlama riski varsa ya da bunun igin ek testlere ihtiyag

duyuluyorsa yazilmalidir.
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Perinatal Oliimlerin simiflandirilmasi olduk¢a zor ve karmasik bir durumdur.
Fetiisiin karmasik yapida olmasi, 6liime yol agabilecek nedenlerin gok fazla sayida olmasi,
bazi malformasyonlarin ancak siddetleri arttik¢ca 6liime yol agmasi, hayatla bagdasan ve
tedavisi miimkiin olan malformasyonlarin intrauterin Oliimlerle birlikte daha sik
goriilmesi, bu durumlarin kisiden kisiye farkli yorumlanabilmesi bu karmagik durumun
bazi problemleridir. Bu farkliliklar nedeniyle bazi siniflandirmalar ortaya ¢ikmistir. Bu

simiflandirmalardan en ¢ok Wigglesworth Siniflamas: (Tablo 2.2) kullanilmaktadir.

Tablo 2.2. Wigglesworth perinatal 6liim nedenleri siniflandirmasi (55, 78)

« Immatiirite

* Dogumsal malformasyon

« Intrapartum nedenler

* Enfeksiyon

» Kazalar ve dogum dis1 travma

* Ani bebek olim sendromu

* Diger spesifik nedenler

* Nedeni agiklanamayan

* Smiflandirilamayan

* Bilinmeyen

Otopsi raporlari; tiim belirtilen boliimleri igermelidir. Raporlarin igerdigi bilgiler
yeterli, giincel ve aydinlatict olmali, anlasilabilmeli, kolayca erisilebilmelidir (74, 79). Bir
caligmada; Onerilen sekilde yapilan otopsi kalitesi yliksek olan vakalarin %45’inde, yeterli
olanlarin %16’sinda ve kotii kalitedeki otopsilerin %22’sinde tan1 konulabilmistir (70).

Otopsi kalitesi ne kadar yiiksekse tani konabilme olasilig1 da o kadar artmaktadir.
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3. GEREC VE YONTEM

3.1. Calisma Plam ve Hastalar

Bu calisma, 1 Haziran 2015-30 Haziran 2019 tarihleri arasinda Hacettepe
Universitesi Tip Fakiiltesi (HUTF) Kadin Hastaliklar1 ve Dogum Anabilim Dal1 ve fhsan
Dogramaci Cocuk Hastanesi Pediatrik ve Perinatal Patoloji Bolimii’nde yapilmistir.
Belirlenen zaman igerisinde Kadin Hastaliklar1 ve Dogum Anabilim Dali’na bagvurup 12-
24. gestasyonel haftalar arasinda tibbi terminasyon yapilan ve otopsi izni alinan fetiisler
calismaya dahil edilmistir. Vakalar retrospektif olarak taranmis ve toplam 84 vaka

calismaya alinmistir.

3.2. Etik Kurul ve Cahsma izinleri

Hacettepe Universitesi Girisimsel Olmayan Calismalar Etik Kurulu’nun
11.02.2020 tarihli, 2020/04-27 karar numarali yazisi ile ¢alisma izni alinmistir. (Proje No:
GO 20/150)

3.3. Calismaya Dahil Edilme Kriterleri

Asagida belirtilen kriterleri karsilayan hastalar ¢calismaya dahil edilmistir:
i.  Haziran 2015-Haziran 2019 yillar1 arasinda bagvuran vakalar
ii.  12-24. gestasyonel haftalar arasinda tibbi terminasyon yapilan fetiisler

iii.  Otopsi izni alinmis olan fetiisler
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3.4. Calisma Dis1 Birakilma Kriterleri

I.  12-24. gestasyonel haftalar disinda olan fetiisler

ii. Prenatal ultrasonografi goriintiillemesi Hacettepe Universitesi Kadin

Hastaliklar1 ve Dogum Anabilim Dali’nda yapilmayan vakalar
iii.  Siddetli otoliz ve maserasyonu olan fetiisler

Iv.  Cogul gebelikler

3.5. Calisma Islemleri

Calisma HUTF Ihsan Dogramaci Cocuk Hastanesi Pediatrik ve Perinatal Patoloji
Béliimii’nde ve HUTF Kadin Hastaliklari ve Dogum Poliklinigi’'nde ¢aligmaya dahil

edilme kriterlerine uyan fetiislerle yapilmistir.

Oncelikli olarak belirlenen tarihler arasinda hastanemiz Kadin Hastaliklar1 ve
Dogum Poliklinigi’nde tibbi terminasyon yapilan ve terminasyon sonrasi otopsi yapilan
fetiislerin listesi ¢ikarilmistir. Fetiislerin anne yasi1, annenin gebelik sayisi, annenin bilinen
hastalig1 olup olmadigi, fetiisiin gestasyonel yasi, fetiisiin cinsiyeti, kardes kayb1 dykiisii,
esler arasinda akraba evliligi varligi, tibbi terminasyon yapilan tarih, otopsi yapilan tarih,
gebelik esnasinda invazif metot kullanimi, invazif metot kullanildiysa yontemi ve
endikasyonu, terminasyon nedeni, prenatal USG bulgulari, otopsi bulgulari, plasenta
bulgulari, genetik test varligi, genetik test sonuglari, genetik danigsma verilip verilmedigi
bilgilerinin kayit edildigi bir veri formu (EK-5) olusturulmustur. Hastalar retrospektif
olarak incelenmis ve hasta bilgileri; hasta dosyalarindan, Nucleus bilgi sistem
kayitlarindan, Pediatrik ve Perinatal Patoloji Boliimii arsivinden ve Kadin Dogum ve
Hastaliklar1 bolimii arsivinden elde edilerek EK-5’te yer alan form araciligi ile

toplanmustir.

Hastanemiz Kadin Hastaliklar1 ve Dogum Poliklinigi’ne bagvuran hastalara rutin

USG incelemesinde ayrintili fetal anomali taramalar1 yapilmaktadir. Bu muayene
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sirasinda gestasyonel yas, fetlis sayisi, plasenta yerlesimi, amniyon sivi miktari
belirlenmekte ve annenin mevcut hastaligi varligi, obstetrik oykiisii sorgulanmaktadir.
Muayene sirasinda riskli durumlar veya anomali varligi saptandigi durumlarda aileye bilgi

verilmekte ve terminasyon segenegi anlatilmaktadir.

Tibbi terminasyon yapilan fetiislerin yakinlarina hemen islem sonrasi bilgi
verilmekte ve otopsi izni talep edilmektedir. Otopsi incelemesi yapilacak fetiislerin onam
formu doldurulduktan sonra olabilecek en hizli sekilde otopsi salonuna transportu
saglanmakta; Pediatrik ve Perinatal Patoloji Boliimii tarafindan, uzman doktor ve asistan
doktorlarimizla ve gerektiginde pediatrik genetik uzmani ile otopsi islemi
gerceklesmektedir. Radyolojik goriintilleme ve fotograf cekimleri sonrasinda viicut
agirligi, boy gibi antropometrik 6l¢iimler yapilmaktadir. Maserasyon varligi tayini sonrasi
fetiisiin eksternal muayenesi yapilmaktadir. Daha sonra tam otopsi izni alindiysa tiim
viicut bosluklar1 (kafa, gogiis ve karin bosluklar) acgilarak in situ olarak
degerlendirildikten sonra makroskopik inceleme yapilmaktadir. Isleme orta hat boyunca
¢ene altindan baglayip gbbegin 1 cm {istline kadar ve sonrasinda ikiye ayrilarak inguinal
bolgeye kadar kesi ile baglanmaktadir. Karin duvar kesilerek karin boslugu, sonrasinda
sternum kostokondral eklem yerlerinden kesilip kaldirilmakta ve boylece gdgiis boslugu
acilmaktadir. Kafatas1 uygun bir sekilde acilarak beyin tespit icin uygun kosullarda
saklanmaktadir. i¢ organlarin muayenesi sirasinda akcigerler, timus, kalp, bobrek,
karaciger, dalak, pankreas, adrenal bezler gibi solid organlarin agirliklar1 Slglilmekte,
makroskopik degerlendirmesi yapilmakta ve mikroskobik degerlendirme icin her
organdan Ornekler alinmaktadir. Fetiis ile gonderilen plasentanin boyutlari ve agirligi
Olclilmekte, makroskopik olarak plasentanin yapisi, membranlar, kotiledonlarin durumu,
hematom veya infarkt varligi, gobek kordonun yapisi, gobek kordonunun plasentaya giris
yeri incelenmekte ve histopatolojik inceleme igin uygun Ornekler alinmaktadir. Son
asamada ise biitiin dokulardan almman 6rnekler mikroskopik olarak incelenmekte ve
histopatolojik bulgular, tiim elde edilen diger laboratuvar bulgulariyla bir araya getirilerek

ayrintili otopsi raporu (EK-4) yazilmaktadir.
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Bu ¢alismada; USG incelemelerini ve otopsi bulgularini detaylandirmak amaciyla
bulgular santral sinir sistemi, solunum sistemi, kardiyovaskiiler sistem, gastrointestinal
sistem, genitoiiriner sistem, muskiiloskeletal sistem olarak 6 sisteme ayrilmistir ve daha
sonra her sistem alt kategorilere boliistiiriilmistiir. Bulgular birden fazla sistemi kapsiyor
ise ¢oklu sistem bulgusu olarak kategorize edilmistir. Ayrica yiiz anomalileri, hidrops
fetalis varligi, IUGR, kistik higroma, teratom gibi durumlar diger bulgular olarak

siniflandirilmastir.

Plasentanin patolojik bulgular1 ise koryonik villiis ve intervilloz bosluk, umbilikal
kord, plasental membran ve plasentada kanama, hematom veya infarkt varligi olarak

kategorize edilmis ve 4 alt bagliga ayrilmistir.

Daha sonra her fetiis i¢in USG ve otopsi bulgular1 karsilastirilmis ve bulgular 4

kategoride siniflandirilmistir;

1.  USG ve otopsi bulgulari tamamen uyumlu

2. USG bulgularina ek olarak mindr otopsi bulgulart mevcut
3. USG bulgularina ek olarak major otopsi bulgulari mevcut

4.  USG ve otopsi bulgular1 uyumsuz

Minér bulgular; klinik taniya katkisi olmayan, tedavi planini ya da terminasyon
kriterlerini etkilemeyen bulgular olarak kabul edilmistir. Major bulgular ise klinik taniy1
degistiren veya klinik tani i¢in katki saglayan ya da tedavi planini, izlemi degistiren ve
sonraki gebelikler i¢in yol gosterici bulgular olarak tanimlanmistir. USG bulgular ve
otopsi bulgular1 farkli olan vakalar i¢in ise uyumsuz bulgular olarak 4. kategori

olusturulmustur.
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3.6. istatistiksel Analiz

Hazirlanan veri formu ile elde edilen veriler “SPSS (Statistical Package for Social
Sciences) for Windows 22.0 (SPSS Inc, Chicago, IL)” aracihigi ile olusturulan veri

tabanina kaydedilerek istatistiksel analizi yapilmistir.

Istatistiksel analiz HUTF Biyoistatistik Anabilim Dali’nda degerlendirilmistir.
Elde edilen bilgiler ortalama ve ortanca i¢in analiz edilmistir. Kategorik veriler ise ylizde
(%) olarak verilmistir. Olusturulan gapraz tablolarin analizinde Pearson Ki-Kare, Pearson
Kesin (Exact) Ki-Kare ve Fisher's Kesin (Exact) Ki-Kare analizleri kullanilmis olup

p<0,05 degeri istatistiksel olarak anlamli kabul edilmistir.
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4. BULGULAR

HUTF Ihsan Dogramact Cocuk Hastanesi Pediatrik ve Perinatal Patoloji
Boliimiinde Haziran 2015-Haziran 2019 yillar1 arasinda toplam 367 vakaya otopsi
yapilmigtir. 2015-2019 yillarinda 89 ile 111 arasinda otopsi sayisi degismektedir. En
yiikksek otopsi sayist 2018 yilindadir (Sekil 4.1). Bu tarihler arasinda otopsiler
incelendiginde ise 12-24. gestasyonel haftalar arasinda olanlarin sayisi ise 253 olarak
kaydedilmistir. Bu vakalar ayrintili olarak incelendiginde, 23 vaka ¢ogul gebelik, 6 vaka
siddetli otoliz bulgular1 varlig1, 9 vakanin prenatal ultrasonografi goriintiilemesi Hacettepe
Hastanesi Tip Fakiiltesi Kadin Hastaliklar1 ve Dogum Poliklinigi’'nde yapilmamasi
nedeniyle dislanmis olup kalan 215 vakadan toplam 84 vakanin prenatal USG bilgilerine

ulagilabilmis ve calismaya bu vakalar dahil edilmistir.
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Sekil 4.1. Yillara gore hastanemiz Pediatrik ve Perinatal Patoloji Boliimii’'nde yapilan
otopsi sayilar1 ve 12-24. gestasyonel haftalar arasinda otopsi yapilan fetiis

sayilar
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Calismamizda Olim tarihinden sonra otopsi yapilana kadar gegen siireye
bakildiginda, 84 fetiisten 61’ine (%72,6) 1 giin icerisinde otopsi yapildigr goriilmiistiir.

Oliim tarihinden sonra 3 giin icerisinde otopsi yapilan fetiis sayis1 81°dir (%96,4).

12 ile 24. gestasyonel haftalar arasinda tibbi terminasyon yapilan fetiislerin anne
yaslar1 18 ve 42 yaslar1 arasinda degigsmekte olup ortalama yas 30,5’tir. Tibbi terminasyon
yapilan fetiisler ortalama 2. gebelik olmakla birlikte annelerin gebelik sayilar1 1 ile 7
arasinda degismektedir. Tibbi terminasyon yapilan fetiislerin annelerinin 57’sinde
(%67,9) bilinen bir kronik hastalik yokken 5 (%6) annede trombofili ve 5 (%6) annede
hipotiroidi oldugu gozlenmistir. Dort (%4,7) annede hipertansiyon (HT) saptanirken birer
(%1,2) annede epilepsi, astim, sistemik lupus eritematozus (SLE), kronik bobrek hastaligi
(KBH), romatoid artrit, Fankoni anemisi, anti fosfolipid sendromu, ventrikiiler tasikardi,
fenilketoniiri ve talasemi major tanis1 meveuttur. Ug (%3,5) annenin ise ek hastalig1 olup

olmadig: bilinmemektedir (Tablo 4.1).

Fetiislerin gestasyonel yaslari ise 11+6 hafta ve 23+5 hafta arasinda degismektedir
ve ortalama 18+4 haftadir (Tablo 4.1). Tibbi terminasyon yapilan fetiislerin cinsiyetine
bakildiginda ise 44 (%52,4) fetiis erkek iken 36 (%42,9) fetiisiin kiz oldugu saptanmistir.

4 (%4,7) fetiiste ise otoliz nedeniyle cinsiyeti net ayirt edilememistir (Sekil 4.2).
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Cinsiyet

Bilinmiyor
4,7%

= Erkek = Kiz = Bilinmiyor

Sekil 4.2. Fetiislerin cinsiyet dagilimi

Tibbi terminasyon yapilan 37 (%44) fetiisiin annesinde tekrarlayan gebelik kayb1
Oykiisii mevcut iken 46 (%54,8) annede daha 6nce tibbi terminasyon dykiisii yoktur ve 1
(%1,2) annenin ise verisine ulagilamamistir. Ayrica esler arasinda akraba evliligi olup
olmadigi arastirlldiginda ise 16 (%19) evliligin akraba evliligi oldugu ve 46 (%54,8)
evlilikte akrabalik Oykiisii olmadigi goriilmekte iken 22 (%26,2) evlilik i¢in bilgiye
ulagilamamistir (Tablo 4.1).
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Tablo 4.1. Otopsi yapilan fetiislerin demografik 6zellikleri (n=84)

Anne yasi (y1l)

30,5 (12-42)*

Gestasyonel hafta (hafta)

18+4 (11+6-23+5)*

Gebelik sayisi, n 2 (1-7)*
Annede bilinen hastalik, n (%0)
-Var 24 (%28,6)
-Yok 57 (%67,9)
-Bilinmiyor 3 (%3,5)
Annede bilinen hastalik, n (%0)
-Hipotiroidi 5 (%6)
-Trombofili 5 (%6)
-Hipertansiyon 4 (%4,8)
-Epilepsi 1(%1,2)
-Astim 1(%1,2)
-SLE 1(%1,2)
-Fenilketontiri 1(%1,2)
-Kronik bobrek hastaligi 1(%1,2)
-Talasemi major 1(%1,2)
-Ventrikiiler tasikardi 1(%1,2)
-Antifosfolipid sendromu 1(%1,2)
-Romatoid artrit 1(%1,2)
-Fankoni anemisi 1(%1,2)
Tekrarlayan gebelik kaybi, n (%0)
-Var 37 (%44)
-Yok 46 (%54,8)
-Bilinmiyor 1(%1,2)
AKraba evliligi, n (%)
-Var 16 (%19)
-Yok 46 (%54,8)
-Bilinmiyor 22 (%26,2)

*Qrtanca (¢eyrekler arasi aralik), SLE: Sistemik lupus eritematozus

12-24. gestasyonel haftalar arasinda otopsi yapilan fetiislerin obstetrik dykiileri

incelendiginde gebelik siiresince invazif metot uygulanan hasta sayis1 31 (%36,9) iken en

¢ok uygulanan invazif metodun ise amniyosentez (n=15, %48,4) oldugu gorilmiistiir.

Amniyosentez islemini koryon villiis 6rneklemesi (n=14, %45,2) ve kordosentez (n=2,
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%6,4) takip etmistir. Bu hastalarin 15’inde (%48,4) rutin gebelik ultrasonografi
goriintiilemesinde patolojik bulgular saptig1 i¢in invazif islem uygulanirken, 6 (%19,3)
hastada rutin tarama testlerinde yiiksek risk saptandigi icin islem yapilmistir. Ayrica 4
(%12,9) hastada ileri anne yasi, 4 (%12,9) hastada nuchal translucency (NT) yiiksekligi
nedeniyle yapilmig olup 2 (%6,4) hastaya ise annede bilinen hastalik olmas1 dolasiyla

yapilmistir. Bu hastaliklardan birisi talasemi major digeri ise fenilketoniiridir (Tablo 4.2).

Tablo 4.2. Gebelikte invazif metot uygulanan hastalar (n=31)

Invazif metot, n (%)

~Yok 53 (%63,1)

-Var 31 (%36,9)
Invazif yontem, n (%)

-Amniyosentez 15 (%48,4)

-Koryon villiis 6rneklemesi 14 (%45,2)

-Kordosentez 2 (%6,4)

Invazif yontem endikasyonu, n (%)

-USG’de patolojik bulgular

15 (%48,4)

-Tarama testinde yiiksek risk 6 (%19,3)

-NT yiiksekligi 4 (%12,9)

-Anne yast 4 (%12,9)

-Annede hastalik olmasi 2 (%6,4)
Genetik test, n (%)

-Normal karyotip 19 (%61,3)

-Anormal karyotip

12 (%38,7)

Genetik test, n (%)

-Trizomi 21 3 (%25)
-Turner sendromu 2 (%16,7)
-Trizomi 18 2 (%16,7)
-Trizomi 13 1 (%8,3)
- 15922.2926.3 duplikasyonu 1 (%8,3)
-4p delesyonu 1 (%8,3)
-t(4;13) 1 (%8,3)

-Talasemi major

1 (%8,3)
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Invazif metot uygulanan fetiislerin genetik ¢alisma sonuglarina bakildiginda 12
(%38,7) vakada kromozomal anomali oldugu tespit edilmistir. 19 (%61,3) vakanin
karyotip analizi ise normal karyotip olarak raporlanmistir. Anormal karyotipe sahip 3
(%25) vakada trizomi 21, 2 (%16,7) vakada Turner sendromu, 2 (%16,7) vakada trizomi
18, 1’er (%8,3) vakada ise trizomi 13, 15922.2q26.3 duplikasyonu, 4p delesyonu, t(4;13)
olarak raporlanmistir. 1 (%8,3) vakanin annesinde talasemi major tanisi oldugu igin
genetik calismasi yapilmis ve hastalik fetiiste de saptandigi igin gebelik sonlandirilmistir
(Tablo 4.2). Ayrica kromozomal test sonucu normal karyotip olan 1’er vakada VACTERL
assosiasyonu, Limb body wall defekti ve tanatoforik displazi diisiiniilerek ileri testler

yapilmistir.
Terminasyon endikasyonlari
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Sekil 4.3. Otopsi yapilan fetiislerin tibbi terminasyon endikasyonlart (n=84)

Tibbi terminasyon yapilan gebeliklerin  terminasyon endikasyonlarina
bakildiginda ise en fazla malformasyonlardan (n=36, %42,8) dolay1 termine edildigi
goriilmektedir. Daha sonra sirasiyla fetal kalp atimmin goriilmemesi (n=19, %22,6),

anhidroamniyoz (n=13, %15,5), kromozomal nedenler (n=11, %13,1) izlemektedir.
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Annenin ilag kullanim 6ykiisii (n=2, %2,4), hidrops fetalis (=2, %2,4) ve diger nedenler
de (n=1, %1,2) daha az goriilen endikasyonlar arasindadir (Sekil 4.3). Diger nedenler
incelendiginde 1 fetiisiin annesinde fenilketoniiri tanisi olup diyete kotii uyum nedeniyle

fetlistin etkilendigi saptanmis ve gebelik sonlandirilmistir.

Malformasyonlar detaylandirildiginda ise ¢oklu anomaliler (n=24, %46,2) en sik
goriilen nedendir, ikinci siklikta ise santral sinir sistemi (SSS) anomalileri (n =14, %26,9)
goriilmektedir. Daha sonra sirasiyla genitoiiriner sistem (GUS) (n=5, %9,6),
kardiyovaskiiler (KVS) (n=4, %7,7) ve muskiiloskeletal sistem (n=4, %7,7) ve
gastrointestinal sistem (GiS) (n=1, %1,9) goriilmektedir (Sekil 4.4).

Malformasyonlar
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B Malformasyonlar

Sekil 4.4. Fetiislerin terminasyon endikasyonlarinin en 6nemli bdliimiinii olusturan

malformasyonlarin sistemlere gore dagilimi

Fetiislerin prenatal ultrasonografi goriintiileme bulgularina bakildiginda patolojik
bulgularin en sik santral sinir sisteminde (n=20, %27) oldugu goriilmiistiir. Daha sonra

sirastyla 11 (%14,9) vaka ile muskiiloskeletal sistem, 7 (%9,3) vaka ile genitoiiriner
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sistem, beser (%6,7) vaka ile kardiyovaskiiler sistem ve gastrointestinal sistem patolojileri
takip etmektedir. Vakalarda solunum sistemi ile ilgili herhangi bir patoloji saptanmazken,
13 (%17,7) vakada goklu sistem bulgulari saptanmustir. Ayrica hidrops fetalis, IUGR, yiiz
anomalileri, teratom ve kistik higroma gibi diger bulgular ayr1 kategorize edilmis olup 14
(%18,9) vakada goriilmiistiir (Sekil 4.5) (Tablo 4.26).
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B USG bulgularn

Sekil 4.5. Fetiislerin prenatal USG bulgularinin siniflandirilmasi

12-24. gestasyonel haftalar arasinda tibbi terminasyon yapilan fetiislerin otopsi
bulgularina bakildiginda 40 (%25,3) fetiiste coklu bulgular ve 32 (%20,2) fetiiste diger
olarak simiflandirilan bulgular saptanirken en ¢ok anomali varligi santral sinir
sisteminde (n=24, %15,2) bulunmaktadir. Daha sonra sirasiyla muskiiloskeletal sistem
(n=19, %12), solunum sistemi (n=13, %8,2), genitoiriner (n=11, %7) ve
gastrointestinal sistem (n=11, %7), kardiyovaskiiler sistem (n=8, %5,1) patolojileri
takip etmektedir (Sekil 4.6.) (Tablo 4.27).
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Otopsi bulgular

45 40
40
35 32
30 24
23 19
15 11 11 13
10 8
; i1 n B
0
: <
\'?46\\ \,Q’(Q \Q’& *@’6\ \?’6\ ,@/6\\ &6‘ \°0®
5 & &° &° & & 2 <
< @ & & > >
BN \& & & N S )
> & S & > oF
& N & s & P G
< = & S ©
o g © N S
@\‘r » 153

B Otopsi bulgulari

Sekil 4.6. Fetiislerin otopsi bulgularinin siniflandirilmasi

4.1. Santral Sinir Sistemi Bulgularinin Degerlendirilmesi

Vakalarin ultrasonografi goriintiileme bulgularina bakildiginda patolojik
bulgularin en sik santral sinir sisteminde oldugu gortilmistiir. Yirmi (%27) fetiiste toplam
24 bulgu saptanmistir. Otopsi bulgulari incelendiginde ise yine en ¢ok anomali varligi
santral sinir sisteminde bulunmaktadir. Yirmi dort (%15,2) fetiiste toplam 35 bulgu vardir
(Tablo 4.3).

Ultrasonografi goriintiileme bulgular1 detaylandirildiginda en ¢ok noral tiip defekti
(n=10, %41,6) saptanirken, 7 (%29,1) fetiiste hidrosefali, 3 (%12,5) fetiiste Dandy Walker
malformasyonu, birer (%4,2) fetiiste ise korpus kallozum agenezisi (KKA), Arnold-Chiari
malformasyonu, mikrosefali, anensefali-akranyum saptanmistir (Tablo 4.3). Fetiislerden
3 tanesinde noral tiip defektine hidrosefali bulgular1 da eslik etmektedir ve 1 fetiiste noral

tiip defektine Arnold Chiari malformasyonunun eslik ettigi goriilmiistiir (Tablo 4.4).
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Tablo 4.3. Fetiislerin santral sinir sistemine ait USG ve otopsi bulgular

Santral sinir sistemi USG bulgulari, n (%) Otopsi bulgulari, n (%0)
Fetiis sayisi, bulgu sayisi 20 (%27), 24 24 (%15,2), 35
-Korpus kallozum agenezisi 1 (%4,2) 12 (%34,3)
-Noral tiip defekti 10 (%41,6) 10 (%28,6)
-Hidrosefali 7 (%29,1) 6 (%17,1)
-Dandy Walker malformasyonu 3 (%12,5) 2 (%5,8)
-Holoprozensefali-Polimikrogiri - 2 (%5,8)
-Arnold Chiari malformasyonu 1 (%4,2) 1 (%2,8)
-Mikrosefali 1(%4,2) -
-Anensefali-Akranyum 1 (%4,2) 1(%2,8)
-Makrosefali - 1 (%2,8)

Otopside santral sinir sistemi bulgularina bakildiginda toplam 24 (%15,2) fetiiste
bir veya birden ¢ok anomali oldugu saptanmistir. On iki (%34,3) fetiiste korpus
kallozum agenezisi, 10 (%28,6) fetiiste noral tiip defekti, 6 (%17,1) fetiiste hidrosefali,
2 (%5,8) fetiiste Dandy Walker malformasyonu, 2 (%5,8) fetiiste holoprozensefali-
polimikrogiri saptanirken birer (%2,8) fetiiste anensefali-akranyum, makrosefali,
Arnold-Chiari malformasyonu saptanmistir (Tablo 4.3). Noral tip defekti olan 3
fetiste ayn1 zamanda hidrosefali ve 2 fetiiste ise korpus kallozum agenezisi eslik

etmektedir. Ayrica 1 fetliste noral tiip defekti ve Arnold-Chiari malformasyonu, 1
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fetliste noral tiip defekti ve Dandy Walker malformasyonu, 1 fetiiste korpus kallosum
agenezisi ve polimikrogiri, 1 fetiiste korpus kallozum agenezisi ve Dandy Walker
malformasyonu birlikte gériilmiistiir. Ayn1 zamanda 2 fetiiste noral tiip defekti, korpus
kallozum agenezisi ve hidrosefali ve 1 fetiiste ise korpus kallozum agenezisi,

hidrosefali ve polimikrogiri ¢oklu bulgu olarak raporlanmistir (Tablo 4.4).

Santral sinir sistemine ait patolojik bulgusu olan 5 (%7,8) fetiisiin USG bulgusu
yok iken otopsi sirasinda korpus kallozum agenezisi saptanmistir. Ayrica USG’de
santral sinir sistemine ait patolojik bulgusu olan 4 (%6,3) fetiisiin otopside bulgusu
teyit edilmemistir. Dort fetiiste ayri ayr1 USG’de saptanan noral tiip defekti,
mikrosefali, hidrosefali ve Dandy Walker malformasyonu bulgular1 otopside
saptanmamistir. USG incelemesinde noral tiip defekti saptanan 1 fetiiste ise otopsi
yapildiginda noéral tiip defekti saptanmamis fakat korpus kallozum agenezisi
saptanmistir. Ayrica USG bulgularina ek olarak otopsi yapilan fetiislerden 2’sinde
hidrosefali, 2’sinde korpus kallozum agenezisi, 2’sinde noral tiip defekti, 1’inde
holoprozensefali, 1’inde korpus kallozum agenezisi ve holoprozensefali ve 1’inde

noral tiip defekti ve korpus kallozum agenezisi saptanmistir (Tablo 4.4).
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Tablo 4.4. Santral sinir sistemi anomalisi olan fetiislerde otopsi ve USG bulgularinda

saptanan farkliliklar

USG’de saptanan fakat otopside saptanmayan bulgular

USG bulgular, (Gestasyonel hafta) | Otopsi bulgulari Otopsi-USG uyumu
NTD (14+1) Normal SSS bulgulart 4
Mikrosefali (22+2) Normal SSS bulgulari 2
Hidrosefali (21+5) Normal SSS bulgulari 3
Dandy walker malformasyonu (20+5) | Normal SSS bulgulari 2

USG’de saptanmayan fakat otopside

saptanan bulgular

USG bulgulari, (Gestasyonel hafta)

Otopsi bulgular:

Otopsi-USG uyumu

Normal SSS bulgular1 (19+2) Korpus kallosum agenezisi 2
Normal SSS bulgular1 (22+3) Korpus kallosum agenezisi 2
Normal SSS bulgulari (20+3) Korpus kallosum agenezisi 2
Normal SSS bulgulari (23+2) Korpus kallosum agenezisi 2
Normal SSS bulgular1 (20+3) Korpus kallosum agenezisi 2

USG bulgularina ek olarak otopside saptanan bulgular

USG bulgular, (Gestasyonel hafta) | Otopsi bulgulari Otopsi-USG uyumu
NTD+Hidrosefali (17+4) +KKA 2
Hidrosefali (22) +KKA+Holoprozensefali 4

KKA (16+5) +Holoprozensefali 2
Hidrosefali (18) +KKA+NTD 3

NTD (14+3) +Hidrosefali 1

NTD (23+5) +Hidrosefali 1

NTD (18) +KKA 3

Dandy Walker malformasyonu (23+1) | +NTD 2

Dandy Walker malformasyonu (22) +KKA 2

USG ve otopsi bulgularinda farklilik saptananlar

USG bulgulari, (Gestasyonel hafta) | Otopsi bulgular: Otopsi-USG uyumu

Noral tiip defekti (20+6)

Korpus kallosum agenezisi

2

KKA: Korpus kallozum agenezisi, NTD: Noral tiip defekti, SSS: Santral sinir sistemi
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4.2. Muskiiloskeletal Sistem Bulgularimin Degerlendirilmesi

Tibbi terminasyon yapilan fetiislerin prenatal USG bulgularinda 2. siklikta
muskiiloskeletal sisteme ait patolojiler saptanmustir. 11 (%14,9) fetiiste toplam 16 bulgu
goriilmiistiir. Bu bulgulara bakildiginda ise 9 (%56,2) fetiiste el ve/veya ayak deformitesi,
3 (%18,7) fetiiste ekstremite kisaligi, 2 (%12,5) fetiiste tanatoforik displazi, birer (%6,3)
fetiiste artrogripozis ve osteogenesis imperfekta ile uyumlu bulgular saptanmistir (Tablo
4.5). El ve ayak deformiteleri ayrintilandirildiginda ise 1 fetiiste el ve ayak parmaklarinda
overriding, 1 fetiiste elde polidaktili ve rocker bottom foot, 1 fetiiste pes ekinovarus ve 1
fetiiste club foot saptanmistir (Tablo 4.6). Ayrica ekstremite kisalig1 olan birer fetiiste elde
kontraktiir ve club foot eslik etmistir. Artrogripozis olan 1 fetiiste ise club foot eslik
etmektedir (Tablo 4.7).

Tablo 4.5. Fetiislerin muskiiloskeletal sisteme ait USG ve otopsi bulgulari

Muskiiloskeletal sistem USG bulgulari, n (%)  Otopsi bulgulari, n (%)
Fetiis sayisi, bulgu sayisi 11 (%14,9), 16 19 (%12), 30

El ve/veya ayak deformitesi 9 (%56,2) 21 (%70)
Ekstremite kisalig1 3 (%18,7) 3 (%10)
Tanatoforik displazi 2 (%12,5) 2 (%6,7)
Osteogenesis imperfekta 1 (%6,3) 1 (%3,3)
Artrogripozis 1 (%6,3) 2 (%6,7)
Sirenomeli - 1 (%3,3)

Fetiislerin otopsi bulgularinda da muskiiloskeletal sistem patolojileri 2. siklikta
goriilmektedir. Toplam 19 (%12) fetiiste toplam 30 bulgu saptanmistir. Bulgulara
bakildiginda ise en ¢ok el ve/veya ayak deformiteleri (n=21, %70) goriilmekte daha sonra
ekstremite kisaligi (n=3, %10), artrogripozis (n=2, %6,7), tanatoforik displazi (n=2,
%6,7), osteogenezis imperfekta (n=1, %3,3), sirenomeli (n=1, %3,3) scklinde
siralanmaktadir (Tablo 4.5.). El deformitelerinde kontraktiir (n=4, %19), parmaklarda
overriding (n=3, %14,3), tek palmar ¢izgi varhigi (n=2, %9,5), klinodaktili ve
kamptodaktili (n=2, %9,5), bas parmak yoklugu (n=1, %4,8), hitchhikers’ thumb
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(otostopgu parmagi, n=1, %4,8) gorilmistiir. Ayak deformitelerinde ise pes ekinovarus
(n=3, %14,3), parmaklarda overriding (n=2, %9,5), club foot (n=1, %4,8), kontraktiir
(n=1, %4,8), rocker bottom foot (n=1, %4,8) goriilmiistiir (Tablo 4.6). Baz1 vakalarda el

ve ayak deformiteleri beraber goriilmektedir ve Tablo 4.6.’da ayrintilar1 verilmistir.

Tablo 4.6. Fetiislerin el ve ayak deformiteleri bulgular

USG bulgulari, n (%) Otopsi bulgulari, n (%)

El deformiteleri 3 (%33,3) 13 (%61,9)
-Kontraktiir 1(%11,1) 4 (%19)
-Overriding 1(%11,1) 3 (%14,3)
-Tek palmar ¢izgi varligi - 2 (%9,5)
-Klinodaktili ve kamptodaktili - 2 (%9,5)
-Bas parmak yoklugu - 1 (%4,8)
-Hitchhikers’ thumb - 1 (%4,8)
-Polidaktili 1(%11,1) -

Ayak deformiteleri 6 (%66,7) 8 (%38,1)
-Pes ekinovarus 1(%11,1) 3 (%14,3)
-Overriding 1(%11,1) 2 (%9,5)
-Club foot 3 (%33,3) 1 (%4,8)
-Kontraktiir - 1 (%4,8)
-Rocker bottom foot 1(%11,1) 1 (%4,8)

Muskiiloskeletal sistemde 9 (%12,3) vakanin sadece otopsi bulgular saptanmis ve
ultrasonografi degerlendirmesinde bu bulgular raporlanmamustir. 1 (%1,5) vakanin ise
ultrasonografi degerlendirmesinde club foot saptanmisken otopside bu bulgu
goriilmemistir. Sadece otopsi sirasinda saptanan 9 vakanin 1’inde artrogripozis, 8’inde ise

el ve/veya ayak anomalisi bulunmaktadir (Tablo 4.7).



Tablo 4.7. Muskiiloskeletal

sistem anomalisi olan fetuslerde

bulgularinda saptanan farkliliklar
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otopsi ve USG

USG’de saptanan fakat otopside saptanmayan bulgular

USG bulgulari, (Gestasyonel Otopsi bulgular Otopsi-USG
hafta) uyumu
Club foot (16+3) Normal bulgular 2
USG’de saptanmayan fakat otopside saptanan bulgular
USG bulgulari, (Gestasyonel Otopsi bulgulari Otopsi-USG
hafta) uyumu
Normal bulgular (19+1) Artrogripozis 2
Normal bulgular (21+3) Klinodaktili+Pes ekinovarus 2
Normal bulgular (22+3) Elde kontraktiir 2
Normal bulgular (14+1) Elde overriding 2
Normal bulgular (16+5) Tek palmar ¢izgi varligi 1
Normal bulgular (20) Tek palmar ¢izgi varligt 2
Normal bulgular (23) Klinodaktili 2
Normal bulgular (20+5) Ekstremitede kisalik+Elde 2
kontraktiir+Ayakta overriding
Normal bulgular (22+5) Hitchhikers’ thumb +Ayakta kontraktiir 2
USG ve otopsi bulgularinda farklilik saptananlar
USG bulgulari, (Gestasyonel Otopsi bulgulari Otopsi-USG
hafta) uyumu
Elde polidaktili+Rocker bottom Elde kontraktiir+Club foot 2
foot (21+3)
Ekstremitede kisalik (18+3) Sirenomeli+Elde kontraktiir 3
Elde kontraktiir (21+5) Bag parmak yoklugu 3
Ekstremitede kisalik +Club foot Ekstremitede kisalik 3
(18)
Tanatoforik displazi (21+5) Tanatoforik displazi+Rocker bottom foot 1
Artrogripozis+Club foot (20+3) Artrogripozis+Elde overriding+Pes 2
ekinovarus




50

4.3. Genitoiiriner Sistem Bulgularinin Degerlendirilmesi

12-24. gestasyonel haftada tibbi terminasyon yapilan ve genitoiiriner sistem
patolojisi prenatal USG’de saptanan 7 (%9,3) fetiis ve otopside patoloji saptanan 11 (%7)
fetiis vardir. USG’de patoloji saptanan fetiislerin 2’sinde (%28,6) multikistik displastik
bobrek, 2’sinde (%28,6) megasistis, 2’sinde (%28,6) posterior iiretral valv ve 1 (%14,3)
fetiiste renal agenezi bulunmaktadir. Otopsi yapilan 11 fetiisteki bulgular
ayrintilandirildiginda ise 4’tinde (%36,5) multikistik displastik bobrek, 2’sinde (%18,1)
posterior tretral valv, 2’sinde (%18,1) megasistis, birer (%9,1) fetiiste ise renal agenezi,

at nal1 bobrek ve hipoplastik bobrek saptanmistir (Tablo 4.8).

Tablo 4.8. Fetiislerin genitoiiriner sisteme ait USG ve otopsi bulgulari

Genitoiiriner sistem USG bulgulari, n (%)  Otopsi bulgulari, n (%)
Fetiis sayis1 7 (%9,3) 11 (%7)
Multikistik displastik bobrek 2 (%28,6) 4 (%36,5)
Megasistis 2 (%28,6) 2 (%18,1)
Posterior tiretral valv 2 (%28,6) 2 (%18,1)

Renal agenezi 1(%14,3) 1(%09,1)

Renal hipoplazi - 1(%9,1)

At nal1 bobrek - 1(%09,1)

Genitoliriner sisteme ait patolojik bulgularin oldugu vakalar ayrintili
incelendiginde 5 (%45,4) vakada USG bulgusu saptanmamustir ve sadece otopside renal
sistem patolojisi goriilmiistiir. Bu bulgular arasinda 2 vakada multikistik displastik

bobrek, birer vakada ise renal agenezi, hipoplastik bdobrek ve at nali bdbrek
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bulunmaktadir. 1 vakada (%16,7) ise USG’de renal agenezi oldugu rapor edilmistir fakat

otopsi yapildiginda normal genitotiriner sistem bulgulari oldugu saptanmistir (Tablo 4.9).

Tablo 4.9. Genitoiiriner sistem anomalisi olan fetiislerde otopsi ve USG bulgularinda

saptanan farkliliklar

USG’de saptanan fakat otopside saptanmayan bulgular

USG bulgulari, (Gestasyonel | Otopsi bulgular: Otopsi-USG
hafta) uyumu
Renal agenezi (18) Normal GUS bulgular 3
USG’de saptanmayan fakat otopside saptanan bulgular

USG bulgulan, (Gestasyonel | Otopsi bulgular: Otopsi-USG
hafta) uyumu
Normal GUS bulgular1 (15+4) | Multikistik displastik bobrek 3
Normal GUS bulgular1 (18+3) | Multikistik displastik bobrek 3
Normal GUS bulgular1 (21+5) | Renal agenezi 3
Normal GUS bulgular1 (16+5) | Hipoplastik bobrek 4
Normal GUS bulgular1 (23+4) | At nal1 bobrek 3

GUS: Genitoiiriner sistem

4.4. Gastrointestinal Sistem Bulgularimin Degerlendirilmesi

Gastrointestinal sistem anomalisi prenatal ultrasonografi goriintiilemesinde

saptanan 5 (%6,7) fetiis bulunmaktadir. Fetiislerden 3’iinde (%60) omfalosel varken

1’inde (%20) diyafram hernisi ve 1’inde (%20) ise heterotaksi sendromu saptanmistir

(Tablo 4.10).
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Tablo 4.10. Fetiislerin gastrointestinal sisteme ait USG ve otopsi bulgulari

Gastrointestinal sistem USG bulgulari, n (%) Otopsi bulgular, n (%)
Fetiis sayis1 5 (%6,7) 11 (%7)
Omfalosel 3 (%60) 2 (%16,7)
Diyafram hernisi 1 (%20) 1 (%8,3)
Heterotaksi sendromu 1 (%20) 1 (%8,3)

Anal atrezi - 4 (%33,4)
Trakeoozofageal fistiil - 3 (%25)

Aksesuar dalak* - 1 (%8,3)

*. mikroskobik boyutta saptanmistir.

Gastrointestinal sistemde otopside patolojik bulgulari olan 11 (%7) fetiis
bulunmaktadir. Bu fetiislerden 4’iinde (%33,4) anal atrezi, 3 fetiiste (%25)
trakeodzefageal fistiil (TOF), iki (%16,7) fetiiste omfalosel, birer (%8,3) fetiiste ise
diyafram hernisi, heterotaksi sendromu ve mikroskobik boyutta aksesuar dalak oldugu

rapor edilmistir (Tablo 4.10).

Bir (%20) vakanin prenatal USG’si omfalosel olarak raporlanmig olup vakanin
otopsisinde bu bulgu saptanmamustir. Yedi (%63,6) vakanin ise otopside bulgusu olup
prenatal USG’de bulgu saptanmamistir. Bu bulgular arasinda 3 vakada anal atrezi, 2
vakada trakeo6zofageal fistiil ve 1 vakada ise hem anal atrezi hem de trakeodzofageal
fistiil oldugu goriilmektedir. 1 vakada ise mikroskobik boyutta aksesuar dalak saptanmistir
(Tablo 4.11).



Tablo 4.11. Gastrointestinal

sistem anomalisi

bulgularinda saptanan farkliliklar
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olan fetiislerde otopsi ve USG

USG’de saptanan fakat otopside saptanmayan bulgular

USG bulgulari, Otopsi bulgular Otopsi-USG
(Gestasyonel hafta) uyumu
Omfalosel (18) Normal GIS bulgulari 4
USG’de saptanmayan fakat otopside saptanan bulgular

USG bulgulan, Otopsi bulgular: Otopsi-USG
(Gestasyonel hafta) uyumu
Normal GIS bulgular1 (22+2) | Aksesuar dalak (Mikroskobik 1

boyutta)

Normal GIS bulgular1 (18+3) | TOF+Anal atrezi 3
Normal GIS bulgulari (21+5) | TOF 3
Normal GIS bulgular (18) Anal atrezi 3
Normal GIS bulgulari (23+4) | TOF 3
Normal GIS bulgular (13+2) | Anal atrezi 2
Normal GIS bulgular1 (14+3) | Anal atrezi 2

GIS: Gastrointestinal sistem, TOF: Trakeodzofageal fistiil

4.5. Kardiyovaskiiler Sistem Bulgularinin Degerlendirilmesi

5 (%6,7) fetiiste USG incelemesinde kardiyovaskiiler sisteme ait patoloji

saptanmistir (Tablo 4.12.). Patolojiler incelendiginde ise tiim hastalarda kompleks

kardiyak anomali oldugu goriilmektedir. 1 fetiiste heterotaksi sendromuna bagli kardiyak

anomali; 1 fetiiste atriyal septal defekt (ASD), ventrikiiler septal defekt (VSD) ve gift

cikimli sag ventrikiil; 1 fetiiste genis atrium, sol yerlesimli pulmoner arter; 1 fetiiste VSD,
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pulmoner stenoz, hipertrofik sag kalp; 1 fetliste ise hipoplastik sag kalp patolojisi
saptanmustir (Tablo 4.13).

Tablo 4.12. Fetiislerin kardiyovaskiiler sisteme ait USG ve otopsi bulgulari

Kardiyovaskiiler sistem USG bulgulari, n (%) Otopsi bulgulari, n (%)
Fetiis sayis1 5, (%6,7) 8, (%5,1)

Kompleks kardiyak defekt 5, (%100) 6, (%75)

ASD - 1, (%12,5)

VSD - 1, (%12,5)

ASD: Atrial septal defekt, VSD: Ventrikiiler septal defekt

Kardiyovaskiiler sistem otopsi bulgularinda ise 6 (%75) fetiiste kompleks kardiyak
anomali varken, 1 (%12,5) fetiiste atriyal septal defekt (ASD), 1 (%12,5) fetiiste ise
ventrikiiler septal defekt (VSD) saptanan toplam 8 (%5,1) fetiis vardir (Tablo 4.12.).
Kompleks kardiyak anomalisi olan fetiisler incelendiginde 1 fetiiste tek ventrikiil, tek
damar ¢ikisi, trunkus arteriozus, saga dontislii aort; 1 fetiiste trunkus arteriozus tip 2, genis
VSD, sekundum ASD; 1 fetiiste biiyiik arter transpozisyonu ve ASD; 1 fetiiste ¢ift cikiml
sag ventrikiil, membranéz VSD, ince patent duktus arteriyozus (PDA); 1 fetiiste ¢ift
cikimli tek ventrikdl; 1 fetiiste hipoplastik sag kalp, VSD, pulmoner arter (PA) hipoplazisi,
trikiispit kapak hipoplazisi saptanmustir (Tablo 4.13).

Tibbi terminasyon yapilan fetiislerin prenatal USG’sinde kardiyovaskiiler
sistem patolojisi olan 5 fetiisiin tamaminda otopsi bulgusu varken 3 (%37,5) fetiisiin
sadece otopside kardiyak patolojisi saptanmistir. Bu fetiislerdeki bulgulara
bakildiginda 1 fetiiste ASD, 1 fetiiste VSD ve 1 fetiiste ¢ift ¢ikimli tek ventrikiil oldugu
gozlenmistir (Tablo 4.13).



Tablo 4.13. Fetiislerin kardiyovaskiiler sisteme ait USG ve otopsi bulgulari
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hipoplazisi

USG bulgular Otopsi bulgular: Otopsi-USG
uyumu

-Heterotaksi sendromuna -Heterotaksi sendromuna bagl 1

bagl kardiyak anomali kardiyak anomali

-ASD, VSD ve ¢ift ¢cikimli -Sekundum ASD, genis VSD ve cift 1

sag ventrikiil cikimli sag ventrikiil

“Genis atrium, sol yerlesimli -ASD, biiyiik arter transpozisyonu 3

pulmoner arter

-VSD, pulmoner stenoz, -Cift ¢cikimli sag ventrikiil, 9

hipertrofik sag kalp membrandz VSD, ince PDA

-Hipoplastik sag kalp, VSD, PA
-Hipoplastik sag kalp hipoplazisi, trikiispit kapak 2

ASD: Atrial septal defekt, PA: Pulmoner arter, PDA: Patent duktus arteriozus, VSD: Ventrikiiler septal defekt

4.6. Solunum Sistemi Bulgularinin Degerlendirilmesi

Solunum sistemine ait patolojik bulgu fetiislerin prenatal

ultrasonografi

incelemelerinde goriilmemistir. Daha sonra otopsi yapilan 84 vakadan 13’tinde (%8,3) ise

solunum sistemine ait anomali saptanmistir. Otopsi yapilan vakalarda solunum sistemi

bulgularina bakildiginda 8 (%61,5) vakada segmentasyon anomalisi saptanirken 3

(%23,1) vakada pulmoner hipoplazi ve 2 (%15,4) vakada pektus ekskavatum

bulunmaktadir (Tablo 4.14.).

Tablo 4.14. Solunum sistemi anomalisi olan fetiislerde otopsi ve USG bulgularinda

saptanan farkliliklar

Hasta sayisi, n (%0) USG bulgulan Otopsi bulgular
8 (%61,5) Normal bulgular Segmentasyon anomalisi
3 (%23,1) Normal bulgular Pulmoner hipoplazi

2 (%15,4) Normal bulgular

Pektus ekskavatum
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4.7. Diger Sistem Bulgularinin Degerlendirilmesi

Hidrops fetalis, intrauterin biiytime geriligi (IUGR), yiiz anomalileri, teratom ve
kistik higroma gibi diger bulgular ayr1 kategorize edilmistir. 84 vakanin USG bulgularina
bakildiginda 14 vakada (%18,9) bu bulgulardan en az bir tanesi saptanmustir.

USG’de bu bulgular saptanan 14 vaka incelendiginde 4 (%28,6) vakada hidrops
fetalis, 4 (%28,6) vakada kistik higroma, 3 (%21,4) vakada yiiz anomalileri, 2 (%14,3)
vakada IUGR ve 1 (%7,1) vakada ise teratom bulunmaktadir (Tablo 4.15.). Yiiz
anomalileri igerisinde 1 vakada yarik damak ve dudak, 1 vakada burun anomalisi ve retro-

mikrognati, 1 vakada ise burun anomalisi saptanmistir (Tablo 4.16).

Tablo 4.15. Fetiislerin diger sistem bulgularina ait USG ve otopsi bulgulari

Diger sistem bulgular: USG bulgulari, n (%) Otopsi bulgulari, n (%)
Fetiis sayisi, bulgu sayisi 14 (%18,9), 14 32 (%20,2), 36
Yiiz anomalileri 3 (%21,4) 24 (%66,6)

Hidrops fetalis 4 (%28,6) 4 (%11,1)

IUGR 2 (%14,3) 4 (%11,1)

Kistik higroma 4 (%28,6) 3 (%8,4)

Teratom 1(%7,1) 1 (%2,8)

IUGR: Intrauterin biiyiime geriligi

Otopsi bulgularina bakildiginda ise bu bulgulardan 32 (%20,2) fetiiste toplam 36
bulgu saptanmustir. Bunlar; yiiz anomalileri (n=24, %66,6), hidrops fetalis (n=4, %11,1),
intrauterin bilyiime geriligi (n=4, %11,1), kistik higroma (n=3, %8,4), teratom (n=1, %2,8)
olarak siralanmistir (Tablo 4.15). IJUGR saptanan 2 fetiiste ve hidrops fetalis saptanan 2
fetiiste ayn1 zamanda yiiz anomalileri de eslik etmektedir (Tablo 4.17.). Otopside saptanan
yiiz anomalileri ayrintili incelendiginde ise 15’inde (%41,2) kulak anomalisi, 6’sinda
(%16,7) burun anomalisi, 6’sinda (%16,7) yarik damak ve/veya dudak, 4’tiinde (%11,1)
retro-mikrognati, 2’sinde (%5,6) hipertelérizm, 1’inde (%2,9) yiikksek damak, 1’inde
(%2,9) dar alin ve 1’inde (%2,9) boyunda kalinlagma olarak rapor edilmistir (Tablo 4.16).
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Tablo 4.16. Fetiislerde saptanan yiiz anomalilerinin detaylandirilmasi

Yiiz anomalileri USG bulgulari, n (%) Otopsi bulgulari, n (%0)
Fetiis sayisi, bulgu sayisi 3(%21,4), 4 24 (%68,6), 36
-Yarik damak/dudak 1 (%25) 6 (%16,7)
-Burun anomalisi 2 (%50) 6 (%16,7)
-Kulak anomalisi - 15 (%41,2)
-Retro-mikrognati 1 (%25) 4 (%11,1)
-Hipertel6rizm - 2 (%5,6)
-Yiiksek damak - 1 (%2,9)
-Dar alin - 1 (%2,9)
-Boyunda kalinlasma - 1 (%2,9)

Diger bulgulart olan vakalar incelendiginde USG’de bulgu saptanmayip otopsi

incelemesinde patoloji saptanan 19 (%27,1) vaka oldugu goriilmektedir. Bu vakalarin

1’inde IUGR saptanmis olup diger 18 vakada ise yiiz anomalisi saptanmistir. 3 vakada ise

USG’de saptanan bulgulara ek olarak otopside saptanan bulgular bulunmaktadir. Bu

bulgular ise 3 vakada da yiiz anomalileridir. Ayrica 2 vakada USG bulgularindan farkli

olarak otopside bulgular saptanmistir. Bu vakalardan 1’inde USG bulgusu olarak kistik

higroma iken otopsi bulgulart [UGR+Yiiz anomalisi (Kulak anomalisi+Yarik damak-

dudak)’dir. Diger vakada ise USG bulgusu burun anomalisi iken otopsi bulgusu kulak

anomalisidir (Tablo 4.17.).



Tablo 4.17. Diger sistem anomalisi olan fetiislerde otopsi ve USG bulgularinda

saptanan farkliliklar

USG’de saptanmayan fakat otopside saptanan bulgular

USG bulgulari, (Gestasyonel | Otopsi bulgular: Otopsi-USG

hafta) uyumu

Normal bulgular (19+2) Yiiz anomalisi (Kulak anomalisi) 2

Normal bulgular (20+3) Yiiz anomalisi (Kulak anomalisi) 1

Normal bulgular (17+2) Yiiz anomalisi (Kulak anomalisi) 1

Normal bulgular (14+2) IUGR 2

Normal bulgular (22+2) Yiiz anomalisi (Retro-mikrognati) 1

Normal bulgular (20) Yiiz anomalisi (Hipertelrizm+Burun anomalisi) 2

Normal bulgular (21+3) Yiiz anomalisi (Yarik damak-dudak+Burun 2
anomalisi)

Normal bulgular (21+3) Yiiz anomalisi (Kulak anomalisi+Hipertelorizm) 2

Normal bulgular (22+3) Yiiz anomalisi (Retro-mikrognati) 2

Normal bulgular (15+4) Yiiz anomalisi (Yarik damak-dudak+Burun 3
anomalisi)

Normal bulgular (22+2) Yiiz anomalisi (Yiiksek damak) 2

Normal bulgular (22) Yiiz anomalisi (Boyunda kalinlagma+Dar alin) 2

Normal bulgular (20+2) Yiiz anomalisi (Kulak anomalisi+Burun 2
anomalisi)

Normal bulgular (18) Yiiz anomalisi (Yarik damak-dudak+Kulak 4
anomalisi)

Normal bulgular (15+4) Yiiz anomalisi (Kulak anomalisi) 1

Normal bulgular (21+5) Yiiz anomalisi (Kulak anomalisi+Retro- 1
mikrognati)

Normal bulgular (20+5) Yiiz anomalisi (Yarik damak-dudak+Kulak 2
anomalisi)

Normal bulgular (15+3) Yiiz anomalisi (Kulak anomalisi) 1

USG bulgularina ek olarak otopside saptanan bulgular

USG bulgular, (Gestasyonel | Otopsi bulgular: Otopsi-USG

hafta) uyumu

Hidrops fetalis (19+1) +Yiiz anomalisi (Kulak anomalisi) 2

Hidrops fetalis (19+5) +Yiiz anomalisi (Kulak anomalisi) 1

IUGR (23) +Yiiz anomalisi (Kulak anomalisi+Burun 2
anomalisi)

USG ve otopsi bulgularinda farkhilik saptananlar

USG bulgular, (Gestasyonel | Otopsi bulgular: Otopsi-USG

hafta) uyumu

Kistik higroma (17+4) IUGR+ Yiiz anomalisi (Kulak anomalisi+Yarik 2
damak-dudak)

Yiiz anomalisi (Burun Yiiz anomalisi (Kulak anomalisi) 3

anomalisi) (23+4)

IUGR: intrauterin biiyiime geriligi
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4.8. Coklu Bulgularin Degerlendirilmesi

Otopsi yapilan 84 fetiisiin prenatal USG bulgular1 incelendiginde 13 fetiiste
(%17,7) c¢oklu sistem anomalisi saptanmistir (Tablo 4.18.). Otopsi bulgularina
bakildiginda ise 40 (%25,3) fetiiste ¢oklu patolojik bulgular vardir (Tablo 4.19).

Tablo 4.18. Fetiislerin ¢oklu sistem bulgularina ait USG bulgulari

Coklu Bulgular, n (%) 13 (%17,7)
-Noral tiip defekti+ Hidrosefali 3 (%23,1)
-Heterotaksi sendromu+ Kompleks kardiyak anomali 1 (%7,7)
-Kompleks kardiyak anomali+ Yiiz anomalisi 1 (%7,7)
-Korpus kallosum agenezisi+ El ve ayak anomalisi+Y1iiz anomalisi 1 (%7,7)
-Hidrosefali+ El ve ayak anomalisi 1 (%7,7)
-Diyafram hernisi+ Kistik higroma 1 (%7,7)
-Hidrops fetalis+ Ayak anomalisi 1 (%7,7)
-Hidrosefali+ Ekstremite kisaligi 1 (%7,7)
-Noral tiip defekti+Renal agenezi+ Ekstremite kisaligi 1 (%7,7)
-Posterior iiretral valv+ Hidrops fetalis 1 (%7,7)
-Arnold Chiari malformasyonu+ Noral tiip defekti 1 (%7,7)




Tablo 4.19. Fetiislerin ¢oklu sistem bulgularina ait otopsi bulgulari
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Coklu bulgular, n (%)
-Noral tiip defekti+Hidrosefali
-Multikistik displastik bobrek+Yiiz anomalisi
-Noral tiip defekti+ KK A+Hidrosefali
-KKA+Osteogenezis imperfekta+ Yiiz anomalisi
-KKA+Holoprozensefali+Hidrosefali
-Heterotaksi sendromu+Kompleks kardiyak anomali
-Posterior tiretral valv+Pulmoner hipoplazi+Hidrops fetalis
-Pektus ekskavatum+Aksesuar dalak+ Yiiz anomalisi
-Kompleks kardiyak defekt+ Yiiz anomalisi
-Noral tiip defekti+Arnold Chiari malformasyonu
-Makrosefali+El ve ayak anomalisi+ Yiiz anomalisi
-KKA+Holoprozensefali+El ve ayak deformitesi+ Yiiz anomalisi
-Multikistik displastik bobrek+TOF+Anal atrezi

+Sirenomeli+El anomalisi
-Artrogripozis+Hidrops fetalis+ Yiiz anomalisi
-Omfalosel+El ve ayak anomalisi+ Yiiz anomalisi
-Diyafram hernisi+Pulmoner hipoplazi+IUGR+ Yiiz anomalisi
-KKA+Kompleks kardiyak anomali+EI deformitesi+ Yiiz anomalisi
-Omfalosel+EI anomalisi

40 (%25,3)
3 (%7,5)
2 (%5)
2 (%5)
1 (%2,5)
1 (%2,5)
1 (%2,5)
1 (%2,5)
1 (%2,5)
1 (%2,5)
1 (%2,5)
1 (%2,5)
1 (%2,5)

1 (%2,5)
1 (%2,5)
1 (%2,5)
1 (%2,5)
1 (%2,5)
1 (%2,5)

-Hidrops fetalis+Pulmoner hipoplazi+Ayak deformitesi+ Yiiz anomalisi 1 (%2,5)

-Dandy Walker Deformitesi+Noral tiip defekti 1 (%2,5)
-Teratom+Segmentasyon anomalisi 1 (%2,5)
-Dandy Walker Deformitesi+KKA+ Yiiz anomalisi 1 (%2,5)
-Renal agenezi+Segmentasyon anomalisi+TOF

+Ekstremite kisaligi+Bas parmak yoklugu 1(%2,5)
-Segmentasyon anomalisi+El anomalisi 1(%2,5)
-VSD+EI anomalisi+ Yiiz anomalisi 1 (%2,5)
-KKA+Segmentasyon anomalisi+Anal atrezi+Ekstremite kisaligi 1 (%2,5)
-TOF+at nal1 bobrek+ Yiiz anomalisi 1(%2,5)
-IUGR+EI anomalisi+ Yiiz anomalisi 1 (%2,5)
-Kompleks kardiyak anomali+Segmentasyon anomalisi

+Ekstremite kisaligi+El ve ayak anomalisi+ Yiiz anomalisi 1 (%2,5)
-Megasistis+Anal atrezi 1 (%2,5)
-Tanatoforik displazi+Pektus ekskavatum+ Yiiz anomalisi 1 (%2,5)
-Tanatoforik displazi+ Yiiz anomalisi 1(%2,5)
-Artrogripozis+KKA+EI ve ayak anomalisi 1(%2,5)
-Megasistis+Anal atrezi+Segmentasyon anomalisi 1 (%2,5)
-Posterior {iretral valv+Hidrops fetalis 1(%2,5)
-Noral tiip defekti+KKA 1(%2,5)

KKA: Korpus kallozum agenezisi, TOF: Trakeoozofageal fistiil, IUGR: Intrauterin biiyiime geriligi,

VSD: Ventrikiiler septal defekt
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Multipl sistem bulgular1 olan vakalar incelendiginde 5 vakada prenatal USG
incelemesinde patolojik bulgu saptanmazken otopsi incelemesinde multipl bulgular tespit
edilmistir. Ayrica 23 vakada prenatal USG bulgularina ek olarak otopside patolojik
bulgular saptanmistir. 23 vakada toplam 38 bulgu ek olarak saptanmis olup 13 (%34,2)
bulgu santral sinir sistemine, 9 (%23,7) bulgu yiiz anomalilerine, 6 (%15,8) bulgu
muskiiloskeletal sisteme, 5 (%13,1) bulgu solunum sistemine, 3 (%7,9) bulgu
gastrointestinal sisteme ve 2 (%5,2) bulgu genitoiiriner sisteme aittir. Ek olarak prenatal
USG ve otopsi bulgularinda farklilik olan 7 vaka vardir (Tablo 4.20).
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Tablo 4.20. Coklu patolojik bulgular1 olan fetiislerde otopsi ve USG bulgularinda
saptanan farkliliklar

USG’de saptanmayan fakat otopside saptanan bulgular
USG bulgulari, (Gestasyonel hafta) Otopsi bulgular OtS;P/ZIr_rL‘JuSG
Normal bulgular (22+2) Pektus ekskavatum+Aksesuar dalak*+Yiiz anomalisi 1
Normal bulgular (15+4) Multikistik displastik bobrek+ Yiiz anomalisi 3
Normal bulgular (16+5) Segmentasyon anomalisi+El anomalisi 1
Normal bulgular (20) \/SD+EI anomalisi+ Yiiz anomalisi 2
Normal bulgular (14+2) IUGR 2
USG bulgularma ek olarak otopside saptanan bulgular
USG bulgulari, (Gestasyonel hafta) Otopsi bulgular OtSSISJII;ELSG
Osteogenezis imperfekta (19+2) +KKA+ Yiiz anomalisi 2
Multikistik displastik bobrek (20+3) + Yiiz anomalisi
Noral tiip defekti+Hidrosefali (17+4) +KKA
Hidrosefali (22) +KKA+Holoprozensefali

Hidrops fetalis+ Posterior tiretral valv (22+3)

+Pulmoner hipoplazi

KKA+EI ve ayak anomalisi+ Yiiz anomalisi
(16+5)

+Holoprozensefali

Hidrops fetalis (19+1)

+Artrogripozis+ Yiiz anomalisi

Omfalosel (21+3)

+EI ve ayak anomalisi+ Yiiz anomalisi

Hidrosefali (18) +Noral tiip defekti+tKKA

Kompleks kardiyak defekt (22+3) +KKA+El anomalisi+ Yiiz anomalisi
Noral tiip defekti (14+3) +Hidrosefali

Omfalosel (14+1) +El anomalisi

Noral tiip defekti (23+5) +Hidrosefali

Hidrops fetalis+Ayak anomalisi (19+5) +Pulmoner hipoplazi+ Yiiz anomalisi
Dandy Walker malformasyonu (23+1) +Noral tiip defekti

Teratom (20+6)

+Segmentasyon anomalisi

Dandy Walker malformasyonu (22)

+KKA+ Yiiz anomalisi

Yiiz anomalisi (23+4)

+At nal1 bobrek+TOF

Megasistis (13+2)

+Anal atrezi

Tanatoforik displazi (15+3)

+Pektus ekskavatum+ Yiiz anomalisi

Tanatoforik displazi (21+5)

+El anomalisi+ Yiiz anomalisi

Artrogripozis+Ayak anomalisi (20+3)

+KKA+El anomalisi

Megasistis (14+3)

+Anal atrezi+Segmentasyon anomalisi

NINFRPIRPINWINIERPIN(FRP|IRINIEP(NWININ| N (PN

USG ve otopsi bulgularinda farkhlik saptananlar

USG bulgular, (Gestasyonel hafta) Otopsi bulgulan Otﬁ;fﬂ;’fe

Hidrosefali+El ve ayak anomalisi (21+3) Makrosefali+El ve ayak_ qnomaI|S|+ Yiiz anomalisi (yarik damak- 2
dudak ve burun anomalisi)

Ekstremite kisahig (18+3) Multlkl'st!k displastik bobrek+TOF+Anal atrezi+Sirenomeli+El 3
anomalisi

Diyafram hernisi+Kistik higroma (17+4) Diyafram hernisi+lUGR+Pulmoner hipoplazi+ Yiiz anomalisi 2

Hidrosefali +Ekstremite kisalig: (21+5) Renalvagen621+TOF+Segrrlentasy0n anomalisi+Ekstremite 3
kisaligi+Bag parmak yoklugu

Noral tiip defekti+Renal agenezi+Ekstremite . .. . .

kisaligi+Ayak anomalisi (18) KKA+Anal atrezi+Segmentasyon anomalisi+Ekstremite kisaligt 3

Hidrosefali+Noral tiip defekti (20+6) Noral tiip defekti+KKA 2

Dandy Walker malformasyonu (20+5) Kompleks kardiyak defekti+Segmentasyon anomalisi+Ekstremite 2

kisaligi+El ve ayak anomalisi+ Yiiz anomalisi

*: mikroskobik boyutta saptanmustir. KKA: Korpus kallozum agenezisi, TOF: Trakeobzofageal fistiil,
IUGR: Intrauterin biiyiime geriligi, VSD: Ventrikiiler septal defekt
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4.9. Diger Bulgularin Degerlendirilmesi

Fetiislerin demografik bilgileri ve otopsi bulgulari karsilastirilmistir. Annenin
gebelik sayisi, annede bilinen hastalik oykiisii, anne yasi, kardes 6liim Oykiisii varlig1 ve
esler arasinda akrabalik olup olmamasi saptanan patolojik sistem bulgular ile

karsilastirilmis ve istatistiksel olarak anlamli veri elde edilememistir.

Daha sonra kiz ve erkeklerde saptanan patolojik bulgularda sistemler arasinda
farkliliklar incelenmistir ve diger sistem bulgularinin (IUGR, hidrops fetalis, teratom,
Kistik higroma ve yiiz anomalileri) kizlarda daha fazla goriildiigii saptanmistir. Diger
sistem bulgulari erkeklerde %27,3, kizlarda %52,8 siklikta goriilmektedir ve Pearson Ki-
Kare testinde p=,020 olarak bulunmustur. Geri kalan sistem bulgularinda anlamli

istatistiksel veri elde edilememistir.

Ayrica 12-18. gestasyonel haftalar arasinda otopsi yapilan fetiisler ve 18-24.
gestasyonel haftalar arasi otopsi yapilan fetiisler olarak iki kategoriye siiflandirilmis ve
bulgular incelenmistir. Solunum sistemine ait patolojik bulgular erken donemde daha sik
goriilmekle beraber diger tiim sistemlere ait bulgularin 18-24. gestasyonel haftalar
arasinda daha sik goriildiigii saptanmigtir. Pearson Ki-Kare testi kullanilmistir ve sadece
kardiyovaskiiler sistem, muskiiloskeletal sistem ve ¢oklu sistem bulgularinda anlamli

istatistiksel veriler elde edilmistir (Tablo 4.21.).

Tablo 4.21. Gestasyonel haftalara gore sistemlerde patoloji saptanan vakalar

Sistem bulgulari 12-18. Haftalar,n  18-24. Haftalar,n  p degeri
Santral sinir sistemi 8 16 .078
Muskiiloskeletal sistem 5 14 .019
Genitoiiriner sistem 5 146
Gastrointestinal sistem 5 746
Kardiyovaskiiler sistem 0 .005
Solunum sistemi 7 .763

Diger sistem bulgulari 13 19 113
Coklu bulgular 14 26 015
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4.10. Prenatal USG ve Otopsi Bulgularinin Uyumu

Seksen dort fetiisiin USG ve otopsi bulgular1 karsilastirildiginda ise 48’inde
(%57,1) tamamen uyumlu bulgular gorilmistir. USG bulgularina ek olarak mindr
otopsi bulgular1 eklenen fetiis sayis1 26 (%3 1) ve major otopsi bulgular: eklenen fetiis
sayist ise 4 (%4,8)’tiir. Otopsi ve USG bulgulari uyumsuz olan 6 (%7,1) fetiis
saptanmistir (Sekil 4.7.).

USG ve Otopsi Bulgularinin Uyumu
Uyumsuz
Major bulgular 7%
eklenen
5%

Minor bulgular
eklenen
31%

Tamamen uyumlu
57%

= Tamamen uyumlu = Mindr bulgular eklenen = Major bulgular eklenen Uyumsuz

Sekil 4.7. Prenatal USG ve otopsi bulgularinin karsilagtirilmasi

USG bulgularina eklenen mindr otopsi bulgularina bakildiginda 12 fetiiste santral
sinir sistemi bulgusu, 6’sinda muskiiloskeletal sistem, 4’tinde diger sistem, 2’sinde
kardiyovaskiiler sistem, 2’sinde gastrointestinal sistem bulgusu oldugu goriilmektedir.
USG bulgularina otopsi sonrasi major bulgu eklenen 4 fetiisiin 2’sinde genitotiriner sistem
ve 2’sinde santral sinir sistemi bulgusu varligi géze ¢arpmaktadir. Uyumsuz bulgularda
ise 4 fetiiste genitotiriner sistem patolojisi, 3’iinde gastrointestinal sistem, 2’sinde santral
sinir sistem, 2’sinde yiiz anomalisi (yarik damak ve dudak) ve 1’inde muskiiloskeletal
sistem patolojisine ait bulgular vardir (Tablo 4.22).



Tablo 4.22. Prenatal USG ve otopsi bulgulart uyumu
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Prenatal USG ve otopsi bulgular1 uyumsuz olan fetiisler

USG bulgulari, (Gestasyonel hafta)

Otopsi bulgulan

Ekstremitede kisalik (18+3)

Multikistik displastik bobrek+TOF+Anal
atrezi+Sirenomeli+Elde kontraktiir

Omfalosel (18)

Yarik damak dudak+yiiz anomalisi

Noral tiip defekti (14+1)

Normal SSS bulgulart

Normal bulgular (16+5)

Hipoplastik bobrek

Normal bulgular (18+3)

Multikistik displastik bobrek+yarik damak
dudak+ytiz anomalisi

NTD+Renal agenezi+ekstremitede kisalik
(21+5)

KKA+anal atrezi+ akcigerde segmentasyon
anomalisi+ekstremitede kisalik

USG bulgularina ek olarak major otopsi bulgular1 eklenen fetiisler

Hidrosefali (22)

+Holoprozensefali+KKA

Hidrosefali (18)

+NTD+KKA

Hidrosefali+ekstremite kisalik+kontraktiir
(21+5)

+Renal agenezi+TOF-+akcigerde
segmentasyon anomalisi+bag parmak yoklugu

Yiiz anomalisi (23+4)

+At nali bobrek+TOF

KKA: Korpus kallozum agenezisi,
TOF: Trakeoozefageal fistiil

4.11.

NTD:

Noral tiip defekti,

Plasenta Bulgularinin Degerlendirilmesi

SSS: Santral sinir sistemi,

Otopsi incelemesi plasenta muayenesini de kapsamaktadir. On iki-24. gestasyonel

haftalar arasinda tibbi terminasyon yapilmis 84 vaka incelendiginde 82 (%97,6) vakada

plasenta incelemesi yapilmistir ve 2 (%2,4) vakada plasenta incelenememistir.

Seksen iki plasenta incelendiginde 6 (%7,3) vakada herhangi bir patolojik bulgu

saptanmazken geriye kalan 76 (%92,7) plasentada toplam 126 tane bulgu saptanmustir.

Yetmis alt1 plasenta detaylandirildiginda ise koryonik villiis ve intervilloz bosluga ait

patolojisi olan 29 (%35,4), plasenta membran patolojisi olan 5 (%6,1), gébek kordonu

patolojisi olan 5 (%6,1), plasenta kanama, infarkt ve/veya hematom olan 3 (%3,7) vaka

saptanmis olup ¢oklu bulgulart olan 34 vaka (%41,4) bulunmaktadir (Sekil 4.8.).



66

Plasenta patolojileri
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B Plasenta patolojileri

Sekil 4.8. Fetiislerin plasenta patolojilerinin dagilimi

Plasenta boyutlar1 degerlendirildiginde incelenen tiim plasentalarin gestasyonel

haftasi ile uyumlu oldugu goriilmiistiir.

Koryonik villiis ve intervilloz bosluk patolojisi olan vakalar incelendiginde en
fazla villoz 6dem (n=27, %36,5) saptanirken daha sonra distrofik kalsifikasyon (n=21,
%28,4) saptanmistir. Hem villoz 6dem hem de distrofik kalsifikasyon bulgulari olan
plasenta sayisi ise 14 (%18,9) ‘tiir. 12 (%16,2) plasentada ise trofoblastik bazal membran

mineralizasyonu goriilmuistiir.

Plasenta membran patolojileri ise 12 plasentada saptanmis olup bu bulgular
koryoamniyonit (n=11, %91,7) ve amniyon epitel vakuolizasyonudur (n=1, %8,3).

Gobek kordonu patolojileri detaylandirildiginda sirasiyla tek umbilikal arter
varligi (=10, %50), embriyonik kanal artig1 varlig1 (n=4, %20), hipercoiling (n=3, %15),
gobek kordonu giris anomalisi (n=2, %10), umbilikal damarda obliterasyon ve

rekanalizasyon varligi (n=1, %5) goriilmistiir.

Plasentada kanama saptanan 16 (%80) vaka varken 2 (%10) vakada plasentada
hematom ve 2 (%10) vakada ise plasentada infarkt vardir (Tablo 4.23.).



Tablo 4.23. Plasenta patolojilerinin siniflandirilmasi
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Koryonik villiis ve intervilloz bosluk, n (%)
-Vill6z 6dem

27 (%36,5)

-Distrofik kalsifikasyon 21 (%28,4)
-Vill6z 6dem ve kalsifikasyon 14 (%18,9)
-Trofoblastik bazal membran mineralizasyonu 12 (%16,2)
Plasenta membranlari, n (%)
-Koryoamnionit 11 (%91,7)
-Amniyon epitel vakuollizasyonu 1 (%8,3)
Gobek kordonu patolojileri, n (%)
-Tek umbilikal arter varligi 10 (%50)
-Embriyonik kanal artigi 4 (%20)
-Hipercoiling 3 (%15)
-Gobek kordonu giris anomalisi 2 (%10)
-Umbilikal damarda obliterasyon ve rekanalizasyon 1 (%5)
Plasentada kanama/infarkt, n (%o)
-Plasentada kanama 16 (%80)
-Plasentada hematom 2 (%10)
-Plasentada infarkt 2 (%10)
Coklu bulgular, n (%)
-Koryonik villiis+Plasenta membran patolojisi 4 (%11,8)
-Koryonik villiis+Gobek kordonu patolojisi 12 (%35,3)
-Koryonik villiistPlasentada kanama/infarkt 13 (%38,2)
-Plasentada kanama/infarkt+Gobek kordonu patolojisi 1(%2,9)
-Koryonik villiis+Plasenta membran+Gobek kordonu patolojisi - 1 (%2,9)
-Koryonik villiis+Plasenta membran+Kanama/infarkt 2 (%5,9)
-Koryonik villiis+Kanama/infarkt+Gobek kordonu patolojisi 1 (%2,9)

Sistemlerde saptanan patolojik bulgular ve plasenta bulgulan

arasinda

degerlendirme yapilmistir. Sadece gobek kordonu patolojileri saptanan vakalarda

gastrointestinal ve genitotiriner sistem patolojilerinin daha sik goriildiigii istatistiksel

olarak anlamli bulunmustur. Gastrointestinal ve genitoiiriner sistem patolojilerinde gébek

kordonu patolojisi yok iken goriilme sikligi %7,8 iken kord patolojisi varliginda oran

%30’a ¢ikmis ve Fisher's Kesin (Exact) Ki-Kare analizinde p degeri .019 hesaplanmustir.

Diger sistem patolojileri ve plasenta bulgulart arasinda anlamli iliski bulunamamustir.
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4.12. Genetik Test Bulgularinin Degerlendirilmesi

Genetik Test

= Var = Yok

Sekil 4.9. Fetiislerin genetik test varligi

On iki-24. gestasyonel haftalar arasinda tibbi terminasyon yapilan fetiislerin
57’sine (%67,9) genetik test yapilmis, 27’sine (%32,1) ise herhangi bir genetik test
uygulanmamustir (Sekil 4.9.). Genetik test yapilan vakalarin 31’i (%54,5) normal
karyotipe sahipken, 3’tinde (%5,4) trizomi 21, 2’sinde (%3,5) trizomi 18, 2’sinde (%3,5)
monozomi X ve 1’er (%1,7) vakada trizomi 13, 4p delesyonu, t(4;13), 150922.2926.3
duplikasyonu, talasemi major saptanmustir. Ayrica 2 (%3,5) vakada tanatoforik displazi
ve birer (%1,7) vakada VACTERL, osteogenezis imperfekta, Limb Body Wall defekti ile
uyumlu bulgular saptanmigtir. Genetik test yapilan 9 (%15,9) vakada ise fetiisten alinan
ornekten tireme elde edilemedigi i¢in herhangi bir kromozomal ¢alisma yapilamamistir
(Tablo 4.24.). Renal agenezi, trakeodzefageal fistiil, ekstremitede kisalik, akcigerde
segmentasyon anomalisi ve bag parmak yoklugu olan bir fetiiste VACTERL asosiasyonu
diistiniilmiistiir. Ayrica korpus kallozum agenezisi, akcigerde segmentasyon anomalisi,
anal atrezi ve ekstremitede kisalik olan fetiiste de Limb body wall defekti oldugu

diistiniilmiis ve aileye genetik danismanlik verilmistir.
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Tablo 4.24. Fetiislerin genetik inceleme bulgularinin degerlendirmesi (n=84)

Genetik test, n (%)

-Var 57 (%67,9)
-Yok 27 (%32,1)
Genetik inceleme bulgulari, n (%)
-Normal Kkaryotip 31 (%54,5)
-Trizomi 21 3 (%5,4)
-Trizomi 18 2 (%3,5)
-Turner sendromu 2 (%3,5)
-Trizomi 13 1(%1,7)
-4p delesyonu 1(%1,7)
-t(4;13) 1(%1,7)
-dup(15922.2qg26.3) 1(%1,7)
-Tanatoforik displazi 2 (%3,5)
-Osteogenezis imperfekta 1(%1,7)
-VACTERL 1(%1,7)
-Talasemi major 1(%1,7)
-Limb Body Wall defekti 1(%1,7)
-Ureme yok 9 (%15,9)
Genetik danismanlik, n (%)
-Verildi 56 (%66,7)
-Verilmedi 28 (%33,3)

12-24. gestasyonel haftalar arasinda tibbi terminasyon yapilan 84 vakanin 56’sina
(%66,7) gebelik siiresince veya otopsi sonrasinda genetik danigmanlik verilirken 28’

(%33,3) genetik danigmanlik hizmeti almamistir (Tablo 4.24).

Ayrica yapilan genetik testlerde anomali saptanan vakalarin genetik test yapilma
endikasyonlari, prenatal USG bulgulari, otopsi bulgular1 ve plasenta patolojileri Tablo

4.25te ayrintili verilmistir.



Tablo 4.25. Kromozomal anomali saptanan vakalarin prenatal USG, otopsi ve plasenta bulgulari
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Test yapilma Otopsi-
Genetik test ' yap USG bulgusu Otopsi bulgusu Plasenta bulgusu USG
endikasyonu
uyumu
o USG de patolojik Yarik damak dudak-+Kulak Villoz 0dem+Dlst_roﬁk 1.<als1ﬁkasyon+Trofoblastlk
Trizomi 13 Omfalosel - bazal membran mineralizasyonu+Kordda 4
bulgular anomalisi o y
embriyonik kanal artig
Trizomi 18 USG’de patolojik | Yiiz an(_)maI|S| (Burun | Atnali ‘pc_)brek+TOF+Yu_z ' Tek umbilikal arter 3
bulgular anomalisi) anomalisi (Kulak anomalisi)
Trizomi 18 NT yiiksekligi Omfalosel Omfalosel+El anomalisi Distrofik kal_sm ka_syon+ Trofoblastik bazal 2
membran mineralizasyonu+Plasentada kanama
VSD+EIl anomalisi (Tek palmar
Trizomi 21 Anne yas1 Patolojik bulgu yok cizgi varhgi) +Yiiz anomalisi Distrofik kalsifikasyon 2
(Burun anomalisi+Hipertelorizm)
N Tarama testinde " Segmentasyon anomalisi+El e . .
Trizomi 21 yiiksek risk Patolojik bulgu yok anomalisi (Tek palmar cizgi varhg) Villéz 6dem+Distrofik kalsifikasyon 2
Trizomi 21 ;?lzz;fé‘zg'”de Patolojik bulguyok | Patolojik bulgu yok Villéz ddem-Plasentada kanama 1
Monozomi X NT vyiiksekligi Kistik higroma Kistik higroma Villoz ddenn Trofoblastik bazal membran 1
mineralizasyonu
Villoz 6demDistrofik kalsifikasyon+Trofoblastik
Monozomi X NT yiiksekligi Kistik higroma Patolojik bulgu yok bazal membran mineralizasyonu +Gabek kordonu 1
giris anomalisi
;ﬁﬁ;ﬂil’?yak KKA+Holoprozensefali+ El ve
Duplikasyon USG’de patolojik oW ayak anomalisi+Yiiz anomalisi Villéz 6dem+Umbilikal damarda obliterasyon ve
anomalisi (Burun . . 2
(15022.2926.3) bulgular . (Burun anomalisi+Retro- rekanalizasyon
anomalisi+Retro- . -
. . mikrognati)
mikrognati)
, .. Omfalosel+ El ve ayak
Del4p USG'de patolojik Omfalosel anomalisi+Y1iiz anomalisi Vill6z 6dem+Distrofik kalsifikasyon 2
bulgular . s .
(Hipertelorizm+Kulak anomalisi)
1(4,13) ﬁ‘l?gfse hastalik Patolojik bulgu yok Patolojik bulgu yok Koryoamnionit 1

NT: Nuchal Translucency, KKA: Korpus kallozum agenezisi, VSD: Ventriikiiler septal defekt, TOF: Trakeoozofageal fistiil




Tablo 4.26. Fetiislerin prenatal USG bulgulari
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Santral Sinir Sistemi, fetiis sayisi (%0), bulgu sayisi

20 (%27), 24

-Noral tiip defekti 10 (%41,6)
-Hidrosefali 7 (%29,1)
-Dandy Walker malformasyonun 3 (%12,5)
-Korpus kallozum agenezisi 1 (%4,2)
-Arnold Chiari malformasyonun 1 (%4,2)
-Mikrosefali 1 (%4,2)
-Anensefali-Akranyum 1 (%4,2)
Muskiiloskeletal Sistem, fetiis sayis1 (%0), bulgu sayisi 11 (%14,9), 16
-El ve/veya ayak deformitesi 9 (%56,2)
-Ekstremite kisaligi 3 (%18,7)
-Tanatoforik displazi 2 (%125,)
-Osteogenesis imperfekta 1 (%6,3)
-Artrogripozis 1 (%6,3)
Genitoiiriner Sistem, n (%0) 7 (%09,3)
-Multikistik displastik bobrek 2 (%28,6)
-Megasistis 2 (%28,6)
-Posterior iiretral valv 2 (%28,6)
-Renal agenezi 1(%14,2)
Kardiyovaskiiler Sistemi n (%0) 5 (%06,7)
-Kompleks kardiyak anomali 5 (%100)
Gastrointestinal Sistem, n (%) 5 (%6,7)
-Omfalosel 3 (%60)
-Diyafram hernisi 1 (%20)
-Heterotaksi sendromu 1 (%20)
Diger, n (%) 14 (%18,9)
-Hidrops fetalis 4 (%28,6)
-Kistik higroma 4 (%28,6)
-Yiiz anomalileri 3 (%21,4)
-IUGR 2 (%14,3)
-Teratom 1(%7,1)
Coklu bulgular, n (%) 13 (%17,7)

IUGR: Intrauterin gelisme geriligi



Tablo 4.27. Fetiislerin otopsi bulgular
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Santral Sinir Sistemi, fetiis sayisi (%), bulgu sayisi

24 (%15,2), 35

-Korpus kallozum agenezisi 12 (%34,3)
-Noral tiip defekti 10 (%28,6)
-Hidrosefali 6 (%17,1)
-Dandy Walker malformasyonun 2 (%5,8)
-Holoprozensefali-Polimikrogiri 2 (%5,8)
-Arnold Chiari malformasyonun 1 (%2,8)
-Makrosefali 1 (%2,8)
-Anensefali-Akranyum 1 (%2,8)
Muskiiloskeletal Sistem, fetiis sayisi (%), bulgu say1 19 (%12), 30
-El ve/veya ayak deformitesi 21 (%70)
-Ekstremite kisaligi 3 (%10)
-Tanatoforik displazi 2 (%6,7)
-Artrogripozis 2 (%6,7)
-Osteogenesis imperfekta 1 (%3,3)
-Sirenomeli 1 (%3,3)
Solunum sistemi, n (%) 13 (%08,2)
-Segmentasyon anomalisi 8 (%61,5)
-Pulmoner hipoplazi 3 (%23,1)
-Pektus ekskavatum 2 (%15,4)
Genitoiiriner Sistem, n (%0) 11 (%7)
-Multikistik displastik bobrek 4 (%36,5)
-Megasistis 2 (%18,1)
-Posterior iiretral valv 2 (%18,1)
-Renal agenezi 1(%9,1)
-Renal hipoplazi 1(%9,1)
-At nal1 bobrek 1(%9,1)
Gastrointestinal Sistem, n (%) 11 (%7)
-Anal atrezi 4 (%36,5)
-Omfalosel 2 (%18,1)
-Diyafram hernisi 1(%18,1)
-Trakeoosefageal fistiil 2 (%18,1)
-Aksesuar dalak 1(%9,1)
-Heterotaksi sendromu 1(%9,1)
Kardiyovaskiiler Sistemi n (%0) 8 (%05,1)
-Kompleks kardiyak anomali 6 (%75)
-ASD 1 (%12,5)
-VSD 1 (%12,5)
Diger, fetiis sayisi (%), bulgu sayisi 32 (%20,2), 36
-Yiiz anomalileri 24 (%66,6)
-Hidrops fetalis 4 (%11,1)
-IUGR 4 (%11,1)
-Kistik higroma 3 (%8,4)
-Teratom 1 (%2,8)
Coklu bulgular, n (%) 40 (%25,3)

ASD: Atrial septal defekt, IUGR: Intrauterin gelisme geriligi, VSD: Ventrikiiler septal defekt



Tablo 4.28. Otopsisi yapilan fetiislerin tibbi terminasyon endikasyonlari, prenatal USG bulgular1 ve otopsi bulgulari

atrezi+Sirenomeli+El anomalisi

Vaka no | Tibbi terminasyon endikasyonu Prenatal USG bulgular: Otopsi bulgulan USG-Otopsi | Gestasyonel
uyumu hafta

1 Kromozomal anomali (Monozomi X) | Kistik higroma Kistik higroma 1 11+6

2 Malformasyon varlig1 Ekstremite kisaligi,agilanmis Osteogenesis imperfekta+tKKA+Yiiz anomalisi 2 19+2
(Muskiiloskeletal s.) kemikler

3 Malformasyon varligi (Coklu Multikistik displastik bobrek Multikistik displastik bobrek+Yiiz anomalisi 1 20+3
anomali)

4 Malformasyon varhigi (SSS) NTD+Hidrosefali NTD+Hidrosefali+KKA 2 17+4

5 Malformasyon varlig1 (SSS) NTD+Hidrosefali NTD+Hidrosefali 1 22+3

6 Malformasyon varligi (SSS) Hidrosefali Hidrosefali+KKA+Holoprozensefali 3 22

7 Kromozomal anomali (Trizomi 13) Omfalosel Yiiz anomalisi 4 18

8 Anhidroamniyoz Patolojik bulgu yok Patolojik bulgu yok 1 17+6

9 FKA yoklugu Patolojik bulgu yok Yiiz anomalisi 1 17+2

10 Anhidroamniyoz Patolojik bulgu yok IUGR 2 14+2

11 Malformasyon varlig1 (Coklu Heterotaksi send. uyumlu bulgular | Heterotaksi send. uyumlu bulgular 1 1943
anomali)

12 Malformasyon varhgi (GUS) PUV+Hidrops fetalis PUV+Hidrops fetalis+Pulmoner hipoplazi 1 22+3

13 FKA yoklugu Patolojik bulgu yok Patolojik bulgu yok 1 17+6

14 Anhidroamniyoz Patolojik bulgu yok Pektus ekskavatum+Aksesuar dalak*+Yiiz anomalisi | 1 22+2

15 Malformasyon varligi (KVS) ASD+VSD+Cift ¢ikimli sag ASD+VSD+Cift ¢ikimli sag ventrikiil+yarik 1 20

ventrikiil+yarik damak-dudak damak-dudak
16 Malformasyon varligi (SSS) NTD+Arnold Chiari NTD+Arnold Chiari malformasyonu 1 17+1
malformasyonu

17 Anhidroamniyoz Patolojik bulgu yok Patolojik bulgu yok 15+5

18 Kromozomal anomali KKA+E] ve ayak anomalisi+Yiiz | KKA+Holoprozensefali+El ve ayak 16+5
(dup(15922.2026.3) anomalisi anomalisi+Y iz anomalisi

19 Malformasyon varligi (Coklu Hidrosefali+El ve ayak anomalisi Makrosefali+El ve ayak anomalisi+ Yiiz anomalisi 2 21+3
anomali)

20 FKA yoklugu Patolojik bulgu yok Patolojik bulgu yok 1 19

21 Anhidroamniyoz Ekstremite kisaligi Multikistik displastik bobrek+TOF-+Anal 4 1843

73



22 Hidrops fetalis Hidrops fetalis Hidrops fetalis +Artrogripozis+ Yiiz anomalisi 2 19+1
23 Kromozomal anomali (4p delesyonu) | Omfalosel Omfalosel +El ve ayak anomalisi+ Yiiz anomalisi 2 21+3
24 Anhidroamniyoz Patolojik bulgu yok Patolojik bulgu yok 1 14+1
25 Malformasyon varligi (SSS) Hidrosefali Hidrosefali+NTD+KKA 3 18
26 Malformasyon varlig1 (GIS) Diyafram hernisi+Kistik higroma | Diyafram hemisi+TUGR-+Pulmoner hipoplazi+ Yiiz 2 17+4
anomalisi
27 FKA yoklugu Patolojik bulgu yok Patolojik bulgu yok 1 12+3
28 Malformasyon varligi (SSS) NTD Patolojik bulgu yok 4 14+1
29 Malformasyon varlig1 (KVS) Genis atrium+Sol yerlesimli ASD+Bilyiik arter transpozisyonu+ KKA+EI 22+3
pulmoner arter anomalisi+ Yiiz anomalisi
30 Malformasyon varligi (SSS) NTD NTD+Hidrosefali 1 14+3
31 Kromozomal anomali (Trizomi 18) Omfalosel Omfalosel+EIl anomalisi 2 14+1
32 Anhidroamniyoz Patolojik bulgu yok Multikistik displastik bobrek+ Yiiz anomalisi 4 15+4
33 Malformasyon varlig1 (SSS) NTD NTD+Hidrosefali 1 23+5
34 Hidrops fetalis Hidrops fetalis+Pes ekinovarus Hidrops fetalis+Pes ekinovarus+ Pulmoner 1 19+5
hipoplazi+ Yiiz anomalisi
35 Malformasyon varligi (SSS) Dandy Walker malformasyonu Dandy Walker malformasyonu+NTD 2 23+1
36 FKA yoklugu Club foot Segmentasyon anomalisi 2 16+3
37 Diger (Annede fenilketoniiri varligi) Mikrosefali Yiiz anomalisi 2 22+2
38 FKA yoklugu Patolojik bulgu yok Patolojik bulgu yok 1 12+3
39 Malformasyon varligi (SSS) NTD NTD 1 21
40 Malformasyon varligi (Teratom Teratom Teratom+Segmentasyon anomalisi 1 20+6
varlig1
41 Malf%)r)masyon varligi (SSS) Dandy Walker malformasyonu Dandy Walker malformasyonu +KKA+ Yiiz 2 22
anomalisi
42 Malformasyon varligt (Coklu Hidrosefali+Ekstremite kisalig Renal agenezi+TOF+Segmentasyon 3 2145
anomali) anomalisi+Ekstremite kisaligi+Bag parmak yoklugu
43 FKA yoklugu Patolojik bulgu yok Patolojik bulgu yok 1 14
44 Kromozomal anomali (Monozomi X) | Kistik higroma Kistik higroma 1 15
45 Annenin ilag kullanimi Patolojik bulgu yok KKA 2 20+3
46 Kromozomal anomali (Trizomi 21) Patolojik bulgu yok Segmentasyon anomalisi+ Tek palmar ¢izgi 1 16+5
47 Anhidroamniyoz Patolojik bulgu yok Patolojik bulgu yok 1 17+5
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48 FKA yoklugu Patolojik bulgu yok Patolojik bulgu yok 19+3
49 Kromozomal anomali (Talasemi Patolojik bulgu yok ASD 23

major)
50 Kromozomal anomali (Trizomi 21) Patolojik bulgu yok VSD+ Tek palmar ¢izgi+ Yiiz anomalisi 2 20
51 FKA yoklugu Patolojik bulgu yok Patolojik bulgu yok 1 17+5
52 Annenin ilag kullanimi Patolojik bulgu yok Patolojik bulgu yok 1 22
53 Anhidroamniyoz Patolojik bulgu yok Yiiz anomalisi 2 20+2
54 FKA yoklugu Patolojik bulgu yok Patolojik bulgu yok 1 15
55 FKA yoklugu Patolojik bulgu yok Patolojik bulgu yok 1 17+3
56 Malformasyon varlig1 (SSS) Anensefali Anensefali 1 16+5
57 Malformasyon varlig1 (Coklu NTD+Sol alt ektremite KKA+Anal atrezi+Segmentasyon 4 18

anomali) yoklugu+Renal agenezi+ Sagda anomalisi+Ekstremite kisaligi

club foot
58 Anhidroamniyoz Patolojik bulgu yok Segmentasyon anomalisi 1 17+3
59 Malformasyon varligi (KVS) VSD-+PS+Hipertrofik sag kalp Cift ¢itkimli sag ventrikiil+VSD+PDA 2 23
60 Malformasyon varligi (SSS) NTD NTD 1 19+3
61 Malformasyon varlig1 (GUS) Multikistik displastik bobrek Multikistik displastik bobrek 1 2045
62 Anhidroamniyoz Patolojik bulgu yok Yiiz anomalisi 1 15+4
63 FKA yoklugu Patolojik bulgu yok Patolojik bulgu yok 1 16+1
64 Malformasyon varligi (SSS) NTD+ Hidrosefali NTD+KKA 2 20+6
65 FKA yoklugu Patolojik bulgu yok Patolojik bulgu yok 1 17+3
66 FKA yoklugu Patolojik bulgu yok Patolojik bulgu yok 1 17+6
67 Kromozomal anomali (Trizomi 18) Nazal kemik yoklugu, tek At nal1 bobrek+TOF+Yiiz anomalisi 3 23+4
umblikal arter

68 FKA yoklugu IUGR IUGR+Y’iz anomalisi+Klinodaktili 2 23
69 FKA yoklugu Patolojik bulgu yok Hipoplastik bobrek 4 16+5
70 Anhidroamniyoz Patolojik bulgu yok Patolojik bulgu yok 1 19
71 Malformasyon varligi (Coklu Dandy Walker malformasyonu Kompleks kardiyak defekti+Segmentasyon 2 20+5

anomali) anomalisi+Ekstremite kisaligi+El ve ayak anomalisi+

Yiiz anomalisi

72 FKA yoklugu Patolojik bulgu yok KKA 23+2
73 Malformasyon varligi (GUS) Megasistis Megasistis+Anal atrezi 13+2
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74 Malformasyon varligi Tiim uzun kemiklerde kisalik, Tanatoforik displazi+pektus ekskavatum+Yiiz 15+3
(Muskiiloskeletal s.) frontal bossing, femurda agilanma | anomalisi
75 Malformasyon varlig: (Diger) Kistik higroma Kistik higroma 12+1
76 Malformasyon varligt Tiim uzun kemiklerde kisalik, dar | Tanatoforik displazi+El anomalisi+Yiiz 21+5
(Muskiiloskeletal s.) toraks anomalisi
77 FKA yoklugu IUGR IUGR 21+5
78 Malformasyon varlig1 Artrogripozis, club foot Artrogripozis+tKKA+EI ve ayak anomalisi 20+3
(Muskiiloskeletal s.)
79 FKA yoklugu Patolojik bulgu yok Patolojik bulgu yok 12+2
80 Malformasyon varhigi (GUS) Megasistis Megasistis+Anal atrezi+Segmentasyon 14+3
anomalisi
81 Malformasyon varligi (GUS) PUV+Hidrops fetalis PUV+Hidrops fetalis 16+5
82 Malformasyon varligi (KVS) Hipoplastik sag ventrikiil Hipoplastik sag kalp+VSD+ PA 21+5
hipoplazisi+Trikiispit kapak hipoplazisi
83 Anhidroamniyoz Patolojik bulgu yok Hitchhikers’ thumb +Ayakta kontraktiir 22+5
84 Kromozomal anomali (Trizomi 21) Patolojik bulgu yok Patolojik bulgu yok 14+1
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*: mikroskobik boyutta saptanmistir. KKA: Korpus kallozum agenezisi, SSS: Santral sinir sistemi, NTD: Noral tiip defekti, FKA: Fetal kalp atim1, IUGR: Intrauterin

biiyiime geriligi, GUS: Genitoiiriner sistem, PUV: Posterior iiretral valv, KVS: Kardiyovaskiiler sistem, ASD: Atrial septal defekt, VVSD: Ventrikiiler septal defekt,
TOF: Trakeodzofageal fistiil, GIS: Gastrointestinal sistem, PDA: Patent ductus arteriozus, PA: Pulmoner arter, PS: Pulmoner stenoz
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5. TARTISMA

Giiniimiizde otopsi sayilarinda belirgin diisiis olmasina karsin perinatal ve fetal
otopsiler agirlik kazanmaktadir. Tibbi terminasyon ile sonuglanan gebeliklerin
yonetiminde otopsinin yeri vazgecilmezdir (80). Perinatal otopsinin; hastaligin
tekrarlama riskini belirlemek, intrauterin 6liimlerin ger¢ek nedenini arastirmak, 6lim
nedeni olarak diisiiniilen klinik yorumu dogrulamak, dogumsal anomalileri belirlemek
ve sonraki gebelikleri takip etmek i¢in altin standart prosediir oldugu gosterilmistir
(22, 42, 63, 81, 82). Calismamiz; Haziran 2015-Haziran 2019 yillarinda 12. ve 24.
gestasyonel haftalar arasinda tibbi terminasyon yapilan, toplam 84 fetiisiin prenatal
USG ve otopsi bulgularin1 karsilastirarak otopsinin tanida dnemini vurgulamayzi,
prenatal USG ile elde edilen bilgilere eklenecek ek bulgularin olabilecegini gostermeyi

ve bu bilgilerin genetik danismayi etkileyebilecegini belirtmeyi amaglamistir.

Annenin gebelik sayisi, annede hastalik varligi, kardes 6liim Oykiisii ve esler
arasinda akrabalik gibi demografik bilgilerle fetiislerin patolojik bulgular
karsilastirildiginda istatiksel olarak anlamli bir fark bulunamamistir. Brezilya’da
yapilan bir ¢aligmada annenin 1rki, gebelik yasi gibi faktorlerle malformasyonlar
arasinda ¢aligmamiza benzer sekilde anlamli bir iliski bulunmamig fakat saglikli
kardeslerin varlig1 sonraki gebeliklerde koruyucu faktor olarak saptanmustir. Ayrica
annenin sahip oldugu kronik hastaliklardan sadece diyabetes mellitus tanisi olmasi ile
patolojik bulgular arasinda iliski bulunmustur (83). Bizde iliski bulunamamasinin
nedeni 6rneklem sayisinin az olmasi olabilir. Cinsiyete goére sistem patolojilerine
bakildiginda ise kizlarda hidrops fetalis, [IUGR, yiiz anomalilerinin daha sik goriildiigii
saptanmuistir. Fakat diger sistemlerdeki patolojik bulgular ve cinsiyet arasinda anlamli
bir fark bulunamigtir. Churg ve ark.’nin yaptig1 bir ¢alismada ise gebelik sayisinin,
annede hastalik 6ykiisii olmasinin, gebelik yasinin malformasyonlarla iligkisi olmadigi
belirtilmis ve malformasyonlarin erkeklerde kizlara gore daha sik saptandigi

sOylenmistir (84).

Calismamizda gestasyonel haftalar 2 alt kategoriye ayrilmistir. Amacimiz USG
goriintiilemelerinde major malformasyonlar1  olabildigince erken donemde

saptayabilmektir. 18-24. gestasyonel haftalar arasinda solunum sistemi hari¢ diger tiim
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sistemlerde daha fazla patolojik bulgular saptanmistir fakat kardiyovaskiiler sistem,
muskiiloskeletal sistem ve ¢oklu bulgularda istatistiksel olarak anlamli veriler elde
edilmistir. Literatiirde bir caligmada 11. gestasyonel haftada yapilan degerlendirmede
%11, 18. gestasyonel haftadaki degerlendirmede ise %15 kardiyovaskiiler sisteme ait
malformasyon saptandigi belirtilmistir. Ayrica ge¢ donemde saptanan bu
malformasyonlarin genellikle prognozu ¢ok etkilemeyen minér anomaliler oldugu
soylenmistir (85). Ayrica Isve¢’te Saltvedt ve ark.’min calismasinda 12. haftada
yapilan USG goriintiilemelerinde %38, 18. haftada yapilan USG incelemelerinde ise
%47 siklikta patolojik bulgular saptanmistir. Yine benzer sekilde prognozu kotii olan
major patolojilerin erken haftalarda saptanabildigi ve ileri haftalarda daha ¢ok minor
patolojilerin eklendigi gosterilmis ve 12-14. gestasyonel haftalar arasinda yapilan

USG incelemelerinde letal patolojilerin saptanabilecegi belirtilmistir (29).

Seksen dort fetiis incelendiginde terminasyon endikasyonlari arasinda ilk
sirada malformasyonlar (%42,8) yer almaktadir. Daha sonra sirasiyla fetal kalp atimi
yoklugu (%22,6), anhidroamniyoz (%15,5) ve kromozomal nedenler (%13,1)
sebebiyle terminasyon yapilmistir. Ozyiincii ve ark. (86)‘nin yapmis oldugu calismada
da benzer sonuglar elde edilmis ve terminasyon endikasyonlar1 arasinda ilk sirada
malformasyonlar (%43,8) yer almakta ve daha sonra anhidroamniyoz (%17,2) ve
kromozomal nedenlerle (%15,1) terminasyon yapilmaktadir. Malformasyonlarda ise
en fazla ¢oklu anomaliler (%46,2) nedeniyle daha sonra santral sinir sistemi (%26,9),
genitotiriner sistem (%9,6), kardiyovaskiiler sistem (%7,7), muskiiloskeletal sistem
(%7,7) ve gastrointestinal sistem (%21,9) patolojileri nedeniyle tibbi terminasyon
gerceklesmistir. Amini ve ark. (9)’nin yapmis oldugu ¢alismada ise %37,6 santral sinir
sistemi, %15 ¢oklu sistem bulgulari, %14,2 genitoiiriner sistem, %8 muskiiloskeletal
sistem, %4 kardiyovaskiiler ve gastrointestinal sistem patolojileri nedeniyle gebelik
sonlandirilmistir. Struknaes ve ark.(65)’nin 2016 yilinda yaymlanan 888 katilimcinin
oldugu calismada ise ilk sirada santral sinir sistemi patolojileri (%39,8) yer almaktadir
ve daha sonra sirasiyla kardiyovaskiiler sistem (%21), genitoiiriner sistem (%15,2),
muskiiloskeletal sistem (%12,4) ve gastrointestinal sistem (%7) patolojilerinin
gebeligi sonlandirilmasinda rol oynadigi saptanmistir. Calismamizda ¢oklu bulgularin
birinci sirada goriilme nedeni akraba evliliginin daha yaygin olmasi ve otozomal

resesif gecisli birgok genetik hastaligin tilkemizde daha sik goriilmesi olabilir.
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Calismamizda postmortem incelemelerde ise en sik ¢oklu bulgular (%25,3)
saptanmis ve daha sonra sirasiyla santral sinir sistemi (%15,2), muskiiloskeletal sistem
(9%12), solunum sistemi (%38,2), genitoiiriner sistem ve gastrointestinal sistem (%7) ve
kardiyovaskiiler sistem (%5,1) patolojileri goriilmiistiir. Literatiir incelendiginde en
stk saptanan bulgularin santral sinir sistemine ait patolojiler oldugu goriilmektedir.
Kaasen ve ark. (31)’nin 209 fetiis ile yaptiklar1 arastirmada ilk sirada santral sinir
sistemine (%33) ait bulgular ve daha sonra ¢oklu bulgular (%22,5), genitoiiriner sistem
(%18,2), muskiiloskeletal sistem (%11,5), kardiyovaskiiler sistem (%9,5),
gastrointestinal sistem (%2) patolojileri saptanmistir. Bagka bir retrospektif ¢alismada
ise santral sinir sistemi (%19,7) bulgularin1 kardiyovaskiiler sistem (%16,7), ¢oklu
bulgular (%5,8), genitoiiriner sistem (%4,3) bulgulari takip etmektedir (87). Otopsi
bulgularinda siklikla saptanan muskiiloskeletal sistem ve solunum sistemine ait
patolojik bulgular gebeligin sonlandirilmasi i¢in major endikasyon olmadigindan ¢ogu
calismada bu bulgular dahil edilmemistir (19, 22, 88). Bu yiizden siralamada
degisiklikler goriilmektedir. Baz1 calismalarda kardiyovaskiiler sistem patolojileri
santral sinir sistemi patolojilerinden sonra 2. siklikta goriilmektedir (89, 90). Fakat bu
caligmalardan biri trizomi 21 saptanan fetiislerin USG ve otopsi bulgularinin
karsilagtirildigr ¢alismadir (90). Trizomi 21 olan vakalarda kardiyovaskiiler sistem

patolojilerinin topluma goére daha sik goriildigii bilinmektedir (91).

Santral sinir sistemi patolojilerine bakildiginda 20 (%27) vakada toplam 24
USG bulgusu varken otopsi yapildiginda 24 (%15,2) fetiiste 35 bulgu saptanmistir.
USG bulgularinda en sik néral tiip defekti (%41,6) ve hidrosefali (%29,1) goriiliirken
otopsi bulgularinda ilk sirada korpus kallozum agenezisi (%34,3) yer almaktadir. Daha
sonra noral tiip defekti (%28,6) ve hidrosefali (%17,1) takip etmektedir. 2000 yilinda
Kaiser ve ark.’nin yaptig1 ¢alismada en sik anensefali ve hidrosefali (n=21, %46,6)
daha sonra noral tiip defekti (n=19, %42,2) saptanmistir (42). Ayrica Amini ve ark.’nin
yaptig1 ¢aligmada toplam 114 santral sinir sistemi bulgusu saptanmis ve bulgulardan
53’1 (%46,5) anensefali iken 30’u (%26,3) noral tiip defekti olarak raporlanmistir (9).
Bizim c¢alismamizda da noral tiip defekti siklig1 diger caligmalarla benzer iken
anensefali 1 vakada goriilmistiir. Anensefalinin prenatal USG bulgulan tipiktir ve
ayrica gebelikte alfa fetoprotein yiiksekligine sebep oldugu bilinmektedir (92).

Giiniimiizde tarama testleri ¢ok daha yaygin kullanilmasi nedeniyle 1. trimester
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sonunda bu patoloji saptanip terminasyon gergeklestirildigi i¢in ¢alismamizda ilk
sirada yer almadig disiiniilmektedir. Ayrica USG’de raporlanmayip postmortem
incelemelerde 11 vakada korpus kallozum agenezisi saptanmistir. Santral sinir sistemi
patolojilerinin arastirildigi bir calismada da benzer sonug¢ saptanmis, USG’de
saptanmayan ve otopsi bulgularinda korpus kallozum agenezisi saptanan 4 (%3) vaka
goriilmistiir (93). Moutard ve ark.’nin yaptigi caligmada, korpus kallozum
agenezisinin nébet, EEG’de bozukluk, konusmada yavaslik, hafif bilissel eksiklik gibi
bulgulara neden olabilecegi belirtilmis ve prenatal tani igin 6nemi vurgulanmustir (94).
USG’de Dandy Walker malformasyonu ve hidrosefali saptanan 2 fetiiste otopsi
yapildiginda ek olarak noral tiip defekti oldugu goriilmiistiir. Akgun ve ark.’nin yaptig1
calismada benzer sonuglar elde edilmistir ve santral sinir sistemi bulgusu olan 53
fetiisiin 51’inde otopsi bulgular ile ortiisiirken 2 fetiiste ek olarak noéral tiip defekti

saptanmistir (80).

Muskiiloskeletal sistem patolojileri nedenleri ve cesitleri agisindan diger
sistemlere gore daha genis ve heterojen bir grup olusturmaktadir. Diger sistemlere ait
patolojiler literatiirde detayli olarak incelenmis iken muskiiloskeletal sisteme ait
caligmalar daha nadirdir. Caligmamizda 19 (%12) fetiiste toplam 30 tane patolojik
bulgu saptanmistir ve bu fetiislerin sadece 1’inde izole muskiiloskeletal sistem
patolojisi bulunmaktadir. Geriye kalan 18 fetiiste diger sistemlere ait eslik eden
patolojik bulgular vardir. Caligmalarda ise izole kas iskelet sistemi patolojisi yaklasik
%350 olarak goriildiigi belirtilmistir (95). Bu fark Tiirkiye’de akraba evliliginin yaygin
olmasindan dolay1 sendromik olgularin daha sik gériilmesinden ve bu olgularin ¢oklu
bulgular1 olmasindan kaynaklanmaktadir. Ek olarak prenatal USG incelemesinde el
veya ayak deformitesi saptanan fetiislerde mutlaka diger sistemler ayrintili bir sekilde
incelenmeli ve eslik eden bulgusu varsa genetik c¢alismalar agisindan
degerlendirilmelidir (96). Patolojik bulgu saptanan 18 fetiisiin hepsinde ¢oklu bulgular
eslik etmesi nedeniyle genetik boliimiine konsiilte edilmis ve 2’sinde trizomi 21,
1’inde trizomi 18, 1’inde 4p delesyonu, 1’inde duplikasyon (15022.2026.3) saptanmis
ayrica 1 fetiiste osteogenesis imperfekta, 1’inde VACTERL assosiasyonu, 1’inde Limb
body wall defekti, 2’sinde tanatoforik displazi ve 2’sinde artrogripozis ile uyumlu
oldugu gosterilmistir. Muskiiloskeletal sistem patolojileri igerisinde en fazla bulgu el

veya ayak deformitelerine ait bulgulardir. El deformitelerinde en sik kontraktiir ve
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overriding, ayak deformitelerinde ise pes ekinovarus ve overriding saptanmistir. Bu
bulgularin etiyolojisinde genetik faktorlerin ve oligohidroamniyozun yer aldigi
saptanmustir (97). Calismamizda bu bilgiyi desteklemektedir ¢linkii bu vakalarimizin
biiyilk bolimiiniin  gebelikte oligohidroamniyoz nedeniyle takip edildikleri
bilinmektedir. Ayrica el ve ayak deformitelerine en sik yiiz anomalileri eslik
etmektedir. Oligohidroamniyoz nedeni ile fetiisiin gelisimi i¢in yeterli ortam
olmamakta buna bagli olarak fetal hareketleri azalmaktadir. Bu durumun el, ayak
deformiteleri ve yiiz anomalilerinin olusumunda katki sagladig: bilinmektedir (98). Bir
arastirmada ekstremite anomalilerinde en fazla sindaktili ve polidaktili goriilmiistiir
(99). Calismamizda sindaktili saptanmamus, polidaktili ise USG’de 1 fetiiste saptanmis
olmasina ragmen otopside bu bulgu goriilmemistir. Literatiire bakildiginda USG ve
otopsi uyumunun muskiiloskeletal sistemde diisiik oldugu gosterilmistir. Lomax ve
ark.’nin Isveg’te yaptig1 bir ¢alismada muskiiloskeletal sistem malformasyonlarinda
USG muayenesinin sensitivitesini %71, yanlis negatif oranin1 ise %30 olarak
belirtmistir (100). Calismamizda ise muskiiloskeletal sistemde 9(%12,3) vakanin
sadece otopsi bulgular1 saptanmig olup ultrasonografi degerlendirmesinde bu bulgular

raporlanmamustir.

Genitoliriner sistem bulgularina bakildiginda ise en sik multikistik displastik
bobrek (%36,5) goriilmektedir, daha sonra megasistis (%18,1), posterior iiretral valv
(9%18,1), renal agenezi (%9,1), hipoplastik bobrek (%9,1) ve at nali bobrek (%9,1)
goriilmektedir. Norveg’te Isaksen ve ark.’nin yaptig1 calismada benzer sonuglar elde
edilmistir (101). En stk multikistik displastik bobrek (%36,2) saptanmis daha sonra
renal agenezi (%16,3), megasistis (%9,4), at nali bobrek (%8,8), hipoplastik bobrek
(%1,2) gorilmistir. Bizim caligmamizin aksine posterior {iiretral valv (%1,2)
patolojisinin nadir goriildiigii belirtilmistir. Caligsmalarda posterior {iretral valv
bulgusunun kardeslerde daha sik goriildiigi bilinmektedir, bu nedenle genetik bir
hastalik oldugu kabul edilmektedir. Ulkemizde daha sik gériilmesinin nedeni akraba
evliliginin yaygin olmasidir (102). Ek olarak hipoplastik bobrek ve at nali bobrek
patolojileri otopsi sirasinda birer fetiiste saptanmis bulgulardir. Macaristan’da yapilan
bir ¢alismada at nali bobrek saptanan 50 vakadan 2 vaka prenatal tani alabilmistir
(103). At nali bobrek toplumda sik goriilen bir patoloji olup genellikle insidental

saptanmaktadir fakat idrar yolu enfeksiyonu, tas, eniirezis Ve iireteropelvik bileskede
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obstriiksiyon gibi hastaliklarin etiyolojisinde yer aldig1 bilinmektedir (103). Ayrica 1
fetiiste prenatal USG incelemesinde renal agenezi oldugu belirtilmis fakat otopsi
sirasinda bobreklerin normal boyutta ve yerlesimde oldugu goriilmiistiir. Baska bir
fetliste ise bobreklerde patolojik bulguya rastlanmamis fakat otopsi sirasinda renal
agenezi oldugu saptanmistir. Amniyon sivisinin biiyiikk bolimil fetiis idrarindan
olustugu bilinmektedir ve fetiislerde iiriner sisteme ait patolojiler oldugu zaman idrar
olusumu etkilendigi i¢in oligohidroamniyoz ya da anhidroamniyoza neden olmaktadir
ve bu durum USG Kkalitesini belirgin bir sekilde azaltmaktadir. Bu yiizden USG
bulgular1 bu ve benzeri durumlarda yaniltict olabilmektedir (104).

Calismamizda gastrointestinal sisteme ait patolojik bulgularda ilk sirada anal
atrezi (%36,5) yer almaktadir. Dort fetiisiin hepsinde otopsi yapildiginda anal atrezi
oldugu goézlenmis, prenatal USG’de saptanmamistir. Anal atrezinin prenatal tanisi
miimkiindiir ve USG incelemesinde bagirsak anslarinin sivi birikimi nedeniyle dilate
oldugunun goriilmesiyle tanidan siiphe edilmesi gerekmektedir. Fakat literatiirde bir
caligmada anal atrezi olan vakalarda, bagirsagin bir boliimiiniin vajene ya da mesaneye
fistiilize olmasiyla taninin prenatal olarak konulamayacagini belirtmektedir (105).
Ayrica anal atrezinin, %50 siklikta bagska anomalilere eslik ettigi bilinmektedir. Bu
anomaliler en sik genitoiiriner sistem ve iskelet sistemi anomalileridir (106). Bizim
calismamizda elde ettigimiz bulgular, literatiirde yer alan bilgilerle uyumludur ve 4
fetiiste saptanan anal atrezi bulgusunun 3’line renal sistem ve 1’ine muskiiloskeletal
sistem patolojisi eslik etmektedir. Phelps ve ark.’nin ¢calismasinda ilk sirada anorektal
anomaliler yer almakta ve daha sonra trakeoodzefageal fistiil, malrotasyon ve
hepatobiliyer patolojiler goriilmektedir (107). Bizim ¢alismamizda malrotasyon ve
hepatobiliyer anomaliler saptanmamigtir. Daha sonra bulgularimiz arasinda
trakeoozefageal fistiil (%18,1) ve omfalosel (%18,1) yer almaktadir. Stoll ve ark.’nin
Fransa’da yaptig1 ¢calismada 86 omfalosel vakasi degerlendirilmis ve %74,4 oraninda
omfalosele eslik eden baska sistem patolojileri saptanmustir (108). Omfalosel 2 fetiiste
saptanmis olup genetik ¢aligma yapildiginda 1 fetiiste 4p delesyonu ve diger fetiiste
ise trizomi 18 oldugu goriilmiistiir. Calismamizda postmortem inceleme yapilan 2
fetiiste trakeodzefageal fistiil saptanmustir. Bir fetiisiin prenatal USG’sinde hidrosefali
ve ekstremite kisaligi saptanmis, gebelik sonlandirilmig ve daha sonra otopsi

yapildiginda fetiiste TOF, renal agenezi, akcigerde segmentasyon anomalisi,
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ekstremite kisalig1 ve bas parmak yoklugu goriilmiis ve tanida VACTERL asosiasyonu
disiiniilmistiir. Diger fetiiste ise USG’de anhidroamniyoz ve ekstremitede kisalik
saptanmis ve otopside multikistik displastik bdbrek, TOF, anal atrezi ve sirenomeli
saptanmustir. Oxford Cocuk Hastanesi’nde 2016 yilinda yapilan bir ¢alismada prenatal
TOF tanis1 konulmasinda sensitivitenin %26 oldugu ve ii¢iincii basamak merkezlerde
bu oranm %57’ye ¢iktigini, ayrica prenatal TOF tanis1 konulan fetiislerin sadece
%67 sinde polihidroamniyoz dykiisii oldugu ve postnatal TOF tanisi alan fetiislerde
bu oranin %21’e kadar geriledigi belirtilmistir (109). Bizim vakalarimizda renal
anomalilerde eslik ettigi i¢in polihidroamniyoz gériillmemis ve bu durum prenatal tani

konulmasini giiglestirmistir.

Calismamizda kardiyovaskiiler sistem patolojileri sikligi %5,1 olarak
bulunmus ve en az siklikta patoloji goriilen sistem olmustur. Toplam 8 fetiiste kardiyak
patoloji gézlenmis bunlardan 6’sinda (%75) kompleks kardiyak defekt varken 1’inde
(%12,5) ASD ve diger fetiiste (%12,5) VSD saptanmistir. Amini ve ark.’nin 338 vaka
ile yaptig1 calismada kardiyak patoloji goriilme sikligint %3,7 olarak bulmus ve en sik
goriilen patolojinin kompleks kardiyak defektler oldugunu belirtmistir (9). Otopsi ve
USG bulgularini karsilastirdigimizda ASD, VSD ve ¢ift ¢ikimli tek ventrikiil saptanan
fetiislerde prenatal USG’de bulgu yoktur. Pediatrics’te 2015 yilinda yayinlanan bir
caligmada ventrikiiler septal defekti olanlarin sadece %12,3’iiniin ve tek ventrikiile
sahip vakalarin %62,7’sinin prenatal tani alabildigi belirtilmistir (110). Lomax ve
ark.’nin ¢aligmasinda ise kardiyovaskiiler sistem patolojilerinin USG incelemesinde
sensitivitesinin %63 oldugu belirtilmis ve yanlis negatif sonuglarin %37’ye kadar
¢iktig1 sdoylenmistir (100). Giiniimiizde kardiyovaskiiler patolojiden siiphenildiginde
hastalar ayrintili fetal ekokardiyografi i¢in yonlendirilmektedir ve yapilan
calismalarda major defektlerde sensitivitesinin %83,3-94 ve minor defektlerde %23,1-

82,1 oldugu spesifitesinin ise %99,9 olarak saptandig: bildirilmistir (111).

Prenatal USG incelemelerinde saptanmayip post mortem incelemelerde %8,3
siklikta solunum sistemine ait patolojiler bulunmaktadir. On ¢ fetiiste solunum
sistemine ait bulgu saptanmig ve 8’inde (%61,5) segmentasyon anomalisi, 3’{inde
(%23,1) pulmoner hipoplazi ve 2’sinde (%15,4) pektus ekskavatum olarak
raporlanmistir. Bir calismada en sik pulmoner hipoplazi daha sonra kistik adenomatoid

malformasyon ve pulmoner sekestrasyon goriildiigii saptanmistir (80). Park’in yapmis
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oldugu ¢alismada pulmoner hipoplazinin prenatal USG ile tanisinin yapilabildigi fakat
segmentasyon anomalisi igin bu yolla prenatal taninin miimkiin olmadigi belirtilmistir
(7). Bu nedenle segmentasyon anomalisi ¢alismamizda USG ve otopsi bulgularinda
farklilik olarak almmmamustir. Fakat segmentasyon anomalisi saptanan fetiislerin
gebelik boyunca oligohidroamniyoz tanist ile izlenen gebeler oldugu gozlenmis ve
cogunlukla genitoliriner sistem malformasyonlarinin eslik ettigi gorilmiistiir. Bu
nedenle calismamiza dahil edilmistir. Bu agidan bakildiginda akciger gelisiminin
tamamlanmasi i¢in yeterli sivinin olmasi ve toraks boslugunun yeterli biiyiikliikte
olmasi gerekmektedir (112). Bu bilgiyi destekler nitelikte ¢alismamizda pulmoner
hipoplazi saptanan 3 vakanin 2’sinde hidrops fetalis ve 1’inde diyafram hernisi

gozlenmistir.

Yiiz anomalileri, hidrops fetalis, IUGR, Kkistik higroma ve teratom diger
bulgular olarak smiflandirilmistir. Hidrops fetalis, teratom, kistik higroma ve [UGR
bulgular1 hem otopsi hem de USG bulgularinda benzer siklikta bulunmustur. Sadece
Kistik higroma, yapilan prenatal USG incelemelerinde 4 fetiiste saptanmigken otopsi
incelemelerinde 3 fetiiste gozlenmistir. Kistik higroma yapilan ¢alismalarda %0,75
goriilmektedir. Ayrica bu bulguya yapisal ve kromozomal anomaliler sik eslik
etmektedir. Bu nedenle prognozunun kétii oldugu bilinmektedir. Gedikbasgi ve ark.’nin
yaptig1 ¢alismada kistik higroma saptanan olgularin %39,1’inde kromozomal anomali
saptanmigtir. Kromozomal anomalilerde ilk sirada trizomi 21 (%27,8) yer almaktadir
ve daha sonra Turner sendromu (%23,8) goriilmektedir (113). Calismamizda 3 fetiisiin
2’sinin Turner sendromu oldugu raporlanmistir. Bir diger bulgu olan yiiz anomalileri
prenatal USG degerlendirmesinde 3, otopsi incelemelerinde ise 24 fetiiste
saptanmistir. USG incelemelerinde bu kadar az saptanmasinin nedeni; fetiisiin, gébek
kordonunun ve fetiisiin ellerinin pozisyonuna, annenin karin cevresindeki yag
dokusunun miktarina, amniyon sivisinin miktarma, USG cihazinin 6zelligine, USG
incelemesini yapan kisinin deneyimi gibi bircok Ozellige bagli olmasindan
kaynaklanmaktadir. Fakat giiniimiizde 3 boyutlu USG’nin yayginlagsmasi ile daha fazla
yiiz anomalisi saptanmaktadir (114). Prenatal USG incelemesi ile anoftalmi,
hipertelérizm, hipotelorizm, mikrognati, nazal kemik yoklugu, yarik damak ve dudak
gibi ytiz anomalilerinin saptanabilecegi belirtilmistir (115). Calismamizda USG ile 1
fetiiste yaritk damak ve dudak, 2 fetiiste burun anomalisi ve 1 fetiiste ise retro-

mikrognati saptanmistir. Otopside ise en sik kulak anomalisi (n=15), daha sonra
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sirasiyla yarik damak ve dudak (n=6), burun anomalisi (n=6), retro-mikrognati (n=4),
hipertelorizm (n=2) saptanmistir. Yarik damak ve dudak anomalisi i¢in yapilan bir
calismada USG ile tanmin sensitivitesinin %20 oldugu belirtilmistir (114). italya’da
yapilan Pilu ve ark.’nin ¢alismasinda; ilk USG goriintiilemesinde yiiz anomalilerinin
%67,7 saptanabildigi, seri USG incelemeleri ile bu oranin artabildigi ve %11,2’sinde
ise prenatal tanmin konulamadigi bildirilmistir (116). Yiiz anomalileri gebelik
sonlandirilmasi i¢in tek basina endikasyon olusturmasa da genetik faktorlerin bu
anomalilerin ortaya ¢ikmasinda etkisi oldugu ve eslik edebilen anomaliler agisindan

dikkatli olunmasi gerektigi géz ardi edilmemelidir (117).

Prenatal USG ve otopsi uyumu agisindan literatiirde bir¢cok ¢alisma
bulunmaktadir. Calismamizda %57,1 USG ve otopsi bulgular1 tamamen uyumlu iken,
%31 oraninda otopside mindr eklemeler yapildigi ve %4,8 siklikta ise major eklemeler
yapildig1 saptanmistir. USG ve otopsi bulgulart %7,1 siklikta ise uyumsuzdur.
Vimercati ve ark.’nin ¢aligmasinda %49 tamamen uyumlu, %22 minér eklemeler ve
%12 major eklemeler oldugu saptanmis ve %17 uyumsuz olarak bulunmustur. USG
bulgularina siklikla santral sinir sistemine, kardiyovaskiiler sisteme ait bulgular ve
coklu bulgular otopsi sonrasinda eklenmistir (2). Calismamizda USG bulgularina
otopsi ile major bulgular eklenen ve USG bulgulariyla uyumsuz otopsi bulgulari olan
kategoriler incelendiginde; bu bulgularin siklikla genitotiriner sistem, santral sinir
sistemi ve gastrointestinal sistem patolojileri oldugu bulunmustur. Yapilan bir
caligmada tamamen uyumlu bulgularin %84,4 oldugu ve %0,9 siklikta USG ve otopsi
bulgularinin uyumsuz oldugu belirtilmis, ¢alismamizdaki bulgulara benzer olarak en
sik genitotiriner sistem, kardiyovaskiiler sistem ve santral sinir sistemi patolojilerinin
otopsi sirasinda eklendigi soylenmistir (118). Kardiyovaskiiler sisteme ait patolojik
bulgularin sayisinin az olmasindan dolayt USG ve otopsi bulgulart net
karsilastirillamamistir. Ayrica Kaiser ve ark.’nin g¢aligmasinda %@48,76 oraninda
tamamen uyumlu oldugu, %44,62 oraninda mindr ecklemeler yapildigi, %4,13
oraninda major eklemeler yapildigi belirtilmis ve %2,47 oraninda ise uyumsuz
bulgular oldugu saptanmistir. Uyumsuz bulgular igerisinde ise c¢oklu bulgular,
trakeoozefageal fistiil, omfalosel ve solunum sistemi patolojileri oldugu belirtilmistir
(42). Calismamizda 13 fetiiste solunum sistemi bulgusu vardir ve hepsi otopsi
sirasinda saptanmustir. Yine trakeodzefageal fistiil olan 2 fetiiste de USG

goriintiilemesinde bu patoloji goriilmemis ve otopsi sirasinda saptanmistir. Coklu
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bulgular ise prenatal USG yapilan 13 fetiiste goriilmiis ve otopsi yapildiktan sonra

coklu bulgusu olan fetiis sayis1 40’a yiikselmistir.

Kromozomal anomaliler tiim diinyada tibbi, sosyal ve ekonomik yonden
onemli bir problemdir. Bu gebeliklerin bir kismi intrauterin eksitus, abortus yada
terminasyon ile sonuglansa da dogan bebeklerde yasanabilecek postnatal bulgular igin
multidisipliner yaklasim gerekmektedir ve bu anomaliler énemli bir morbidite ve
mortalite sorunudur (119). Giiniimiizde teknolojinin gelismesiyle kromozomal
anomalilerinde prenatal tan1 imkanlar1 artmistir ve bu oran 1985 senesinde %26 iken
2000 senesinde oran %46,3’e yiikselmistir (120). Calismamizda fetiislerin 57 ‘sine
(%67,9) genetik test uygulanmistir. Bu vakalarin 31’inde kromozomal testler normal
cikmistir. Dokuz fetiiste ise hiicre liremesi yapilamamistir. Geriye kalan 17 fetiisiin
11’inde (%13,1) kromozomal anomali saptanmistir. Ayrica 1 fetiisiin annesinin
talasemi major tanisi olmasindan dolayr ¢alisma yapilmis ve genetik ¢alisma sonucu
fetiiste de talasemi major tanis1 konulmus ve termine edilmistir. Isveg’te 2006 yilinda
yapilan bir ¢aligmada tibbi terminasyon yapilan fetiislerde kromozomal anomalilerin
%13,7 siklikta goriildiigi bildirilmistir (9). Kromozomal anomali saptanan 11 fetiisiin
hepsi prenatal donemde tani almistir. Dort fetlisiin USG’de patolojik bulgularinin
olmast, 3’tinde NT yiiksekligi saptanmasi, 2’sinde tarama testinde yiiksek risk olmas,
1’inde ileri anne yast ve 1’inde annede bilinen hastalik olmasi nedeniyle genetik
caligma yapilmistir. Literatiire bakildiginda gebelikte invazif metot yapilma
endikasyonlar1 arasinda ilk ti¢ sirada ileri anne yasi, tarama testinde yiiksek risk
saptanmasi ve patolojik USG bulgular1 yer almaktadir (121). Bizim ¢alismamizda
siralamanin  farkli olmasmin nedenleri arasinda; gebelikte diizenli takiplere
gelmemeleri nedeniyle vakalari saptayamamak, ailelerin tarama testi yaptirmak
istememesi, invazif metot kullanimin1 gebelerin reddetmesi ve 6rneklem sayimizin az
olmasi sayilabilir. Kromozomal ¢alismalarda en sik trizomi 21 (n=3) ve daha sonra
trizomi 18 (n=2), monozomi X (n=2), trizomi 13 (n=1) saptanmistir. Ramalho ve
ark.’nin ¢aligmasinda 76 fetiis incelenmis ve sirasiyla trizomi 21 (n=17), trizomi 13
(n=2), trizomi 18 (n=2), trizomi 9 (n=2) ve monozomi X (n=1) saptanmistir (122).
Lancet’te yayilanan ingiltere’de yapilan bir ¢alismada USG incelemelerde patolojik
bulgularin sayisi arttikca kromozomal anomali riskinin arttig1 gosterilmistir. USG’de
patolojik bulgu yok iken %14 kromozomal anomali riski varken 3’ten fazla patolojik

bulgu oldugunda riskin %48’¢ ¢iktig1 ve 8’den fazla patolojik bulgu varliginda ise
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riskin %92’ye ¢iktig1 saptanmustir (123). Calismamizda kromozomal anomali
saptanan 4 fetiistin USG’sinde patolojik bulgu yokken diger fetiislerin prenatal
USG’sinde 3’tinde omfalosel, 2’sinde Kistik higroma, 1’inde ¢oklu anomali ve 1’inde
yiiz anomalisi saptanmustir. Fakat fetiislere otopsi yapildiginda 7 fetiisiin de ¢oklu
bulgular1 oldugu gozlenmistir. Coklu bulgular igerisinde en sik yiiz anomalisi ve el
ayak deformiteleri goriilmektedir. Prenatal USG’de yiiz anomalilerinin ve el ayak
deformitelerinin sensitivitesinin diisiik oldugu ve yanlis negatif sonuglarinin yiiksek
oldugu bilinmektedir (100). 2011 yilinda 455 fetiis ile yapilan ¢alismada kromozomal
anomali saptanan fetiislerde en sik ¢oklu patolojik bulgular saptanmis daha sonra
kardiyovaskiiler sistem, genitoiiriner sistem ve santral sinir sistemi bulgulari
bulunmustur (118). USG incelemede bir sistemde patolojik bulgu goriildiigiinde diger
sistem incelemeleri de ayrintili bir sekilde yapilmalidir. Calismamizda prenatal
USG’de bulgu saptanmayan 3 fetiiste otopside de bulgu saptanmamustir. Isaksen ve
ark.’nin yaptig1 ¢alismada %10 oraninda kromozomal anomalisi olan fetiislerde
herhangi bir yapisal anomali bulunmadig belirtilmektedir. En sik patolojik bulgularin
ise Kkardiyovaskiiler sistemde goriildigii saptanmistir (91). Calismamizda
kardiyovaskiiler sistem patolojisine sahip olan fetlis sayisi az olmasindan dolay1

benzer sonuglar elde edilememistir.

Tibbi terminasyon yapilan vakalarda plasenta incelemesi otopsinin
vazgecilmez bir pargasidir (124). Calismamizda %97,6 (n=82) oraninda plasenta
incelemesi yapilmistir. Seksen iki plasentanin 6’sinda patolojik bulgu saptanmazken
76 plasentada toplam 126 bulgu saptanmistir. Bulgular sirasiyla koryonik villiis ve
intervilloz bosluk patolojileri (%58,7), gébek kordonu patolojileri (%15,9), plasenta
kanama-infarkt (%15,9) ve membran patolojilerine (%9,5) ait bulgulardir. Plasental
patolojilerin klinik 6nemi oldugu bilinmekte ve perinatal morbidite ve mortalite ile
iliskilendirilmektedir (125). Plasentada olusan degisikliklerin saptanma, gozden
kagabilen annede veya fetiisteki bir hastaliga karsi uyarici olabilir. Plasental inceleme
birgok prenatal olay1 dogru bir sekilde gosterir (126). Koryonik villiis ve intervilloz
boslukta en sik goriilen bulgular villoz 6dem (n=27) ve distrofik kalsifikasyondur
(n=21). Daha sonra ise trofoblastik bazal membran mineralizasyonu (n=12)
goriilmektedir. Villoz 6dem hidrops fetalis, preeklempsi ve sifiliz, CMV, toksoplazma
gibi enfeksiyonlarla iliskilendirilmistir. Odem nedeni ile villoz kapiller damarlarin

basiya maruz kalarak hipoksi olusturdugu savunulmaktadir. Ayrica fokal 6demin
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normal fizyolojik bir bulgu olabilecegi de belirtilmistir (127). Distrofik kalsifikasyon
bulgusunun ise yine fizyolojik bulgu olabilecegi belirtilmis fakat bazi vakalarda IUGR
ile iligkilendirilmistir (128). Bazal membran mineralizasyonun hidrops fetalis,
polihidroamniyoz, kromozomal hastaliklarda bir bulgu olabilecegi belirtilmektedir
(129). Calismamizda ise 12 plasentada trofoblastik bazal membran mineralizasyonu
saptanmis olup 10’unda genetik ¢alisma yapilmistir ve bunlardan 4’tinde kromozomal

anomali saptanmistir.

Plasentada kanama saptanan 16 vaka, hematom saptanan 2 vaka ve infarkt
saptanan 2 vaka vardir. Infarkt SGA (Gebelik yasina gore kiiciik) bebeklerde %17,3
siklikta goriilirken AGA (Dogum agirligr gebelik yasina uygun) bebeklerde %11,7
oraninda goriilmektedir (130). Infarkt, maternal uteroplasental yetmezligin isaretidir.
Hipertansiyon, kanama bozukluklari, anne yasi ve annenin sigara igimi ile
iliskilendirilmektedir. Infarktin biiyiikliigii maternal hastaligin siddeti ile orantili olup
infarkt santral yerlesimli ve ¢ap1 3 cm’den biiyiikse daha 6nemli oldugu bilinmektedir
(131). Sonraki gebeliklerde tekrarlama olasilig1 yiiksektir ve gebelik kayiplarina neden
olabilecegi gibi fetiiste [UGR’a neden olabilir. Plasental hematomlarin insidansi %4-
22 arasinda degigmekte olup subkoryonik, retroplasental ve subamniyotik olarak tice
ayrilmaktadir. Yiizde 57 ile en sik subkoryonik hematom goriildiigii bilinmektedir
(132). Calismamizda 2 plasentada hematom goriilmiis olup ikisi de subkoryonik
hematomdur. Subkoryonik hematom lokal ve daginik ise normal bir bulgu olabilir
fakat biiyiik hematomlarin diisiiklere ya da prematiir dogumlara neden olabilecegi
bilinmektedir. Ayrica hematomlar 3. trimesterda kanama ve erken dogum gibi

komplikasyonlara neden olabilmektedir.

Plasental membran patolojilerinde ise 11 vakada koryoamniyonit ve 1 vakada
amniyon epitel vakuolizasyonu goriilmiistir. Amniyon epitel vakuolizasyonunda
amniyon epitel hiicreleri dejenere olmakta ve nekroza ugramaktadir. Caligmalarda
siklikla gastrosizis ile iliskilendirilmistir (133). Calismamizda goriilen tek vakada ise
noral tip defekti saptanmigtir. Koryoamniyonit ise literatiirde %20 siklikta
goriilmektedir ve mikroorganizmalarin transservikal yol daha sik olmak {izere
hematojen, transabdominal yol ile geldigi bilinmektedir. Patojen mikroorganizmalarin
prostaglandin salinimini arttirarak erken doguma neden oldugu ayrica fetal ve neonatal

enfeksiyonlar, intrauterin hipoksi, diisiik APGAR skoru ve respiratuvar sorunlara yol



89

actig1 bilinmektedir (131). Gebelerin %25’inde semptom verirken geri kalan %75

kisimda plasentanin patolojik incelemesinde saptanmaktadir (134).

Gobek kordonu patolojileri %15,9 siklikta saptanmis ve sirasiyla tek umbilikal
arter varligi, embriyonik kanal artig1, hipercoiling, kord giris anomalisi ve umbilikal
damarda obliterasyon ve rekanalizasyon goriilmiistiir. Calismalarda tek umbilikal arter
varliginin %0,063 siklikta goriillmekte oldugu bildirilmistir (135). Hua ve ark.’nin
Amerika’da yaptig1 ¢alismada tek umbilikal arter saptanan fetiislerin %28,3’linde
malformasyon oldugu ve bu vakalarda en sik renal anomaliler ve kardiyovaskiiler
sisteme ait anomalilerin saptandig1, ayrica %8 siklikta [UGR goriildiigi bildirilmistir
(136). Calismamizda 10 fetiiste tek umbilikal arter saptanmis olup 5’inde genitotiriner
sistem ve 1’inde kardiyovaskiiler sistem patolojisi bulunmaktadir. Ayrica 1 fetiiste
IUGR saptanmigtir. On fetiisiin sadece 1’inde patoloji saptanmamistir. Tek umbilikal
arter varligi prenatal USG incelemelerinde saptanabilmektedir ve malformasyonlarla
iligkili olmasindan dolay1 dikkatle goriintiilenmesi gerekmektedir (135). Hipercoiling
saptanan olgular incelendiginde IUGR, koryoamniyonit ve dogumun fetiis tarafindan
tolere edilememesi gibi patolojiler ile iliskili bulunmustur (137). Caligmamizda 3
fetiiste hipercoiling vardir ve bu fetiislerden 1’inde IUGR saptanmis ve 1 fetiis ise fetal
kalp atim1 yoklugu nedeniyle termine edilmistir. Umbilikal kord giris anomalilerinin
Norveg’te 634,741 gebenin katilmis oldugu bir ¢alismada sikhigi %7,8 olarak
bildirilmistir ve %6,3’l marjinal kord giris yeri iken %1,5 velamentdz girig olarak
saptanmugtir. Ikiz gebeliklerde giris anomalilerinin insidansmin gok daha sik oldugu
bilinmektedir (138). Calismamizda 2 (%2.,4) fetiiste goriilmiistir ve 1 vakada
velamentdz giris digerinde ise marjinal giris saptanmustir. Ikizler ¢aliymamizda dahil
edilmedigi igin insidans bilinmemektedir. Giris anomalileri preeklampsi, preterm
dogum, diisiik APGAR ve diisiik dogum agirlhigi ile iliskilendirilmis olup velamentz
girislerde bu risk 3 kat artmaktadir (138). Calismamizda 6rneklem sayisi az olmasi
nedeniyle plasenta patolojileri ve sistem anomalileri arasinda istatistiksel olarak
anlamli iligkiler bulunamamistir. Fakat plasenta patolojilerinin hem maternal hem fetal

saglig1 yansittig1 yadsinamaz bir gercektir.
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6. SONUCLAR

Tibbi terminasyon yapildiktan sonra fetiislerin %72,6’sina 1 giin igerisinde

ve %96,4’line ise 3 giin icerisinde otopsi yapilmaktadir.

Annelerin ortalama yas1 30,5°tir. Annelerin gebelik sayist ortalama 2°dir.
Annelerin 57’sinde (%67,9) bilinen bir kronik hastalik yoktur. Annelerde
en sik trombofili (n=5, %6) ve hipotiroidi (n=5, %6) oldugu gozlenmistir.

Otuz yedi (%44) fetiisiin annesinde tekrarlayan gebelik kaybi oykiisii
mevcuttur. Ayrica 16 (%19) evliligin akraba evliligi oldugu bilinmektedir.

Fetiislerin gestasyonel yaslar1 ortalama 18+4 haftadir.

Fetiislerin cinsiyetine bakildiginda ise 44 (%52,4) fetiis erkek iken 36
(%42,9) fetiisiin kiz oldugu saptanmistir.

Gebelikte invazif metot uygulanan hasta sayist 31 (%36,9) iken en ¢ok
uygulanan metodun ise amniyosentez (n=15, %48,4) oldugu gorilmiistiir.
Fetiislerin 15’inde (%48,4) USG goriintiilemesinde patolojik bulgular
oldugu, 6’sinda (%19,3) ise tarama testlerinde ytiksek risk saptandig: igin
islem yapilmistir. Literatiirde invazif metot uygulama endikasyonlari
arasinda ilk li¢ sirada ileri anne yasi, tarama testinde yiikseklik ve patolojik

USG bulgular yer almaktadir.

Invazif metot uygulanan fetiislerin 12’sinde (%38,7) kromozomal anomali

oldugu tespit edilmistir. En sik trizomi 21 (n=3, %25) saptanmustir.

Tibbi terminasyon endikasyonlarinda en sik malformasyonlar (n=36,
%42,8) yer almaktadir. Daha sonra sirasiyla fetal kalp atiminin
gorilmemesi  (n=19, %22,6), anhidroamniyoz (n=13, %15,5),

kromozomal nedenler (n=11, %13,1) saptanmustir.

Malformasyonlarda ise sirasiyla ¢oklu anomaliler (n=24, %46,2), santral

sinir sistemi (n =14, %26,9), genitoliriner sistem (n=5, %?9,6),



10.

11.

12.

13.

14.

15.

91

kardiyovaskiiler (n=4, %7,7) ve muskiiloskeletal sistem (n=4, %7,7) ve

gastrointestinal sistem (n=1, %1,9) patolojileri goriilmektedir.

Prenatal USG goriintiilemesinde en sik santral sinir sistemi (n=20, %27)
daha sonra sirasiyla 11 (%14,9) vaka ile muskiiloskeletal sistem, 7 (%9,3)
vaka ile genitoiiriner sistem, beser (%6,7) vaka ile kardiyovaskiiler sistem
ve gastrointestinal sistem patolojileri goriilmiistiir. 13 (%17,7) vakada
coklu sistem anomalisi, 14 (%]18,9) vakada diger sistem bulgular

bulunmaktadir.

Otopsi bulgularina bakildiginda ise 40 (%25,3) fetiiste coklu bulgular ve
32 (%20,2) fetiiste diger sistem bulgular1 saptanirken daha sonra santral
sinir sistemi (n=24, %15,2), muskiiloskeletal sistem (n=19, %]12),
pulmoner sistem (n=13, %§8,2), genitoiiriner (n=11, %7) ve gastrointestinal
sistem (n=11, %7) ve kardiyovaskiiler sistem (n=8, %5,1) patolojileri takip
etmektedir.

En sik santral sinir sistemi patolojileri saptanmigstir. Prenatal USG’lerde 20
(%27) fetiiste toplam 24 bulgu, otopsi bulgularinda ise 24 (%15,2) fetiiste
toplam 35 bulgu vardir. Vakalarin 12’sinde (%34,3) korpus kallozum
agenezisi, 10’unda (%28,6) noral tiip defekti saptanmustir.

Prenatal USG’de bulgusu olmayip otopside patoloji saptanan 5 (%7,8)
fetiis ve USG’de saptanan bulgulara ek olarak otopside bulgular saptanan
10 fetiis (%15,6) vardir. Bunlardan 11’inde korpus kallozum agenezisi

saptanmistir.

Prenatal USG’de 2 fetiiste noral tiip defekti saptanmistir fakat otopside

patoloji saptanmamuistir.

USG ve otopsi bulgularinda 2. siklikta muskiiloskeletal sisteme ait
patolojiler saptanmistir. Prenatal USG’de 11 (%14,9) fetiiste toplam 16
bulgu, otopside ise 19 (%12) fetiiste 30 bulgu saptanmuistir.
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Sadece 1 fetiiste izole muskiiloskeletal sistem patolojisi bulunmustur.
Patolojik bulgu saptanan 18 fetiisiin hepsinde ¢oklu bulgular eslik etmesi
nedeniyle genetik boliimiine konsiilte edilmis ve 5’inde kromozomal

anomali saptanmistir, 7’sinde ise genetik sendromlar diisiintilmiistiir.

Muskiiloskeletal sistem patolojileri i¢erisinde en fazla bulgu el veya ayak
deformitelerine (n=21, %70) ait bulgulardir. El deformitelerinde en sik
kontraktiir ve overriding, ayak deformitelerinde ise pes ekinovarus ve
overriding saptanmistir. Bu bulgularin etiyolojisinde genetik faktorlerin

ve oligohidroamniyozun yer aldig1 bilinmektedir.

Muskiiloskeletal sistemde 9 (%12,3) vakanin sadece otopsi bulgulari
vardir, fetlislerin ultrasonografi degerlendirmesinde bu bulgular
raporlanmamustir. Fetlislerden 8’inde el veya ayak anomalisi, 1’inde

artrogripozis saptanmistir.

Prenatal USG’sinde genitoiiriner sistem patolojileri saptanan 7 (%9,3)
fetiis ve otopside patoloji saptanan 11 (%7) fetiis vardir. En sik multikistik
displastik bobrek (n=4, %36,5), posterior iiretral valv (n=2, %18,1),

megasistis (n=2, %18,1) bulunmaktadir.

Literatiirde posterior iiretral valv (%1,2) patolojisinin nadir goriilmektedir.
Posterior iiretral valv bulgusunun kardeslerde daha sik goriildiigii
bilinmektedir. Calismamizda daha sik goriilmesinin nedeni akraba

evliliginin yaygin olmasidir.

5 (%45,4) vakada genitoiiriner sisteme ait USG bulgusu saptanmamistir
sadece otopside patoloji goriilmiistiir ve bu bulgular arasinda 2 vakada
multikistik displastik bobrek, birer vakada ise renal agenezi, hipoplastik

bobrek ve at nali bobrek bulunmaktadir.

Gastrointestinal sistem anomalisi prenatal USG’de saptanan 5 (%6,7) fetiis
otopside saptanan ise 11 (%7) fetiis vardir. Bu fetiislerden 4’tinde (%36,5)
anal atrezi, ikiser (%18,1) fetiiste omfalosel ve trakeodzofageal fistiil

saptanmuistir.
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1 (%20) vakanin prenatal USG’si omfalosel olarak raporlanmis olup
vakanin otopsisinde bu bulgu saptanmamistir. Otopsilerde omfalosel 2
fetliste saptanmis olup genetik caligmada 1 fetiiste 4p delesyonu ve diger

fetliste ise trizomi 18 oldugu goriilmiistiir.

7 (%63,6) vakanin ise otopside gastrointestinal sisteme ait bulgusu olup
prenatal USG’de bulgu saptanmamistir. Bu bulgular arasinda 3 vakada
anal atrezi, 2 vakada ise trakeodzofageal fistiil ve 1 vakada ise anal atrezi

ve trakeodzofageal fistiil oldugu goriilmektedir.

Anal atrezi %50 siklikta baska anomalilere eslik ettigi bilinmektedir. Anal
atrezi saptanan fetiislerin 3’line renal sistem ve 1’ine muskiiloskeletal

sistem patolojisi eslik etmektedir.

TOF bulgusu olan fetiislerde renal anomaliler eslik ettigi igin
polihidroamniyoz goriilmemis ve bu durum prenatal tan1 konulmasini

giiclestirmistir.

5 (%6,7) fetiiste USG incelemesinde kompleks kardiyak anomali oldugu
goriilmektedir. Otopsi bulgularinda ise 8 (%5,1) fetiiste kompleks

kardiyak anomali vardir.

Kardiyovaskiiler sistem patolojisi olan 3 (%37,5) fetiisiin sadece otopside
kardiyak patolojisi saptanmistir. Bu fetiislerdeki bulgulara bakildiginda
I’inde ASD, I’inde VSD ve 1’inde ¢ift ¢ikimli tek ventrikiil oldugu

gozlenmistir.

Solunum sistemine ait patolojik bulgu USG incelemelerinde
goriilmemistir. Otopside ise 13 fetiiste (%8,3) ise anomali saptanmaistir. 8
(%61,5) vakada segmentasyon anomalisi saptanirken 3 (%23,1) vakada
pulmoner hipoplazi ve 2 (%15,4) vakada pektus ekskavatum

bulunmaktadir.

Pulmoner hipoplazi saptanan 3 vakanin 2’sinde hidrops fetalis ve 1’inde

diyafram hernisi gozlenmistir.
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84 vakanin USG bulgularina bakildiginda 14 vakada (%18,9) diger sistem
bulgular1 ve otopsi bulgularina bakildiginda ise 32 (%20,2) fetiiste toplam
36 bulgu saptanmistir. Bunlar; yiiz anomalileri (n=24, %66,6), hidrops
fetalis (n=4, %]11,1), intrauterin biiylime geriligi (n=4, %11,1), kistik

higroma (n=3, %38.4), teratom (n=1, %2,8) olarak siralanmstir.

Kistik higroma saptanan 3 fetiisten 2’sinin Turner sendromu oldugu
raporlanmistir. Literatiirde olgularin %39,1’inde kromozomal anomali
saptanmigtir. Kromozomal anomalilerde ilk sirada trizomi 21 (%27,8) yer

almakta ve daha sonra Turner sendromu (%23,8) gelmektedir.

Yiz anomalilerinde; 15 (%41,2) vakada kulak anomalisi, 6 (%16,7)
vakada burun anomalisi, 6 (%16,7) vakada yarik damak ve/veya dudak, 4

(%11,1) vakada retro-mikrognati saptanmustir.

USG’de bulgu saptanmayip otopsi incelemesinde diger sistem bulgulari
saptanan 19 (%27,1) vaka oldugu goriilmektedir. Bu vakalarin 1’inde

IUGR saptanmis olup diger 18 vakada ise yiize ait anomali saptanmustir.

Prenatal USG bulgularinda 13 fetiiste (%17,7) ¢oklu patolojik bulgular,
otopside 40 (%25,3) fetiiste coklu patolojik bulgular vardir.

USG ve otopsi bulgular1 karsilasitirldiginda 48’inde (%57,1) tamamen
uyumlu bulgular goriilmiistiir. USG bulgularina ek olarak otopside minor
bulgular1 mevcut olan fetiis sayist 26 (%31) ve major bulgular olan fetiis
sayist ise 4 (%4,8)’tiir. Otopsi ve USG bulgular1 uyumsuz olan 6 (%?7,1)

fetlis saptanmustir.

Plasenta incelemesi 82 (%97,6) vakada yapilmistir ve 6’sinda (%7,3)
herhangi bir patolojik bulgu saptanmazken geriye kalan 76 (%92,7)
plasentada toplam 126 tane bulgu saptanmistir. Coklu patolojik bulgular
olan 34 vaka (%41,4), koryonik villiis ve intervill6z bosluga ait patolojisi
olan 29 (%35,4), plasenta membran patolojisi olan 5 (%6,1), gobek
kordonu patolojisi olan 5 (%6,1), plasenta kanama ve/veya hematom olan

3 (%3,7) vaka saptanmustir.
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Koryonik villiis ve intervilloz bosluk patolojisi olan vakalar
incelendiginde en fazla vill6z 6dem (n=27, %36,5) saptanirken daha sonra
distrofik kalsifikasyon (n=21, %28,4) saptanmistir. Villoz 6demin ve
distrofik kalsifikasyonun fizyolojik bulgu olabilecegi belirtilmis fakat bazi
vakalarda IUGR ile iligkilendirilmistir.

12 (%16,2) plasentada ise trofoblastik bazal membran mineralizasyonu
gorilmistiir. 10’unda genetik ¢alisma yapilmistir ve bunlardan 4’linde

kromozomal anomali saptanmustir.

Plasenta membran patolojilerinde ise koryoamniyonit (n=11, %91,7) ve

amniyon epitel vakuolizasyonu (n=1, %8,3) gorilmiistiir.

Gobek kordonu patolojilerinde sirasiyla tek umbilikal arter varligi (n=10,
%50), embriyonik kanal artigi varhig (n=4, %20), hipercoiling (n=3,
%15), umbilikal kord giris anomalisi (n=2, %10), umbilikal damarda

obliterasyon ve rekanalizasyon varligt (n=1, %5) gorilmiistiir.

Tek umbilikal arter saptanan 10 fetiisiin 5’inde genitoiiriner sistem ve
I’inde kardiyovaskiiler sistem patolojisi bulunmaktadir. Ayrica 1 fetiiste
IUGR saptanmustir. Tek umbilikal arter varligi ve gastrointestinal ve
genitoliriner sistem patolojileri arasinda iliski saptanmistir (p=.019).
Umbilikal damarlarin malformasyonlarla iligkili olmasindan dolay1

dikkatle goriintiilenmesi gerekmektedir.

Plasentada kanama saptanan 16 (%80) vaka varken 2 (%10) vakada

plasentada hematom ve 2 (%10) vakada ise plasentada infarkt vardir.

Fetiislerin 57’sine (%67,9) genetik test yapilmistir. Vakalarin 31°1 (%54,5)
normal karyotipe sahipken, 3’tinde (%5,4) trizomi 21, 2’sinde (%3,5)
trizomi 18, 2’sinde (%3,5) Monozomi X ve 1’er (%1,7) vakada trizomi 13,
4p delesyonu, t(4,13), duplikasyon (15922.2926.3), talasemi major
saptanmis ve ayrica 2’sinde (%3,5) tanatoforik displazi, 1’er (%1,7)
vakada ise VACTERL asosiasyonu, osteogenezis imperfekta, Limb Body

Wall defekti ile uyumlu oldugu saptanmustir.
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45. 12-24. gestasyonel haftalar arasinda tibbi terminasyon yapilan 84 vakanin
56’sma (%66,7) gebelik siliresince veya otopsi sonrasinda en az 1 kez

genetik danismanlik verilmistir.
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EKLER

Ek-1. Otopsi Incelemesi Yapilacak Hasta Onam Formu

HACETTEPE GNIVERSITESI 0TOPSI INCELEMESI YAPILACAK
HASTANELERI ~ HASTA ONAM FORMU

ihsan Dogramaa Cocuk Hastanesi o

Cocuk Saghig ve Hastaliklan Anabilim Dal

HASTANIN
= Soyadi, Ad1  : ‘

“ ProtokolNo  : I

Sayin Hasta Yakimimiz,

Vefat eden hastamza yapilmas: 6nerilen otopsi islemi hakkinda bilgi sahibi olmak en dogal hakkimzdir.
Otopsi incelemesinin yararlanm d§rendikten sonra yapilacak isleme riza géstermek ya da gostermemek yine
kendi kararimza baghdir.

Bu agiklamamin amac sizi korkutmak ya da endiselendirmek dedil, vefat eden hastamza yapilmasi 6nerilen otopsi
incelemesi ile ilgili konularda sizin daha bilingli bir bigimde karar vermenize yardimci olmaktir. Arzu ettiginiz takdirde
hastamzla ilgili tiim bilgi ve dékumanlar size veya uygun géreceginiz bir yakimmza verilebilir. Yasal ve tibbi zorunluluk
tagiyan durumlar disinda bilgilendirilmeyi reddedebilirsiniz.

= Doktor ya da sorumlu saglik personeli tarafindan hastamin tibbi durumu hakkinda bilgilendirildim.
= Hastama yapilmas1 6nerilen otopsi islemi konusunda bilgi aldim.
= QOtopsi sonrasinda cenazenin teslimi ve defnedilmesi konusunda bilgilendirildim.

® Otopsi sonucunu Cocuk Saghigi ve Hastabklan Anabilim Dali Pediatrik ve Perinatal Patoloji Unitesi'nden
ogrenebilecedim ve sonug hakkinda doktorumuzdan bilgi alabilecegim anlatildr.

= Sorumlu hekimlerin gerek duymas durumunda otopsi sirasinda gikanlacak ve saklanacak dokulann tam, egitim,
aragtirma ve bilimsel amaglar igin kullammm kabul ediyorum.

= Otopsi raporunun ve doku drneklerinin hastane kayitlanmn bir parasi olacagim biliyorum.
® Hastamlailgili klinik bulgu, tetkik, tedavi ve sonug bilgilerinin tiim kimlik bilgileri gizli kalmak kosuluyla bilimsel
cabismalar icin kullamlmasina ve yayinlanmasina izin veriyorum.
= Vekili oldugum hastaya otopsi incelemesi yapilmasina izin veriyorum.
= QOtopsi sekli
Tam otopsi EJ beyin, gogiis ve kann bélgeleri
Parsiyel otopsi D beyin incelemesi
[] gbgiis bolgesi incelemesi
[ kann bélgesi incelemesi
Doku drneklemesi [ ]

(litfen Grneklenecek dokulan belirtiniz. 3
= Otopsi islemi tamamlandiktan sonra
[] cenazeyi teslim alacagim.

[T cenazeyi teslim almayacagim, hastane tarafindan defnedilmesini kabul ediyorum.

["] sézel bilgilendirme yapild:.

O Otopsi incelemesi isimli “Bilgilendirme Formu”nu okudum.

Kat No.| 432610
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EK-2. Otopsi Islemi Oncesi Klinik Bilgi Alimi i¢in Ornek Form

Appendix A Specimen autopsy request form

Clinical information for fetal/perinatal post-mortem examination

Flease sttach mother's sticker hare Flaase attach baby's sticker here

Family PAF® e Family name ...

FIRSt B First mmm .. ..o

Do f o Do o

FEBE PE . e 5 1 T

Consultamt .. ... Consultant ...
Ethnic origin Fathard sthnio ongin (f known) Baby @ sax: M/F
Raferring hospital Ward

Haospital of birth (if different),

RELEVANT HISTORY:
Matarnal baight: _______em Previous pregnancies: G P
Booking waight: kg ot Gastation Dalivery Sax Outcoma
Consanguinity YIN 1.
2.
3.
4,
-8
THIS PREGNANCY: bocked | unbocked LMP EDD BMI
Gestation: by dates.___/40 by scan i__/40 weaks Bleod group . Rh O pos | neg
HBsAg pos /neg  Fed cell aniibodies
Trisomy screening resulis Madications,
Abnormal USS findings,
Antenatal diagnostic procedures | resulls:
Karyolyps:
Thraatened abortion: no /[ yas Whan Swvara ansamia: no / yes
Antepartum hasmorrhage: no /yes When________ Infmction nsk: low / high Reascn
Hypartension: nofyes max bp Maternal pyrasia: no / yes VWhaen
Fre-sclampsia: no/ yas when Oither problem
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LABOUR: cnaet spont. / medical! none 10U for IUD [ TOF [ oiher Fatocide: v / n date
Frasentation: vertax | bresch / other Liguer velume: normsl / reduced | increased; colour
Rupture of membranes: date time Augrmantation (Syntocnon) yes | no

18 stage: _h min 2" stage: __h____min  Fatal heart lasd haard (S/8): date tirme

Fatal distress: yes / no spaeoify

Delivery: sportanecus / sssisted (forcepaiventouse) / CS (alectve/smergency) date tirma
Death: date fira,

Baby: Birth waight -] Apgars; 1% min & min 10" min
ABNORMALITIES NOTED:nil /

For live born infants:
RESUSCITATION: nil / mucus extraction | cocygen / mask / intubation / other

Surfactant yes / no

NEONATAL PROBLEMS: PROCEDURES:
1 1

2, 2

3 3

4, 4,

& &

BRIEF SUMMARY OF LATER SYMPTOMS | TREATMENT 5 AND MAJOR INVE STIGATION § {including
CRAF/vantilation, IV tharapy. fits, spisodes of collapse, pneumenis, preumothoms, blesding problams, typs
of feading #ic.; If complax course, plesse send photooopy of relevant pages of notes)

SUSPECTED CAUSE(5) OF DEATH:

DEATH REGISTERED AS: livebirth | stillbirth / not registered (miscardage)
BRIEF SUMMARY OF MAIN HISTORY / SPECIAL POINT § TO BE NOTED AT PO ST-MORTEM:

Referring doctor / midwife Contact no. / bleap no.

ALL BABIES AND PLACENTAS SHOULD BE SENT FRESH IN LEAKPROOF, OPAGUE CONTAINER 5
UMLESS THERE 15 AN INFECTIOU S HAZARD
{In this case, phors to disouas whether the specimen showld be foad in 10% formaln before transportation)

I is sssertsl o send the plecents with & fetus ¢ infant,

ALL SPECIMENS MUST BE CLEARLY LABELLED AND ACCOMPANIED WITH A COMPLETED
REGUEST AND CONSENT FORM
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EK-3. Otopsi Taslak Raporu

ADI SOYADI : OTOPSI NO :
BG : KG : Agirhk
GG : Boy : Atx-Umb

GENEL GORUNUM :

(Gelisme, siyanoz, édem,...)

DIS ANOMALILER

SISTEM INCELEMELERI

~ MAKROSKOBIK MIKROSKOBIK
SOLUNUM SISTEMI : ) ) -
SOLUNUM YOLLARI : i
(Larenks, Trakca-Anabrong) |
IS S S R
AKCIGER : ...... gr. N: ooovnnnn.. gr. |
i
|
i
l
|
TANE: o
.MrEBI—-—*ASTEN —: e EES - 7;—‘ A= =TT = TET IR - S
(Timus) i e o SO
TANI :



ADI SOYADI

MAKROSKOBIK
DOLASIM SISTEMI :

KALD wi ovenn s gh NG s
Trikusbit : ...... cm, mitral ..
Pulmiohiers s wamas ws cm, Aort:
Sol vent: ....... cm, Sagvent:

KORONER DAMARLAR :
BUYUK DAMARLAR :

SINDIRIM SISTEMI :
OZEFAGUS :

MIDE :

DUODENUM :

INCE BARSAK :
KALIN BARSAK :
MEZENTER :

DIAFRAM :

DIL KOKU VE TONSIL

TANI :

OTOPSI NO :
MIKROSKOBIK
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ADI SOYADI - OTOPSI: NO :
MAKROSKOBIK MIKROSKOBIK

URINER SISTEM

Bobrekder; .. ........ cogn N ar.

MESANE -

Al

PELVIS. URETER, URETHRA

TANI :
OREME ORGANLARI . R

~'lv'Ah'll !
;AS-ISKELET SISTEMI o &
KAS
l;EELET_:- == "=

TANI :
DAMARLAR :

TANI
;«AEDULLA SPINALIS : _

TANI :

PERIFERIK SINIR .

TANI ;
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ADI SOYADI - OTOPSI NO -
MAKROSKOBIK ~ MIKROSKOBIK
KARACIGER:,.—., ..... gtNg:_ -
SAFAA YOLLARI
TANI
:)I;LAK:. ——’ ...... ; ar N- o gr— S -
TANI : : ]
o M| B
(veri. ozellikleri)
TANI
Mo A )
TANI :
;DRENAL: “ ........ oo ooeea ::
TANI . N
TIROID: - o
TANI : _
PA_RATIROID: o ‘
TANI :
HIPOFIZ: o )

TANI
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ADI SOYADI : QTOPSI NO :
MAKROSKOBIK MIKROSKOBIK
B—EY-I.N D S g -NEc s gr.
KISIT TARIHI ... .. ... AGIRLIK . ......
TARIF :
TANI :
GOZ - KBB. :
TANI :

BiGER BULGULAR :

TANI :




ADI SOYADI

OTOPSI| NO :

YARDI MCl LABORATUVAR INCELEMELERI

KULTUR :

SONUG

KAN :

KEMIK ILIGI ¢

IDRAR :

siToLoJl -

MAKROSKOBIK BULGULAR :

ORGAN SAYISI : BLOK SAYIS!:

KESIT SAYISI :

FOTOGRAF: Renkli .......... SB ........

SLAYT : Renkli ......... S8

CPC

CPC YAPILABILIR ( ) YAPILDI -

TARIH :

Dr.
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EK-4. Ornek Otopsi Raporu

YATIS TARIHI, SAAT

OLUM TARIHI, SAAT :
OTOPSI TARIHI, SAAT:
OTOPSI izNi :

12.02.2019
13.02.2019, 14:30
Tam
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ADI SOYADI :

DOGUM TARIHI : 12.02.2019
CINSIYET, YAS Erkek

GEBELIK YASI  : 20 hafta 5 giin
ANNE ADI SOYADI:

BOLUM : KHD

KLINiK DR. :  Dr.Selguk Tuncer
TANI :

1. Tibbi terminasyon
Gebelik suresi: 20 hafta 5 giin
Vicut agirhgr: 293,41gr (N: 510+77)

2. Konjenital malformasyonlar ve dismorfik bulgular
- Cift gitkimli tek ventrikil
- Sag akciger tek, sol akciger 2 loblu
- inkomplet yarik damak
- Retrognati
- Hipertelorizm, alinda belirginlik
- Bilateral diusuk kulak
- Uzun filtrum
- Basik burun
- El bileklerinde fleksiyon kontrakturi
- Bacaklarda kisalik
- isaret parmaklarinin, 3.parmak lizerine binmesi
- Trakea arka duvarinda kalinlagsma
- Acikligi sola bakan skolyoz
- Kisa, kalin boyun

3. Organlarda konjesyon ve/veya kanama
Dalak, santral sinir sistemi

4- Plasenta

Villuslarda 6dem, kanama, distrofik kalsifikasyon ve trofoblastik bazal membran mineralizasyonu, membranlarda kanama

NOT: Aile, fetliste konjenital malformasyonlar ve dismorfik bulgular nedeniyle genetik danisma icin Cocuk Genetik Bilim Dalina

yénlendirilmistir.

Dr. Selma YeniDr. Kadri Safak GUGER

Dr. Diclehan ORHAN
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Ek 4.

KLINIK OZET :

34 YASINDA GBA1P4Y1PPEX2IUEX1(CSX1) HASTA

20 HAFTA 4 GUN GEBE. AUSGDE GIFT GIKIMLI HIPOPLASTIK SAG VENTRIKUL, SKALPTA ODEM, DANDY
WALKER, KISA FEMUR, HIPOPLASTIK MANDIBULA SAPTANMIS.

PROF.DR. TUNCER TARAFINDAN DEGERLENDIRILEN HASTAYA TTX ONERILMIS.

TTX PLANI ILE BOLUM 81E KABUL EDILEN HASTAYA TERMINASYON RAPORU GIKARILDI.

YAPILAN USGDE PRZ VTX PLA POST FKA + BPD 48(20 H 5 G)AC 148 (20 H 1G) FL 22(16 H 5G) EFW 259 GR HST
++ AFI YETERLI IZLENDI.

KARDIYOLOJIYE NVD ILE TTX PLANLANAN HASTAIGIN EK ONERILER ACISINDAN KONSULTASYON
ATILMISTIR. KARDIYOLOJi NOTUNA GORE INDUKSIYONA BASLANACAK

MAKROSKOPI :
AGIRLIK: 293, 41gr (N: 510£77) BAS GEVRESI: 17 cm
BOY:22cm (N:26£2,1) GOGUS GEVRESI: 15 cm
BAS-KUYRUK SOKUMU:16 cm (N:17,7£1,4) KARIN GEVRESI: 14 cm

AYAK BOYU:3,9 cm (N:3,640,3)
GENEL GORUNUM : Pembe, kirmizi renkli

DIS ANOMALILER : Boyun kisa ve kalin. Retrognati, disiik kulak, inkomplet yarik damak, sol isaret parmaginda overriding, el
bileklerinde kontraktiir, sag hemitoraksta 2x1cm ekimoz, femurda kisalik? mevcuttur.

GOGUS BOSLUGU : Kayda deger patolojik makroskopik bulgu yoktur.

SOLUNUM YOLLARI (LARINKS, TRAKEA) : Trakedsefagial fistill yoktur. Trakea arka duvari kalin olarak izlenmistir.
AKCIGERLER : Sol akciger tek lob, sag akciger iki lob olarak izlendi. Akcigerler suda yizmedi.

Agirlik: 6,08gr (kalp ile birlikte 6lctilmustir.) (Kalp icin N:2,8 +0,6) (Akciderler igin N:10,2+3)

TIMUS : Normal anatomik yerindedir. Kayda deger patolojik makroskopik bulgu yoktur. Agirlik: 0,48gr (N: 0,70 £0,26 )
KALP : Agirlik: 6,08gr (akicgerler ile birlikte 6l¢tiimstir. (Kalp icin N:2,8 +0.6) (Akcigerler icin N:10.2+3)

Pulmoner trunkus, aortanin iki kati biytkligindedir. Pulmoner trunkus genis, aorta dar olarak izlendi. Double outlet single ventrikil
mevcuttur.

PERIKARD, PEBiKARD BOSLUGU : Kayda deger makroskopik patolojik bulgu yoktur.

KARIN BOSLUGU :Kayda deger patolojik makroskopik bulgu yoktur.

GASTROINTESTINAL SISTEM :Kayda deger patolojik makroskopik bulgu yoktur.

G_ZOFAGUS  Atrezi ve fistill izlenmedi. Kayda deger patolojik makroskopik bulgu yoktur.

MIDE :Kayda deger patolojik makroskopik bulgu yoktur.

INCE BARSAKLAR :Kayda deger patolojik makroskopik bulgu yoktur.

KALIN BARSAKLAR :Kayda deger patolojik makroskopik bulgu yoktur.

MEZENTER :Kayda deger patolojik makroskopik bulgu yoktur.

DIAFRAM :Kayda deger patolojik makroskopik bulgu yoktur.

KARACIGER :1,5x1x2cm boyutlarinda karacigerde kayda deger patolojik makroskopik bulgu yoktur. Agirlik: 12,34gr (N:17,8 £ 4,1)
SAFRA KESESI, SAFRA YOLLARI :Kayda deger patolojik makroskopik bulgu yoktur.

DALAK : Kayda deger patolojik makroskopik bulgu yoktur. Agirlik: 0,84gr (N: 0,4740,20 )

LENF NODLARI :Kayda deger patolojik makroskopik bulgu yoktur.

PANKREAS :Kayda deger patolojik makroskopik bulgu yoktur.

ADRENAL BEZ : 1,15gr adirlidindadir, (N: 1,43+0,45) Kayda deger patolojik makroskopik bulgu yoktur.

Ti_ROiD :Normalden biiyiik gériinimde ve sol yarisi noduler gorinimdedir.

HIPOFiZ :Kayda deger patolojik makroskopik bulgu yoktur.

TUKRUK BEZi :Kayda deger patolojik makroskopik bulgu yoktur.

BOBREKLER : Agirlik:4,5(N:3,46 + 0,96)qr. 2,5x1,5x1cm boyutlarinda fetal lobulasyon mevcuttur. Korteks medulla ayrimi
yapilabiliyor.

MESANE :Kayda deger patolojik makroskopik bulgu yoktur.

UREME ORGANLARI : Haricen ambigus genitalya. i¢ genitalya mezonefrik kanal artigi gorinimiindedir. Uterus izlenmedi.
GiZGILi KAS :Kayda deger patolojik makroskopik bulgu yoktur.

ISKELET SISTEMi :Kayda deger patolojik makroskopik bulgu yoktur.

CILT :Kayda deger patolojik makroskopik bulgu yoktur.

GOBEK :Kayda deger patolojik makroskopik bulgu yoktur.

CILT: Kirmiz.

GOZ :Kayda deger patolojik makroskopik bulgu yoktur.

KULAK-BURUN-BOGAZ :Kayda deger patolojik makroskopik bulgu yoktur.

SANTRAL SINIR SISTEMi :
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BEYIN : Skalp altinda kanama izlenmistir. Hemisferler simetrik gelismistir.In situ birakild.

BEYNIN TESBITTEN SONRAKI TARIFi: Beyin tespitten sonra 30,67 gram (N: 53,318,8 ). Hemisferler simetrik gelismistir.
Meninksler normal gériinimdedir. Sulkus girus olusumu mevcut degildir. Korpus kallozum mevcuttur. Wiills poligonu intaktir.
Kraniyal sinirlerden 1 ve 2 segilebiliyor. Tegemntumdan gegen kesitte akuaduktus sereberi intaktir. Beyin koronal kesitlerinde gri-
beyaz cevher ayrimi yapilamiyor. Ventrikiillerde kanama mevcut . Koroid pleksus kanamali. Serebellumun horizontal kesitlerinde 4.
ventrikill intaktir. Serebellar hemisferler intaktir. Pons ve medulla oblangata intaktir. Cesitli yerlerden 8 adet kesit alindi.

TANI:

1- intraventrikiiler kanama.

2- immatir beyin.

Beyin kesitleri:

B1: Frontal korteks

B2: Parietal korteks

B3: Bazal ganglia ve temporal korteks

B4: Talamus, bazal ganglia ve temporal korteks

B5: Oksipital korteks

B6: Pons, 4. ventrikiil, serebellum, medulla oblongata
B7: Meninks, koroid pleksus

B8: Hipofiz

PLASENTA : Agirlik:130,37gr(N:162gr). Ekzantrik yerlesimli gdbek kordonu meveuttur. 12x8x2 cm boyutlarinda, membranlari
parlaktir. Kotiledonlari kanamali olarak izlenmistir. Membran altinda 4x3x1 hematom izlenmistir . Gébek kordonunda 2 arter, 1 ven
yapis! izlenmigtir ve 20cm uzunlugundadir.

MAKROSKOBIK BULGULAR :

1. Tibbi terminasyon
Gebelik suresi: 20 hafta 5 glin
Vicut agirhgi: 293,41gr (N: 510177)

2. Konjenital malformasyonlar ve dismorfik bulgular
- Cift cikimli tek ventrikil
- Bilateral dustk kulak
- Retrognati
- Hipertelorizm, alinda belirginlik
- Sag akciger 2, sol akciger 1 loblu
- inkomplet yarik damak
- El bileklerinde kontraktur
- Bacaklarda kisalik
- isaret parmaginin, 3.parmak lizerine binmesi
- Trakea arka duvarinda kalinlasma
- Tiroid loblarinda belirginlesme (nodul?)
- Ambigus genitalya
- i¢ genital mezonefrik kanal artigi gériinimiindedir. (Uterus, testis, over izlenmedi.)
- Acikligi sola bakan skolyoz
- Kisa, kalin boyun

3. Plasenta : Membranda 4x3x1cm boyutlarinda hematom
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KESITLER:

1- Plasenta

2- Plasenta

3-Plasenta

4-Membran

5-Gdbek kordonu, spinal kord
6-Membran(kanama)
7-Adrenal

8-Dalak

9-Pankreas

10-Timus

11-Kas

12-Cilt ve tukrik bezi
13-Sol gonad

14-Sag gonad
15-Larenks

16-Mide, 6sefagus
17-Karaciger

18-ince bagirsak, kalin bagirsak
19-Kosta, vertebra
20-Boébrekler ve mesane
21-Trakea

22-Sag akciger alt lob
23-Sol akciger alt lob
24-Kalp

MIKROSKOPI :

LARINKS, TRAKEA : Kayda deger mikroskopik patolojik bulgu yoktur.

AKCIGERLER : Kanaliiiler fazda izlendi. Kayda deger mikroskopik patolojik bulgu yoktur.
TIMUS : Korteks ve medulla ayrimi yapilabiliyor. Hassal korpuskiilleri mevcuttur.

KALP : Kayda deger mikroskopik patolojik bulgu yoktur.

PERiKAR_D -y )

GASTROINTESTINAL SISTEM :

0ZOFAGUS :Kayda deger mikroskopik patolojik bulgu yoktur.

MIDE :Kayda deger mikroskopik patolojik bulgu yoktur.

iINCE BARSAKLAR : Kayda deger mikroskopik patolojik bulgu yoktur.

KALIN BARSAKLAR : Kayda deger mikroskopik patolojik bulgu yoktur.

MEZENTER -

DIAFRAM -

KARACIGER : Ektramediller hematopoez izlendi. Portal mesafeler dogaldir. Kayda deger mikroskopik patolojik bulgu yoktur
SAFRA KESESI, SAFRA YOLLARI : -

DALAK : Periarterioler lenfoid mangonlari gelismeye baglamistir. Konjesyon mevcuttur.
LENF NODLARI :-

PANKREAS : Kayda deger mikroskopikpatolojik bulgu yoktur

ADRENAL BEZLER : Fetal korteks mevcuttur. Yer yer go¢ eden noroblast hiicre adaciklari izlenmistir.
TiROID : Folliiillerde kolloid izlenmistir.

HIPOFIZ : Kayda deger mikroskopik patolojik bulgu yoktur.

TUKRUK BEZi : Kayda deger mikroskopik patolojik bulgu yoktur

BOBREKLER : Glomeriilogenezis meveuttur.

MESANE : Kayda deger mikroskopik bulgu yoktur.

GONADLAR : seminifer tiibiller, gonositler ve leydig hiicreleri izlendi.

GIZGILI KAS : Kayda deger mikroskopik bulgu yoktur.

iSKELET SISTEMi : Histolojisi normal.

KEMIK ILiGI : Kayda deger mikroskopik patolojik bulgu yoktur.

GOZ -

KULAK-BURUN-BOGAZ -

CILT: Dermal eklerin geligimi mevcuttur. Kayda deger mikroskopik patolojik bulgu yoktur.

SANTRAL SINIR SISTEMi :

MEDULA SPINALIS : On boynuz motor néron hiicreleri griiimistir.

BEYIN : Sitoarkitektiirii dogal. intraparankimal germinal matriks ve ventrikiil igine kanama meveuttur.

PLASENTA : Kesitlerde perivilloz fibrin birikimi gosteren plasenta izlenmistir. Villuslarda fokal ddem, distrofik kalsifikasyon,
trofoblastik bazal membran mineralizasyonu ve kanama mevcuttur. Membranlar kanamalidir. Gébek kordonunda 2 arter 1 ven
izlenmistir.
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UYGULANAN OZEL YONTEMLER :

Histokimyasal Boyalar: Retikilin, Periodik asit Schiff (PAS), Trikrom, Prusya mavisi, PAS diyastaz
Immunhistokimyasal Boyalar: CD20 (4), CD3 (4), CD68 (4), CD34 (4), CD79a (4)

DIGER INCELEMELER

RADYOLOJi : X-ray cekildi.

KULTUR : Fibroblast kiiltiirii Karyotip analizi: 46, XY
DIGER : Renkli fotograf

DONDURULAN DOKULAR : Karaciger



EK-5. Veri Toplama Formu

Anne yasi:

Gestasyonel yas:

Gebelik sayisi:

Annenin bilinen hastahklar:
Kardes kaybi oykiisii:
Akraba evliligi mi?:

Oliim tarihi:
Otopsi tarihi:

Cinsiyet:

invaziv metot kullanildi m1?:
Amniyosentez:
Koryon villiis 6rneklemesi:
Kordosentez:
Diger:

invaziv metot kullanildiysa endikasyonu:

Terminasyon nedeni:
Kromozomal anomali:
Morfolojik anomali:
Diger:

USG bulgular::
Santral sinir sistemi:
Kardiyovaskiiler sistem:
Gastrointestinal sistem:
Genitoliriner sistemi:
Kas-iskelet sistemi:
Solunum sistemi:
Coklu anomali:
Diger:

Otopsi bulgulari:
Santral sinir sistemi:
Kardiyovaskiiler sistem:
Gastrointestinal sistem:
Genitotiriner sistemi:
Kas-iskelet sistemi:
Solunum sistemi:
Coklu anomali:
Diger:
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USG bulgulari ve otopsi bulgular: aym olan bulgular:

Santral sinir sistemi:
Kardiyovaskiiler sistem:
Gastrointestinal sistem:
Geniitoliriner sistemi:
Kas-iskelet sistemi:
Solunum sistemi:
Coklu anomali:

Diger:

USG bulgularina ek olarak bulunan otopsi bulgulari:
Santral sinir sistemi:
Kardiyovaskiiler sistem:
Gastrointestinal sistem:
Geniitotiiriner sistemi:
Kas-iskelet sistemi:
Solunum sistemi:
Coklu anomali:
Diger:

USG bulgular ile konfirme olmayan otopsi bulgular::

Santral sinir sistemi:
Kardiyovaskiiler sistem:
Gastrointestinal sistem:
Geniitoliriner sistemi:
Kas-iskelet sistemi:
Solunum sistemi:
Coklu anomali:

Diger:

Plasenta var mi? (varsa bulgular):
Genetik test:
Tani:

Genetik danismanhik verildi mi?:
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