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1.G�R�� ve AMAÇ 

Kalp embriyoda geli�en ilk organdır ve gebeli�in 3. haftasında kan 

pompalamaya ba�lar (1). Kalp ve kan damarlarının geli�mesi gebeli�in 8. 

haftasında tamamlanır, bu nedenle gebeli�in erken dönemlerinde kar�ıla�ılan 

teratojen etkenler kalbin geli�mesini etkileyebilir. 

Do�umsal kalp hastalıkları (DKH) do�umsal majör anomaliler arasında 

en sık görülen hastalıklardır. Tedavi yöntemlerindeki ilerlemelere ra�men bebek 

ölümlerinin %10’ unu ve malformasyonlara ba�lı ölümlerin yakla�ık yarısını 

DKH’na ba�lı ölümler olu�turmaktadır (2). Bu nedenle DKH ve di�er majör 

anomalilerin etiyolojisinin bilinmesi hastalı�ın önlenmesinde çok önemli bir adım 

olacaktır.  

Do�umsal kalp hastalıklarının etiyolojisi tam olarak bilinmemektedir. 

Çevresel etkenler ve genetik nedenlerle ortaya çıktı�ı için multifaktöriyel oldu�u 

dü�ünülmektedir (3). Di�er do�u�tan anomalilerde oldu�u gibi daha çok 

gebeli�in ilk üç ayında kar�ıla�ılan teratojenler DKH’na neden olmaktadır. 

Gebelikte geçirilen enfeksiyonlara örnek olarak kızamıkçık virüsünün kalbe 

teratojen oldu�u kanıtlanmı�tır (4). Gebelikte teratojen ilaç kullanımı da DKH’na 
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neden olmaktadır (5). Bir çocu�un DKH ile do�ma riski yakla�ık olarak % 

0,8’dir. Kalp hastalıklı çocu�a sahip annenin bir sonraki gebeli�inde ise bu risk 

%0,8’ den %3–5’ e çıkmaktadır (6). Genetik olarak bazı sendromlarla (Marfan 

sendromu, Noonan sendromu, Hold-Oram sendromu gibi)  ve kromozom 

anomalileri (Trizomi 21, 18, 13 ve Turner sendromu) ile birlikteli�i görülmektedir. 

Do�umsal kalp hastalıklarının etiyolojisini aydınlatmaya yönelik pek çok 

çalı�ma yapılmı� ve halen yapılmaktadır. Vitaminler ve eser elementlerin 

embriyogenez sırasında normal geli�im için esansiyel oldukları gösterilmi�tir. Bu 

kapsamda son yıllarda annenin eser element ve vitamin düzeylerinin DKH 

etiyolojisindeki rolünü gösteren çalı�malara literatürde sıkça rastlanmaktadır. A 

vitamini’nın yüksek dozlarının yapılan hayvan çalı�malarında çe�itli anomalilere 

neden oldu�u, hiperhomosisteineminin DKH olu�umunda risk faktörü oldu�u 

gösterilmi�tir. Folik asit eksikli�inde nöral tüp defektleri (NTD) olu�um riskinde 

artma oldu�u ve folik asit deste�i ile tekrarlama riskinin azaldı�ı bilinmektedir.  

Çinkonun DNA sentezi için önemli bir element oldu�u ve yapılan çalı�malarda 

çinko eksikli�inin anomalilere neden oldu�u belirtilmektedir.   

Bu çalı�mada Temmuz 2006-Ekim 2007 tarihleri arasında Turgut Özal 

Tıp Merkezi Pediatrik Kardiyoloji Klini�inde DKH ve/veya di�er majör 

anomalilere sahip 0–3 ay ya� grubundaki hasta annelerinin vitamin ve mineral 

düzeylerine bakılarak anomali etiyolojisinin ara�tırılması amaçlanmı�tır. 
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2.GENEL B�LG�LER 

Do�umsal anomaliler henüz kesin olarak nedeni bilinmeyen, dünyanın 

çe�itli bölgelerinde farklı oranlarda görülen bir hastalık grubudur. Malformasyon; 

organ veya dokuların embriyolojik geli�imi sırasında ortaya çıkan hatalar 

sonucu geli�en, yapının olu�amaması, kısmi veya anormal olu�umu ile 

sonuçlanan bir bozukluk olarak tanımlanmaktadır (7). Malformasyonlar bir veya 

birden çok olabildikleri gibi klinik olarak da küçük veya büyük öneme sahip 

olabilirler. �ki grupta incelenmektedir;  

1-Minör Do�umsal Malformasyonlar 

Cerrahi veya kozmetik sorun olu�turmayan malformasyonlardır. Epikantus, 

gözlerde mongoloid çekiklik, kolobom, kulak önü deri çıkıntıları, bifid uvula, 

simian çizgisi, 5. parmakta klinodaktili, yumu�ak doku sindaktilisi, umblikal 

herni, minör hipospadias, tek umblikal arter örnek olarak verilebilir. 

2- Majör Do�umsal Malformasyonlar 

Tıbbi, cerrahi veya kozmetik sorun olu�turan malformasyonlardır.  Do�umsal 

kalp hastalıkları, merkezi sinir sistemi (MSS)  malformasyonları, genitoüriner 
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sistem (GÜS) malformasyonları ve gastrointestinal sistem (G�S) 

malformasyonları bu grupta yer almaktadır.  

EMBR�YOLOJ� 

Kardiyovasküler sistem embriyoda geli�en ilk organdır ve fonksiyon 

gören ilk majör sistemdir (1,8). Kalp birkaç embriyolojik orijinden, karma�ık bir 

süreçle, bir seri morfogenetik etkile�meler sonucu olu�ur (9). Embriyonun hızlı 

büyüyebilmesi, besin ve oksijen gereksinimini sa�layabilmesi için kalbin erken 

geli�mesi gereklidir. Primordial kalp ve vasküler sistem ilk olarak embriyonik 

geli�menin 3. haftasının ortasında ortaya çıkar (10). �nsanlarda 17. günde 

tübüler kalbin kontraksiyonları ba�lar (11). Kardiyovasküler sistem ba�langıçta 

birbirine paralel iki boru �eklindedir. Dördüncü haftanın ba�ında tek bir boru 

halinde orta hatta birle�ir ve kalp tüpünde bo�umla�malar olu�ur.  Atriyum, 

ventrikül ve trunkus bölgeleri ortaya çıkar (12–15). Bir hafta içinde atriyumların 

altında, ventrikül bölgesinde, sa�a do�ru bükülme ile trunkus bölgesinde yukarı 

do�ru kıvrılma olur. Buna “kalp lupu”, bükülme sa�a do�ru oldu�u için “sa� lup” 

(D loop; Dextro loop) denir. Birinci ayın sonunda atriyumlar iki loblu görünüm 

kazanır. �kinci ayın ba�ında primum atriyal septum, yukarıdan a�a�ıya do�ru 

geli�meye ba�lar. Bu geli�me atriyo-ventriküler (AV) kapaklar hizasına 

gelmeden bir açıklıkla sonlanır. Bunu izleyen günlerde, septum primumun 

sa�ında, ikinci bir septum (septum sekundum) geli�meye ba�lar. Bu ikinci 

septum, foramen ovale hariç, septum primumu tamamen örter.  

 Embriyolojik geli�mede soldaki venler birle�erek, sinus venozus ve 

koroner sinusu yaparlar. Sol superior vena kava genellikle tamamen kapanır. 

Sa�daki venöz geli�imler fetal hayatın ilk 35–40 gününde olur. Sa� superior 
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vena kava normal venöz dönü�ü sa�lar. Bu geli�im süreci devam ederken fetal 

hayatın 30. gününden itibaren ventrikül septumunun geli�imi de ba�lar (12–16). 

Fetal hayatın 40. gününden itibaren endokart yastıkları, ventrikül dı� 

duvarlarından ba�layıp merkeze do�ru geli�irler. Bu dönemde trunkus 

arteriyozus; aort ve pulmoner arter olarak ikiye bölünmeye ba�lar. Trunkus 

bölünmesi membranöz ventriküler septumun olu�ması ile sonlanır. Fetal hayatın 

7. haftalarında aort ve mitral kapakların geli�imi tamamlanır. Kalbin embriyolojik 

geli�imi sırasında aortada da önemli geli�meler olur. Ba�langıçta 6 aortik arkus 

vardır: 

1. Aortik arkustan eksternal karotis arterler geli�ir.  

2. Aortik arkus geriler, yalnızca boyundaki dokulara giden küçük arterler kalır.  

3. Arkustan karotis komminus ve internal karotis arterin proksimali geli�ir.  

4. Arkusun solundan arkus aortanın karotis ve subklavian kısmı, sa�ından ise 

sa� subklavianın proksimali ve innominate arter geli�ir.    

5. Arkus geriler.  

6. Arktan sa�da sa� pulmoner arter, sol proksimalde sol pulmoner arter, 

distalde patent duktus arteriozus (PDA) olu�ur.  

Santral pulmoner arterleri olu�turacak olan 6. ark  birinci ayın sonunda 

belirir. Altıncı arkın akci�er içindeki damarlara ba�lanmasından önce, akci�er 

tomurcukları arteriyel dola�ımlarını dorsal aortadan çıkan segmental arter 

çiftlerinden alırlar. Ellinci günde bu arterler geriler. Ancak Fallot tetralojisi (FT), 

pulmoner atrezi (PA) gibi durumlarda gerilemeyerek, akci�er dokusunu 

besleyen geni� damarsal yapılar olarak açık kalırlar (12–16).  

Endokardiyal yastıkların geli�im dönemlerinde olu�an bir anormallik, 

atrial septal defekt (ASD), ventriküler septal defekt (VSD) ve büyük damarları 
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ilgilendiren defektlerin (büyük arter transpozisyonu-BAT), FT) ortaya çıkı�ında 

önemli rol oynar.  Konotrunkal yastıkların hücreleri, nöral krest kökenlidir ve 

nöral krest hücreleri ba� ve boyun geli�imine önemli ölçüde katıldı�ı için, 

kardiyak anomaliler genellikle kraniofasial defektlerle birlikte görülür (10). 

Kardiyak Anatominin Segmental Analizi 

Segmental analiz,  kalp odacıkları ve vasküler yapıların ve bunların 

birbirleriyle olan ili�ki ve ba�lantılarının morfolojik ve fizyolojik temellere 

dayanan bir mantık düzeni içerisinde incelenmesi olarak tanımlanabilir (17). 

Bir do�umsal kardiyak anomalide, temel anatomik yapıya ek olarak; 

a) �antlar (AV veya vasküler düzeyde), 

b) Atrioventriküler ve ventriküloarteriel kapak anomalileri, subvalvüler veya 

supravalvüler patolojiler, 

c) Vasküler anomaliler bulunabilir. Bu ek anomalilerin birkaçı bir arada 

görülebilir. Bunların herbirinin morfolojik özellikleri ve hemodinamik sonuçlarının 

detaylı bir �ekilde incelenmesi ile herhangi bir do�umsal kardiyak anomalinin 

analizi tamamlanmı� olur (18). 

FETAL DOLA�IM 

 Fetüste oksijen satürasyonu yüksek kanın metabolik aktif dokulara (kalp 

ve beyin gibi) ta�ınması ve oksijen satürasyonu dü�ük kanın gaz de�i�imi için 

plasentaya ta�ınması gereklidir. Bunun gerçekle�mesi için santral �antlar ve 

öncelikli akım yolları vardır. Bu �antlar;  venöz sistemde (duktus venozus), 

kalpte (foramen ovale) ve arteriyal sistemde (duktus arteriozus) yer almaktadır. 

Do�um sonrası ilk 1–5 gün içerisinde bu �antlar fonksiyonel olarak kapanırlar 

(19). 
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 Oksijeni ve besin içeri�i yüksek kan plasentadan umblikal ven ile gelir. 

Kanın yarısı karaci�ere u�ramadan inferior vena kavaya, di�er yarısı ise 

karaci�er sinuzoitlerine akar, duktus venozus yolu ile inferior vena kavaya girer. 

�nferior vena kavadaki kan sa� atriuma bo�alır. �nferior vena kava satürasyonu 

pelvis ve abdomene ait venöz kanı içerdi�i için umblikal ven satürasyonu kadar 

yüksek de�ildir.  �nferior vena kavadaki kanın ço�u sol atriuma foramen ovale 

yolu ile geçer. Burada akci�erlerden gelen az miktardaki oksijenden fakir kan ile 

karı�ır. Kan sol atriumdan sol ventriküle geçer ve asendan aortaya atılır (8). Sol 

ventrikülün yüksek oksijen içeri�ine sahip kanı fetal vücudun üst bölümüne 

(koronerler, serebral arterler ve üst ekstremite) da�ılır (20). 

 Fetal superior vena kava kanı oldukça dü�ük miktarda oksijen içerir. Bu 

kanın büyük kısmı sa� atriumdan triküspit kapak yoluyla sa� ventriküle geçer. 

Az bir kısmı foramen ovaleden sol atriyuma geçer. Sa� ventriküldeki kan 

pulmoner artere atılır. Pulmoner arteriyal yataktaki vazokonstrüksiyon nedeniyle 

kanın sadece % 10’u akci�erlere gider. Sa� ventrikül kanının büyük kısmı 

duktus arteriozus aracılı�ı ile inen aortaya, buradan fetüsün küçük bir kısmına 

da�ılır ve iki umblikal arter yolu ile plasentaya geri döner (20).  Duktus 

arteriozus akci�erleri a�ırı yüklenmekten korur (21). Fetal ya�amda yüksek 

pulmoner vasküler direnç nedeni ile pulmoner kan akımı yava�tır. Kanın çok 

küçük bir kısmı çıkan aortadan inen aortaya gider. �nen aortadaki kanın yakla�ık 

%65’i plasentaya geri döner. Kalan % 35’i fetal organlara ve di�er dokulara 

da�ılır (20). 

NEONATAL DOLA�IM 

Perinatal dönemde kardiyovasküler sistemdeki bazı de�i�iklikler 

do�umdan hemen sonra olurken, bazı de�i�iklikler ise saatler veya günler sonra 
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olu�maktadır. Pulmoner vasküler direnç bebe�in ilk soluk alması ile azalır. 

Do�umla birlikte foramen ovale, duktus arteriozus ve umblikal arterler kapanır. 

Duktus arteriozusun kapanması ve pulmoner vasküler direncin azalması sonucu 

pulmoner arter ve sa� ventrikül basıncında bir azalma meydana gelir. Geçi� 

evresinde foramen ovale aracılı�ı ile sa�-sol �ant olabilir. Fetal damarların ve 

foramen ovalenin kapanması ba�langıçta fonksiyoneldir, zamanla endotel 

proliferasyonu ve fibröz doku geli�mesi ile anatomik kapanma gerçekle�ir (22). 

DO�UMSAL KALP HASTALIKLARI 

Do�umsal kalp hastalıkları canlı do�umlar arasında en fazla görülen  

defektler arasında yer almaktadır.  Palyatif ve düzeltme cerrahisindeki 

ilerlemeler sayesinde ya�am süresinde belirgin artı� görülmesine ra�men DKH 

malformasyonlara ba�lı ölüm nedenlerinin ba�ında gelmektedir (20,23,24). 

Do�umsal Kalp Hastalıklarının Sınıflandırılması 

Do�umsal kalp hastalıkları iki grupta incelenmektedir. 

—Siyanotik olmayan DKH 

—Siyanotik DKH 

1. Siyanotik olmayan DKH 

 �ki grupta incelenmektedir: 

—Volüm yükünün arttı�ı lezyonlar 

—Basınç yükünün arttı�ı lezyonlar 

Volüm yükünün artı�ına ba�lı lezyonlar: Bu gruptaki lezyonların ço�u soldan 

sa�a �antlı lezyonlardır: 

—ASD  

—VSD  
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—PDA 

Basınç yükünün artı�ına ba�lı lezyonlar: Bu gruptaki lezyonların ortak özelli�i 

normal kan akımında bir darlık olmasıdır.   

—Ventrikül çıkım yolu darlıkları  

—Valvuler pulmoner darlık 

— Valvuler aort darlı�ı 

—Aort koarktasyonu (AK) 

—Ventrikül giri�i darlıkları 

—Trikuspit darlı�ı 

—Mitral darlık 

2. Siyanotik DKH 

Pulmoner kan akımının azaldı�ı durumlar 

—FT 

—Pulmoner atrezi 

—Triküspit atrezisi   

—Darlıkla seyreden total anormal pulmoner venöz dönü� anomalisi 

Pulmoner kan akımının arttı�ı durumlar 

—BAT 

—Tek ventrikül 

—Trunkus arteriozus  

—Darlıkla seyretmeyen total anormal pulmoner venöz dönü� anomalisi  



 10 

Do�umsal kalp hastalıklarının görülme sıklı�ı 

 Do�umsal kalp hastalıkları tüm canlı do�umlar arasında yakla�ık % 0,8 

oranında görülmektedir (2,25-29). Görülme sıklı�ı ölü do�umlarda % 3–4, 

spontan dü�üklerde %10–25, prematüre bebeklerde % 2’dir (PDA hariç). 

Do�umsal kalp hastalıklarının % 40-50’sine hayatın ilk haftasında, % 50–60’ına 

ilk ayında tanı konulmaktadır (20). Do�umsal kalp hastalıklarının tiplerine göre 

görülme sıklı�ı tablo I’ de gösterilmi�tir.  

Tablo 1. Majör do�umsal kalp hastalıklarının görülme sıklı�ı* (20) 

*Prematüre yenido�anlarda PDA, biküspit aortik kapak, fizyolojik periferik pulmoner 

darlık ve mitral kapak prolapsusu hariç. 

 

Lezyon Görülme sıklı�ı (%) 

Ventriküler septal defekt 35–40 

Atrial septal defekt 6–8 

Patent duktus arteriozus 6–8 

Aort koarktasyonu 5–7 

Fallot tetralojisi 5–7 

Pulmoner kapak darlı�ı 5–7 

Aort kapak darlı�ı 4–7 

Büyük arter transpozisyonu 3–5 

Hipoplastik sol ventrikül 1–3 

Hipoplastik sa� ventrikül 1–3 

Trunkus arteriozus 1–2 

Total anormal pulmoner venöz dönü� anomalisi 1–2 

Triküspit atrezisi 1–2 

Di�erleri 5–10 
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Do�umsal kalp hastalıklarının etiyolojisi  

Do�umsal kalp hastalıklarının nedenleri tam olarak bilinmemekle birlikte 

genel olarak 3 ba�lık altında toplanmaktadır (30–32): 

1. Çevresel nedenler  

2. Genetik nedenler 

a. Kromozom hastalıkları 

b. Tek gen defektleri 

3. Multifaktöriyel nedenler 

Çevresel nedenler 

  Anneye ait pek çok durumun DKH’na neden oldu�u öne sürülmektedir. 

Gebelik öncesi ve sonrası hastalıkları, maruz kaldı�ı zararlı maddeler 

(teratojenler), beslenme yetersizli�ine ba�lı vitamin ve eser element eksikli�i 

veya fazlalı�ı gibi nedenlerin DKH etyolojisindeki yeri incelenmi� ve 

incelenmeye devam edilmektedir. Annenin gebelik sırasında geçirdi�i 

enfeksiyonlar, aktif ve pasif sigara içicili�i, alkol tüketimi, kimyasal maddelere 

maruz kalma ve radyasyon gibi pek çok neden çevresel faktörler içerisinde yer 

almaktadır (33). 

Anneye ait nedenler;  

1. Annenin mevcut hastalıkları ve gebelik sırasındaki hastalıkları 

2. Annenin teratojen ilaçlara maruz kalması 

3. Annenin ilaçlar dı�ında maruz kaldı�ı maddeler 

4. Anneye ait sosyodemografik özellikler 

5. Annenin vitamin ve eser element düzeyinin eksikli�i veya fazlalı�ı 
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1. Annenin mevcut hastalıkları ve gebelik sırasındaki hastalıkları 

 Fenilketonüri:  

Fenilketonüri fenilalanini tirozine çeviren fenilalanin hidroksilaz enziminin 

eksik ya da hiç sentezlenememesi nedeni ile olu�an genetik bir hastalıktır. 

Fenilalanin hidroksilaz genindeki defekt nedeni ile fenilalanin ve metabolitleri 

(fenil pirüvik asit, fenil laktik asit, fenilasetik asit) hastanın kan, idrar ve di�er 

vücut sıvılarında birikerek mental-motor gerili�e neden olmaktadır. Tedavi 

edilmedi�inde a�ır zeka gerili�i, davranı� bozuklukları, epilepsi, egzema gibi 

problemlere yol açan bir hastalıktır. Diyet ile fenilalanin kısıtlanması ile normal 

geli�me sa�lanabilmektedir.   

Maternal fenilketonüri sendromu embriyoda ölümle sonuçlanabilen bir 

durumdur. Diyetine uymayan fenilketonürili annedeki yüksek fenilalanin düzeyi 

fetüse do�rudan toksik etki etmektedir. Tedavi edilmemi� fenilketonürili annenin 

kalp defektli çocuk do�urma riskinin normalin altı katından fazla oldu�u 

gösterilmi�tir (34). En sık görülen defektler; FT, VSD, PDA ve tek ventriküldür. 

Bununla birlikte gebelik öncesi ve gebelik sırasında sıkı bir diyet kontrolü ile bu 

risk azalabilmektedir (35–39). 

Diabetes Mellitus:  

Do�umsal kardiyovasküler defektler gebelik öncesi ve daha az olarak da 

gebelikte ortaya çıkan diyabet ile ili�kilidir (40–53). Diyabetik annelerin ya�ayan 

çocuklarında  % 8,5 oranında DKH görülmektedir (41).  Kromozomal olmayan 

ASD (41), kardiyomiyopati (41), hipoplastik sol kalp sendromu (41), BAT (52), 

PDA (52), çıkı� yolu defektleri (52,54), , VSD (54) ve konotrunkal defektler (55) 

maternal diyabet ile ili�kili olan defektlerdir. Diyabetik durum gebeli�in 7. 

haftasından önce varsa malformasyonlara yol açma riski daha yüksektir (56). 
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Organogenezis ve fetal malformasyonlar ile �eker kontrolü arasında bir ili�ki 

oldu�u gösterilmi�tir (57,58). Gebelik öncesi ve gebelik sırasında düzenli �eker 

kontrolü ile DKH riskinde azalma tespit edilmi�tir (59). Diyabetin teratojenik 

mekanizması tam olarak bilinmemektedir. Multifaktöriyel oldu�u 

dü�ünülmektedir.  

    Enfeksiyonlar:  

   Apopitoz programlanmı� hücre ölümüdür ve kardiyak morfogenezde 

(örne�in kardiyak çıkı� yolu geli�iminde) gerekli oldu�u bilinmektedir. Ate�li 

hastalık ve influenza gibi virüslerin apopitozu etkileyerek do�um defektlerine 

neden olabildi�i öne sürülmektedir (60). Gebelik sırasındaki kızamıkçık 

enfeksiyonunun DKH’na neden oldu�u çok iyi bilinmekle birlikte, yapılan 

çalı�malarda gebeli�in ilk üç ayında geçirilen di�er ate�li hastalıkların da kalp 

defektlerine yol açabildi�i gösterilmi�tir (62–64). Bu defektlerden en fazla PDA, 

pulmoner kapak anomalileri, periferik pulmoner darlık ve VSD görülmektedir 

(65–67). Kızamıkçık embriyopatisi riski do�urgan ya�taki kadınların a�ılanması 

ile önlenebilmektedir (68).  

Sistemik Lupus Eritematozus (SLE):  

Maternal SLE veya anne serumunda anti-Ro/SSA-anti-La/SSB 

antikorlarının mevcut olması fetüsta do�umsal kalp blo�una yol açabilir. Bu 

antikorlar fetal kalpte miyokardite neden olarak veya iletim dokusu düzeyinde 

sinyalizasyonu bozarak etki ederler. Do�umsal kalp blo�unun büyük kısmı 

SLE’li kadınlardan do�an çocuklarda görülmektedir (69–71). Maternal ba� 

dokusu hastalıkları ve yapısal do�umsal kardiyovasküler malformasyonlar 

arasında ili�ki gösterilememi�tir (33). 
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       Epilepsi:  

Epilepsili kadınların çocuklarında anomaliler için artmı� bir risk vardır 

(72,73). Bu risk antikonvülzan ilaçların direkt teratojenik etkisi ile veya folat 

metabolizmasına indirekt etkisi ile açıklanabilir. Gebelik sırasında lamotrijin 

kullanımı sonucu çe�itli malformasyonlara ek olarak kardiyak defektlerden VSD,  

fenilhidantoin kullanımı sonucu VSD, valproik asit kullanımı sonucu hipoplastik 

sa� kalp ve ASD geli�ti�i tespit edilmi�tir (74). 

2. Annenin teratojen ilaçlara maruziyeti 

Teratojen etkisi bilinen ilaçlar a�a�ıda sıralanmı�tır: 

—Talidomid 

—A vitamini 

—Antibiyotikler 

—Antiviral/Antiretroviral ajanlar 

—Antifungal ajanlar 

—Antikonvülzanlar 

—Lityum 

—Benzodiyazepinler 

—Sempatomimetikler 

—Folat antagonistleri 

—Nonsteroit antiinflamatuar ilaçlar 

—Hormonlar 

—Narkotikler 
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—Kemoterapötikler 

—Anjiotensin dönü�türücü enzim inhibitörleri 

—Antikoagülanlar 

Bazı ilaçların DKH riski olu�turmadı�ı gösterilmi�tir (33). Tablo II’de 

do�umsal kalp defektine yol açmadı�ı bilinen ilaçlar listelenmi�tir. 

Tablo 2. Do�umsal kalp defektine yol açmayan ilaçlar 

�laçlar Referanslar 

Ampisilin 75–78 

Penisilin 79–83 

Vajinal metranidazol 84–86   

Diazepam  87,88 

Kortikosteroitler 2,89 

Oral kontraseptifler 90   

 

3. Annenin ilaç dı�ı maruz kaldı�ı maddeler: 

Kafein:  

Gebelik sırasında kafein kullanımı ile DKH arasında bir ili�ki olmadı�ı 

tespit edilmi�tir (33). 

Alkol:  

Gebelik sırasında alkol kullanımı fetal ve embriyonik geli�ime zarar 

verebilmektedir. Bu etkinin patogenezi tam olarak bilinmemektedir. 

Epidemiyolojik çalı�malarda alkol kullanımı sonucu konotrunkal kalp defektleri 

riskinde artı� oldu�u tespit edilmi�tir (91,92). 
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Sigara: 

Gebelikte sigara kullanımı plasentada yapısal de�i�ikliklere yol açar (93). 

Gebelikte sigara içimi ile ili�kili perinatal morbiditenin sigara dumanındaki bazı 

bile�iklerin plasental fonksiyona ve direkt olarak da fetüse iskemik ve/veya 

toksik etkilerine ba�lı oldu�u; vazodilatatör aminleri azaltarak dokularda 

hipoksiye ve beslenme azlı�ına sekonder de�i�iklikler yaptı�ı ve organ 

disfonksiyonlarına yol açtı�ı bilinmektedir (93). Bazı çalı�malarda annenin 

sigara kullanımının kalp defekti riskini arttırdı�ı (94), bazı çalı�malarda ise riskin 

olmadı�ı gösterilmi�tir (95). Bir çalı�mada AV septal defekt (AVSD), ASD ve FT 

için risk faktörü olarak maternal sigara içimi gösterilmi�tir (94). 

Pasif sigara içicili�i: 

 Anne ve babanın özellikle her ikisinin sigara içmesi durumunda 

konotrunkal kalp defektleri riskinde artı� oldu�u gösterilmi�tir (96). 

4. Anneye ait sosyodemografik özellikler: 

Ya�:  

Anne ya�ının ileri (>30) olmasının BAT ve Ebstein’s anomalisi, daha ileri 

ya�larda ise (>34 ya�) biküspit aortik kapak ve ASD olu�um riskini arttırdı�ı 

tespit edilmi�tir (41). Anne ya�ının küçük olması (<20) ile triküspit atrezisi 

riskinde artı� oldu�u gösterilmi�tir (41). 

Irk: 

Irk ve etnik kökenleri ayrı olan toplumlarda yapılan çalı�malarda bazı 

spesifik kalp defektlerinin farklı oranda görüldü�ü tespit edilmi�tir. Siyah 

bebekler ile beyaz bebekler kar�ıla�tırıldı�ında; Ebstein’s anomalisi, aort darlı�ı, 

AVSD, ASD (97), FT (55,97), AK (55, 97, 98), trunkus arteriozus, BAT, PDA, 
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pulmoner darlık (97, 99) ve hipoplastik sol kalp sendromunun (99,100) siyah 

ırkta daha fazla görüldü�ü tespit edilmi�tir.  

Maternal stres: 

�� kaybı, bo�anma, ayrılık, yakın akraba veya arkada� ölümü gibi 

durumlar ile konotrunkal kalp defektleri olu�umunda risk oldu�u tespit edilmi�tir 

(55).  

Babaya ait faktörler: 

Bazı çalı�malarda do�umsal kalp defektleri için risk faktörü olarak baba 

ya�ı üzerinde durulmu�tur (102,103). Bir çalı�mada do�umsal kardiyak defektli 

4110 vakada do�umsal kalp defektleri üzerinde baba ya�ının etkisi belirlenmi� 

ve baba ya�ının artması ile ASD, VSD ve PDA arasında ili�ki bulunmu�tur 

(103). Ba�ka bir çalı�mada ise baba ya�ı ile DKH arasında ili�ki bulunamamı�tır 

(102). 

Babanın alkol kullanımı, sigara kullanımı ve baba ya�ının yüksek olması 

risk faktörü olarak belirlenmi� olsa da, bu faktörler ile do�umsal kalp defektleri 

arasında istatistiksel olarak önemli bir ili�ki gösterilememi�tir (33). 

5. Annenin vitamin ve eser element düzeylerinin eksikli�i veya 

fazlalı�ı 

 A Vitamini (Retinol):  

A vitamini ya�da eriyen vitaminler grubundadır.  Metabolik aktif formları 

retinal ve retinoik asittir. A vitamini görme, büyüme, kemik geli�imi, epitel doku 

geli�imi, immün sistem ve normal üremede rol almaktadır.  

 A Vitamini eksikli�i daha çok bebeklerde ve okul öncesi çocuklarda 

görülmektedir. Gece körlü�ü, kseroftalmi, enfeksiyonlar ve deri de�i�ikliklerine 

neden olur. Solunum yolu hastalıkları ve diyareye yol açarak enfeksiyon 
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hastalıklarının �iddetli ve ölümcül seyretmesine yol açabilir. A vitamini 

eksikli�inin hayvanlarda do�umsal malformasyonlara yol açtı�ı ve teratojen 

oldu�u gösterilmi�tir(109), insanlarda ise bu ili�ki do�rulanmamı�tır.  

 A vitamini fazlalı�ında (serum A vitamini düzeyi 250–6600 IU/10 ml) 

kemik a�rıları, hidrosefali, kusma, deri kurulu�u, alopesi, gingivit, a�ız çevresi 

dudak bile�kesinde çatlak, anoreksi, iritabilite, hepatomegali, assit ve portal 

hipertansiyon görülmektedir (101). Akut A vitamini toksisitesinde mide bulantısı, 

kusma, halsizlik, yorgunluk, ba� a�rısı ve anoreksi görülür.  

  A vitamini ve deriveleri embriyonik geli�im ve morfogenezde gerekli bir 

vitamindir (104).  Kanda retinoit düzeyinin yüksek olması ile do�um defektleri 

arasındaki ili�ki uzun zamandır bilinmektedir (105). Teratojenik etkileri 

embriyonik geli�imin birinci trimestirinde olmaktadır. Birçok defekt kranial-nöral 

krest hücrelerinin anormal migrasyonu veya erken aksiyal paterndeki aksama 

sonucudur. Bu malformasyonlara yol açan retinoit düzeyi ise bilinmemektedir 

(106). Kistik akne tedavisi için öngörülen dozda 13-cis-RA (isotretinoin veya 

Accutane) alınması spontan dü�ük ve �iddetli malformasyonlara neden 

olmaktadır. Bu anomaliler küçük çene, yarık damak, konotrunkal kalp defektleri, 

aortik ark anomalileri, timik defektler, retinal veya optik sinir anomalileri ve MSS 

malformasyonlarıdır. Gebelik sırasında 13 cis RA kullanımı kontrendikedir 

(107,108). 

A vitamini en fazla karaci�er, havuç, ıspanak, kayısı, süt, yumurta, sarı-

turuncu sebze ve meyvelerde bulunur (101). Birçok hamile kadın ek vitamin 

deste�ine gerek kalmadan gerekli A vitamini miktarını günlük diyetlerinden elde 

edebilirler. 
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A vitamini ve beta karoten fotometrik, florometrik, dark adaptasyon, RIA 

ve HPLC metotları ile ölçülmektedir. HPLC vitaminlerin ölçümünde tercih edilen 

yöntemlerin ba�ında gelmektedir. Bu yöntemle ölçüm hızlı ve duyarlıdır, A 

vitamini ve E vitamininin e� zamanlı ölçümünü sa�layabilir (109–111). 

E Vitamini (Tokoferol): 

 E vitamini ya�da eriyen vitaminler grubundadır. Sıca�a ve asitlere 

oldukça dayanıklıdır; alkalilere, ultraviyole ı�ı�a ve oksijene hassastır. Biyolojik 

olarak en aktif �ekli �-tokoferoldür (112). En önemli kimyasal özelli�i antioksidan 

olması, peroksitleri ve serbest oksijen radikallerini nötralize edebilmesidir (113–

116). E vitamini ince ba�ırsaktan ve safra varlı�ında absorbe olur (117,118), 

özellikle ya� dokusunda depolanır. Besinlerde yaygın olarak bulunur, bu 

nedenle günlük besinin önemli miktarını olu�turan hububat türleri (bu�day ve 

ondan hazırlanan besin maddeleri gibi) bu vitamini içerdiklerinden, eri�kinlerde 

dengesiz bir diyet bile günlük gereksinimi kar�ılayabilir. E vitamini yer fıstı�ı, 

badem ya�ı, pamuk ya�ı ve keten tohumunda bol miktarda, zeytinya�ında ise 

eser miktarda bulunur (113). 

E vitamini eksikli�i nadiren ortaya çıkar. Abetalipoproteinemi gibi lipit 

transport bozuklukları veya malabsorbsiyon gibi durumlarda görülür. Yenido�an 

bebeklerde plasentadan geçi�in az olması nedeni ile miktarı dü�üktür. Anne 

sütündeki E vitamini miktarı bebe�in gereksinimi için yeterlidir (101). 

Yenido�anlarda ve bebeklerde beslenme veya emilim bozuklu�u nedeniyle 

yeterli E vitamininin alınamaması, eritrosit ömrünün kısalması, hemolitik anemi, 

makrositoz ve yaygın ödem ile karakterize bir sendromun geli�mesine yol açar. 

Bu sendrom a�ız yolundan E vitamini verilerek düzeltilebilir (114,115,119). E 

vitamini düzeyi preeklemptik gebelerde sa�lıklı gebelerden daha dü�ük 
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düzeydedir (120). Hayvanlarda yapılan çalı�malarda E vitamini eksikli�inin 

gonadal atrofi, plasenta dejenerasyonu, embriyo rezorpsiyonu ve eritrositlerde 

hemoliz artı�ına neden oldu�u gösterilmi�tir (121). Japonya’da yapılan 

çalı�malarda, insan gebeliklerinde E vitamini eksikli�inin dü�ük tehditi, erken 

membran rüptürü, intrauterin geli�me gerili�i ve neonatal hemolitik anemiyle 

ili�kili oldu�u gösterilmi�tir (122). Kullanılmakta olan prenatal vitamin 

preparatları sırasıyla, normalin 1/3 ve 1/10’undan daha az miktarda C vitamini 

ve E vitamini içerirler; bu seviyeler antioksidan etki için yeterlidir (121). Hamilelik 

sırasında vitamin C ve E’nin artmı� tüketimi veya desteklenmesinin, fetal 

membranların a�ırı peroksidasyonu ile olu�an prematür rüptür riskini 

azaltabilece�i hipotez edilmi�tir. Bununla birlikte, E vitamini’nin gıdasal 

kaynakları yaygın oldu�u için hamile kadınlarda E vitamini deste�i gereksizdir. 

E vitamininin yüksek düzeyde alınması ile toksik etkisinin olmadı�ı gösterilmi�tir 

(123). 

B 12 Vitamini (Kobalamin): 

B 12 vitamini suda eriyen kırmızı �effaf bir maddedir. En aktif formları 

siyanokobalamin ve hidroksikobalamindir. Siyanokobalamin en stabil olan ve 

bakteriyel fermentasyon ile elde edilen ticari formudur. B12 vitamini midede 

intrinsik faktör ile birle�tikten sonra distal ileumdan emilir.  Emilimden sonra 

transkobalamin I ve II serum proteinleri ile (en önemlisi transkobalamin II) 

ta�ınır. En fazla karaci�er, daha az böbrek, küçük bir kısmı da kemik ve di�er 

dokularda depolanır (101). Bu nedenle kobalamin eksikli�inde vücudun ihtiyacı 

olan B12 vitamini 3–6 yıl depolardan kar�ılanabilir (124). 

B12 vitamini ba�ta gastrointestinal sistem, kemik ili�i ve sinir sistemi 

olmak üzere tüm hücrelerin metabolizmasında normal fonksiyon için gereklidir 
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(101). Folik asit, metiyonin ve kolin metil gruplarının transferini sa�layarak 

nükleik asitlerin, pürin ve pirimidin ürünlerinin sentezinde rol alır. B12 vitamininin 

miyelin formasyonunda da rolü vardır (101). 

B12 vitamini eksikli�i sıklıkla makrositik anemi ve bir grup nöropsikiyatrik 

hastalı�a yol açar. Hiperhomosisteinemi ve aterosklerozun ba�lamasında B12 

vitamini eksikli�inin rolü ancak günümüzde anla�ılabilmi�tir (125). Hayvan 

deneylerinde B12 vitamini eksikli�inin intrauterin geli�me gerili�i ve hidrosefaliye 

neden oldu�u gösterilmi�tir (126). �nsanlarda NTD’lerinde kobalamin 

seviyesinde dü�üklük gösterilmi�tir. Folik asit deste�i tekrarlayan NTD riskini 

dü�ürürken, folik asit ve kobalamin eksikli�i birbirinden ba�ımsız olarak NTD 

için risk faktörü olu�turabilir. Nöral tüp defektlerinin mekanizmasının folik asite 

veya bozulmu� homosistein remetilasyonuna ba�lı olabilece�i öne 

sürülmektedir (121). 

B12 vitamini hayvansal kaynaklı proteinlerden; böbrek, karaci�er ve 

kalpte bol miktarda bulunur. Deniz ürünleri, yumurta, peynir ve süt daha az 

miktarda B12 vitamini içerir; sebzelerde ise çok az miktarda B12 vitamini 

bulunur (127). B 12 vitamini’nin toksik etkisinin olmadı�ı bilinmektedir (101) ve 

yüksek dozlarının anne veya fetüse toksik etki yaptı�ına dair bir bilgi yoktur 

(128).  

Folik Asit: 

Folik asit (folat) vücutta aminoasit metabolizmasında ve nükleik asit 

sentezinde, tek karbon parçalarının ta�ınmasında koenzim olarak fonksiyon 

görmektedir (101). Eritrositlerde hemoglobin olu�umu için B12 vitamini ile 

birlikte çalı�ır.  Emilimden sonra folik asit kanda monoglutamat �eklinde ta�ınır. 

Hücre içinde çe�itli bile�iklere dönü�ür, en önemlisi bir redüktaz enzimi 
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tarafından tetrahidrofolata (THF) indirgenmesidir. THF’nin temel i�levi DNA 

sentezinde çe�itli basamaklarda tek karbon ünitelerinde ta�ıyıcı olmasıdır. Folik 

asit hücre büyüme ve geli�iminde, doku formasyonunda önemli rol oynar. Kalp 

hastalıklarına kar�ı koruyucu etkisi vardır. Nöral tüpün kapanma a�amasında bir 

amino asit olan metiyonin kullanılmakta ve nöral tüpün kapanmamasında 

metiyonin eksikli�i sorumlu tutulmaktadır. Vücutta normalde homosistein 

metiyonin sentetaz enzimi ile metiyonine dönü�mektedir ve bu enzimatik 

reaksiyonda ayrıca metiltetrahidrofolat ve kofaktör olarak da metilkobalamin 

gerekmektedir. Bu a�amada folik asit kullanılmasıyla homosisteinin, metiyonine 

dönü�ümünde metil vericisi olarak görev yapan 5-metiltetrahidrofolat sa�lanarak 

anomalinin olu�ması engellenmektedir (129). Bu kapsamda yapılan 

ara�tırmalardan prekonsepsiyonel dönemde yeterli folik asit kullanılmasının 

NTD’nin olu�umunda azalma sa�layabildi�ine dair veriler elde edilmi�tir (130). 

Folik asit eksikli�i hızlı büyüme, gebelik ya da kronik hastalıklar gibi 

gereksinmeyi arttıran durumlar olmadıkça aylardan önce ortaya çıkmaz (131). 

Folik asit eksikli�inde DNA sentezi yava�lar ve megaloblastik anemi geli�ir. Bu 

nedenle  maternal eritropoez ve fetüsün büyümesi nedeniyle normal gebelikte 

folik asidin yeterli alınması çok önemlidir. Gebelik süresince folik asit miktarı 

diyette 400–800 mikrogram/gün’e yükseltilmelidir (132).   

Normal bir insanda folik asitin günlük 15 mg kadar yüksek dozda 

alınması ile toksik etkisinin oldu�u rapor edilmi�tir (133). Fetüste toksik etkisi 

bilinmemektedir (103). 

Çinko: 

Çinko organizma için esansiyel bir mineraldir. Sa�lıklı ya�am için her gün 

belirli bir miktar alınması gereken biyolojik eser elementtir (134). Tüm 
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organlarda, dokularda ve vücut sıvılarında bulunur. Önemli proteinlerin yapısına 

girer. Enzimlerin aktif bölgelerine ba�lanır, katalitik bölgelerinde anahtar rol 

oynar. Hücre içi bir düzenleyici olup, moleküler etkile�imlerde proteinler için 

yapısal destek sa�lar. Karbonhidrat, protein, lipit, nükleik asit, hem sentezi, gen 

ekspresyonu, üreme ve embriyogenezde de görevleri vardır (134). 

Çinko eksikli�inde büyüme-geli�me gerili�i, seksüel maturasyon 

gecikmesi, hipogonadizm ve hipospermi, hepatosplenomegali, alopesi, deri 

lezyonları, yara iyile�mesinde gecikme, do�umsal anomaliler, intrauterin 

büyüme gerili�i, enfeksiyonlara duyarlılıkta artma, bozulmu� nörofizyolojik 

performans ve koku-tat duyusu bozuklu�u gibi klinik bulgular ortaya çıkar (135). 

Diyete ba�lı çinko eksikli�inin DNA sentezini bozarak geli�me gerili�ine neden 

oldu�u bilinmektedir.  Çinkonun özellikle bebeklik döneminde, pubertede ve 

hücre ço�almasının belirgin olarak arttı�ı gebelik döneminde önemli oldu�u 

tespit edilmi�tir. Çinko eksikli�inin gebelikte istenmeyen etkileri hayvanlarda 

deneysel olarak gösterilmi�tir (136–140). Çinko DNA polimeraz ve timidin kinaz 

gibi DNA sentezinde önemli yeri olan enzimlerin çalı�masında rol alır. Çinko 

eksikli�i olan sıçan embriyolarında DNA polimeraz aktivitesi kontrollere göre 

dü�ük bulunmu�tur. Timidin kinaz DNA sentez yolunda bir DNA öncüsü olarak 

görev yapar ve çinko eksikli�i gösterilen sıçanlarda timidin kinaz aktivitesinin 

azaldı�ı ve ancak çinko verildikten sonra düzeldi�i görülmü�tür (134).  Ek olarak 

anneye ait çinko eksikli�i insanlarda intrauterin büyüme gerili�i, fetomaternal 

komplikasyonlar ve do�umsal malformasyonlar ile birlikte olabilmektedir 

(137,141-145). Maternal çinko eksikli�inde de do�umsal malformasyonların 

DNA sentezinin bozulmasına ba�lı olabilece�i dü�ünülmektedir (134). 
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Bakır: 

Bakır, kırmızı kan hücrelerinin üretimi için gerekli olan ve hematopoezde 

demirle birlikte rol oynayan esansiyel bir eser elementtir. Demirin 

mobilizasyonunda, kemik ve ba� dokusu metabolizmasında, büyüme ve 

ço�almada, miyelinizasyonda, deri, saç ve uveanın pigmentasyonunda önemli 

rolü vardır (146,147).  

Bakır eksikli�inde demir emilimi de bozuldu�u için mikrositik hipokromik 

anemi görülür. Bunu nötropeni, lökopeni ve kemik demineralizasyonu takip 

eder. Gebelik sırasında anne serumunda seruloplazmin konsantrasyonu 

normalin iki katı artar (135).  

Homosistein: 

Homosistein sülfür içeren bir aminoasittir. Hayvansal proteinlerde bol 

miktarda bulunan metiyoninin demetilasyonu sonucu olu�ur. Metiyonin diyetle 

alınır veya endojen proteinlerin yıkılması ya da homosisteinin remetilasyonuyla 

olu�ur. Metiyonin yeni sentezlenen proteinlerin yapısına katıldı�ı gibi ATP 

yardımı ile enzimatik olarak bir sülfonyum bile�i�i olan S-adenozil metiyonin’e 

de dönü�ebilir (148-150). Homosistein transsülfürasyon veya remetilasyon 

yollarından birini kullanarak metabolize olur. Homosistein metabolizmasında 3 

enzim ve 3 vitamin rol oynar. Remetilasyon için gerekli metil kayna�ı folik asittir. 

B 6 vitamini varlı�ında sistatyonin B sentaz enzimi ile transsülfürasyon 

reaksiyonu sonucunda sisteine, B 12 vitamini ve folik asit varlı�ında 

remetilasyon ile metiyonin sentaz enzimi yolu ile metiyonine dönü�türülür (150). 

Metiyonin sentaz enzimindeki fonksiyonel anormallikler hem 

hiperhomosisteinemi hem de myelin sentezindeki anormalliklerle NTD’lerine 

neden olmaktadır. Bir çalı�mada maternal hiperhomosisteineminin DKH’na 
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neden oldu�u gösterilmi� ve bunun homosisteinin kan konsantrasyonuna 

(homosistein konsantrasyonu arttıkça riskin arttı�ı gözlenmi�) ba�lı oldu�u ve 

kısmen de hiperhomosisteinemi ile birlikte serum B 12 vitamini ve folik asit 

düzeyinin dü�ük olması nedeni ile oldu�u öne sürülmü�tür (151). 

Plazma homosistein konsantrasyonu ya� ve cinsiyetle yakın ili�kilidir. 

Ya�a ba�lı olarak plazma homosistein seviyesi hafif artma e�ilimi gösterir. 

Östrojen, total homosistein konsantrasyonunu beslenme ve kas kitlesinden 

ba�ımsız olarak dü�ürdü�ü için, erkeklerde homosistein kadınlara göre 1 

�mol/L daha yüksek olabilir (149). Hiperhomosisteinemi tromboembolik 

olaylarda önemli bir risk faktörü olarak görülmektedir (152). Homosistein 

artı�ının arteriyal ve venöz tromboz, inme, miyokard infarktüsü ve kronik renal 

yetersizli�e yol açtı�ı gösterilmi�tir (153-155).  

Magnezyum: 

Magnezyum hücre içi sıvıda potasyumdan sonra ikinci sırada yer alan bir 

katyondur. En önemli fonksiyonu ATP ba�ımlı enzim reaksiyonlarında ATP’nin 

yapısını stabilize edebilmesidir. Magnezyum ya� asidi ve protein sentezinde, 

glikoz fosforilasyonunda glikolitik yoldaki bile�enlerde ve transketolaz 

reaksiyonlarında gereklidir. cAMP yapılanmasında ve kasların gev�emesinde 

etkilidir (135). 

Magnezyum eksikli�inde klinik olarak titreme, kas spazmı, ki�ilik 

de�i�iklikleri, anoreksi, mide bulantısı ve kusma görülür. Bazı çalı�malarda akut 

miyokart infarktüsünde magnezyum kullanıldı�ında mortalitenin azaldı�ı 

gösterilmi�tir (156). Magnezyum eksikli�inin veya fazlalı�ının teratojenik etkisi 

gösterilememi�tir. 
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GENET�K NEDENLER 

Do�umsal kalp lezyonlarının büyük bir bölümü spesifik kromozom 

anomalileri ile birlikte görülür.  Bazı anomaliler ise spesifik gen defektlerine 

ba�lıdır.  Do�umsal kalp hastalı�ının en çok görülen genetik nedeni 22q11.2 

kromozom delesyonu olarak bilinen DiGeorge Sendromu’dur.  Bu sendromda 

görülen özgül kardiyak anomaliler; konotrunkal defektler (FT, trunkus arteriozus,  

çift çıkı�lı sa� ventrikül, subarterial VSD) ve brankial ark defektleridir (AK, sa� 

aortik ark vb). Bazen bu sendrom ile trakeomalazi ve bronkomalazi gibi 

do�umsal havayolu anomalileri birlikte bulunabilmektedir. 

Anne veya babada 22q11.2 delesyonu yoklu�unda tekrarlama riski çok 

dü�ük iken,  birinde bu delesyonun varlı�ında risk %50’ye çıkmaktadır (20). 

Spesifik kromozom anomalileri ile birlikte olan di�er kalp lezyonları Tablo III’ de 

gösterilmi�tir. 
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Tablo 3. Do�umsal kalp hastalıklarının bilinen genetik nedenleri 

ASD: Atrial septal defekt, AVSD: Atrioventriküler septal defekt,  

 

 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

Do�umsal kalp hastalı�ı Kromozom lokalizasyonu Gen 

CATCH 22 22q11.2 Tbx1 

Kalp bloklu ailevi ASD 5q35 NKX2.5 

Kalp bloklu ailevi ASD 8p22–23 GATA4 

Alagille sendromu 20p12 Jagged 1 

Holt-Oram sendromu 12q2 Tbx5 

Trizomi 21 (AVSD) 21q22 Bilinmiyor 

�zole ailevi AVSD 1p31-p21 Bilinmiyor 

Ailevi total anormal pulmoner venöz dönü� 4p12-q12 Bilinmiyor 

Noonan sendromu 12q24 PTPN11 

Char sendromu 6p12–21.1 TFAP2B 

Williams sendromu  7q11 Elastin 

Marfan sendromu 15q21 Fibrillin 
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3.GEREÇ VE YÖNTEM 

Bu çalı�ma �nönü Üniversitesi Tıp Fakültesi Pediatrik Kardiyoloji Bilim 

Dalı’nda Temmuz 2006-Ekim 2007 tarihleri arasında gerçekle�tirildi. Çalı�maya 

ya�ları 0–3 ay arasında de�i�en DKH ve/veya di�er majör anomalileri olan 

bebekler ile aynı ya� grubundaki sa�lıklı bebekler alındı. Hasta ve sa�lıklı 

bebekler ile annelerine ait veriler kar�ıla�tırıldı. Hasta grubuna DKH olmayıp, 

GÜS, MSS, ba�ırsak, göz veya ekstremite anomalilerinden en az birine sahip 

olanlar da dahil edildi. Çalı�maya sendromik hastalar alınmadı. 

Çalı�mada bebeklerin ya�ı gün olarak, do�um a�ırlı�ı gram olarak alındı.  

Prematüre bebeklerden DKH ve ek anomalisi birlikte olanlar dâhil edildi. 

Prematüre olup sadece PDA’sı olanlar çalı�maya alınmadı. Cinsiyeti, do�um 

haftası, kalp hastalı�ı varlı�ı, sendromik olup olmadı�ı, kalp dı�ı anomalinin 

varlı�ı incelendi. Anne ya�ı, baba ya�ı sorgulandı. Anne baba akrabalı�ı; 

akrabalık olmayan ve akrabalık olan olarak iki grupta de�erlendirildi. Ailede 

DKH ve di�er do�umsal anomali öyküsü sorgulandı. Annenin gebelik öncesi 

boyu ve kilosu ö�renilerek vücut kitle indeksi (VK�) hesaplandı. Bazı anneler 
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do�um öncesi a�ırlıklarını bilmedikleri için bunların VK� hesaplanamadı. 

Annenin e�itim düzeyi; okur-yazar de�il, ilkokul, ortaokul, lise ve üniversite 

olarak be� grupta ele alındı ve okuryazar olan ve okuryazar olmayan olarak da 

ayrıca iki grupta incelendi. Gebelik sayısı rakam olarak yazıldı. Annenin 

mesle�i, önemli bir hastalık öyküsü, ilaç kullanımı, do�um kontrol ilacı alma ve 

ölü do�um öyküsü sorgulandı. Ölü do�um öyküsüne dü�ükler de dahil edildi. 

Gebelikte annenin; ya�adı�ı yer, ilaç kullanım öyküsü sorgulandı. 

Multivitamin ve demir kullanımı; kullanmayan, bir kutudan az kullanan (yetersiz) 

ve düzenli kullanan (yeterli ) �eklinde üç grupta de�erlendirildi. Anne ve babanın 

sigara ve alkol kullanımı, baba ya�ı, diyabet, preeklampsi ve ate�li hastalık 

öyküsü sorgulandı. Annenin gebelikteki vücut a�ırlı�ı artı�ı “kg” �eklinde 

belirtildi. Makyaj ve saç boyama öyküsü sorgulandı. Gebelik takibi; gebelik 

boyunca hiç doktora gitmeyen, bir kez giden (yetersiz) ve gebelik boyunca en 

az 2 kez giden (yeterli) �eklinde üç grupta incelendi. Gebelikte hiperemezis, 

USG çekimi ve ikiz gebelik öyküsü sorgulandı. Aynı bilgiler kontrol grubundan 

da edinildi. Çalı�mada objektif olmayan veriler mevcut olup (diabet, 

preeklampsi, hiperemezis, annenin gebelik öncesi vücut a�ırlı�ı) bu 

parametrelerde olabilecek hata önceden kabul edildi. Tablo 4’de hasta ve anne-

babasıyla ilgili sorgulanan bilgiler gösterilmi�tir. 
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Tablo4. Hasta, anne ve baba ile ilgili sorgulanan özellikler 

 

Anne kanında çalı�ılan parametreler: 

Hasta ve kontrol grubu annelerinden magnezyum, çinko, bakır, B 12 

vitamini, folik asit, A vitamini, E vitamini ve homosistein kan düzeyi çalı�ılmak 

üzere venöz kan alındı. Kan alındıktan hemen sonra santrifüj edilerek –20 Cº’ 

de saklandı. Magnezyum, çinko, bakır, B 12 vitamini, folik asit serumda 

çalı�ılırken; A vitamini, E vitamini, homosistein EDTA’lı tüpe alınarak plazmada 

çalı�ıldı. Kanlar hastanemiz biyokimya laboratuvarında çalı�tırıldı.  

Folik Asit ve B12 vitamini; �mmulite 2000 model hormon analizöründe 

(DPC Bierman GmbH, Nauheim, Germany), yine aynı marka orijinal kitler 

kullanılarak analiz edildi.  

A vitamini,  E vitamini ve homosistein, Shmadzu marka LC–10 AD 

model HPLC cihazı (Shi. Sci.,Duisburg, Germany), recipe marka kitler (Recipe 

Che. Ins. GmbH, Munich, Germany ) kullanılarak analiz edildi.  

Anne  Hasta 

Gebelik öncesi Gebelikte 

Baba 

Ya� Ya� A�ırlık artı�ı Ya� 

Cinsiyet Akraba evlili�i Multivitamin, demir Sigara kullanımı 

Do�um a�ırlı�ı Vücut kitle indeksi �laç, teratojen, sigara  

Kalp hastalı�ı E�itim durumu Diyabet, preeklampsi  

Ek anomali  Gebelik sayısı Alkol  

 Ölü do�um öyküsü �zlem sıklı�ı  

  Hiperemezis   
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Çinko ve Bakır düzeyleri ise Perkin Elmer marka Aanalyst 800 model 

cihaz ile çalı�ıldı (Perkin Emler GmbH, Uberlingen, Germany). 

Hasta grubuna ait veriler üç grup altında toplandı; tüm grup, DKH 

ve/veya ek anomalisi olanlar ve sadece DKH olup ek anomalileri olmayan hasta 

grubu. Tüm grupların verileri ayrı ayrı kontrol grubu verileri ile kar�ıla�tırıldı.  

Hasta grubunda ek anomaliye sahip hastalar sistemlere göre 

gruplandırıldı. Merkezi sinir sistemi, G�S, GÜS, ekstremite ve göz anomalileri 

tüm do�umsal anomaliler içerisinde ayrı ayrı de�erlendirildi. Sistemler içerisinde 

(örne�in sinir sistemine ait meningosel görülme sıklı�ı) de�erlendirme vaka 

sayısı az oldu�u için yapılmadı. Damak ve dudak yarıkları aynı grupta incelendi.  

�statistiksel analizler: 

Çalı�ma ve kontrol gruplarına ait klinik ve laboratuvar verileri incelendi ve 

sonuçlar �nönü Üniversitesi Tıp Fakültesi Biyoistatistik Anabilim Dalı’nda 

istatistiksel olarak de�erlendirildi. �statistiksel hesaplamalar Scientific Package 

for Social Scienses (SPSS) bilgisayar paket programı kullanılarak yapıldı. Elde 

edilen verilerin aritmetik ortalama ve standart sapma de�erleri hesaplandı. 

Gruplar arasındaki farkı hesaplamak için iki ortalama arasındaki farkın önemlilik 

testi (khi-kare) ve Fisher’in kesin khi-kare testi kullanıldı. p<0.05 anlamlı kabul 

edildi.  
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4. BULGULAR 

Çalı�maya 0–3 ay ya� grubunda olup DKH ve/veya ek anomalisi bulunan 

78 bebek, aynı ya� grubundaki sa�lıklı 69 bebek ve anneleri alındı. Hasta 

grubundaki 78 bebe�in 56’sında (%71,8) DKH ve / veya ek anomali tespit edildi. 

Bu bebeklerin de 37’sinde (%66,1) ek anomali olmaksızın sadece DKH vardı. 

Do�umsal kalp hastalıklı 56 bebe�in 19’unda (%33,9) bir veya daha fazla 

kardiyovasküler sistem dı�ı ek anomali vardı. Bu 19 hastanın 7’sinde (% 36,8) 

MSS malformasyonu, 9 (% 47,4) hastada G�S anomalisi, 3 (% 15,8) hastada 

GÜS anomalisi, 2 (% 10,5) hastada damak-dudak anomalisi, bir (% 5,3)  

hastada ekstremite anomalisi, bir (% 5,3)  hastada mikroftalmi tespit edildi.  

DKH olan 56 bebe�in 30’unda (%53,5) soldan sa�a �antlı DKH, 18’inde 

(%32,1) siyanotik DKH, 8’inde (%14,3) darlıkla seyreden DKH vardı.  Bu 56 

vakanın 6’sında (%10,7) izole VSD, 11’inde (%19,6)  izole ASD, 7’sinde 

(%12,5)  BAT, 2’sinde (% 3,6) FT, 5’inde (% 8,9) izole PDA, 2’sinde (% 3,6) AK 

tespit edildi. 23 hastada birden fazla kardiyak defekt birarada bulunuyordu. 

Tablo 5 ve 6’da kardiyak defektlerin da�ılımı gösterilmi�tir. 
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Tablo 5. Kardiyak defektlerin da�ılımı 

Kardiyak defekt               n                                 % 

Soldan sa�a �antlı DKH  30 53,5 

Siyanotik DKH 18 32,1 

Darlıkla seyreden DKH 8 14,3 

Toplam 56 100 

DKH: Do�umsal kalp hastalı�ı, n: vaka sayısı 

Tablo 6. Kardiyak defektlerin lezyona göre da�ılımı 

            Defekt                                                      n                                  % 

�zole ventriküler septal defekt 6 10,7 

�zole atrial septal defekt 11 19,6 

Büyük arter transpozisyonu 7 12,5 

Fallot Tetralojisi 2 3,6 

Patent duktus arteriozus 5 8,9 

Aort koarktasyonu 2 3,6 

Birden fazla defekt 23 41,1 

Toplam 56 100 

 

Tüm anomalili hasta grubunun (n=78) sistemlere göre anomali görülme 

oranları incelendi. Hastaların 41’inde (%52,6) bir veya daha fazla 

kardiyovasküler sistem dı�ı ek anomali vardı. Bu 41 hastanın 17’sinde (% 41,5) 

MSS malformasyonu, 18’inde (% 44) G�S anomalisi tespit edildi. Daha az 

oranda; 4 (% 9,8)   hastada damak-dudak anomalisi ( 2’sinde yarık damak ve 

dudak, 2’sinde sadece yarık damak), 4 hastada (% 9,8)  ekstremite anomalisi, 3 



 34 

hastada  (% 7,3) GÜS anomalisi, 2 hastada da (% 4,9)  mikroftalmi tespit edildi. 

Tablo 7’de malformasyonların da�ılımı gösterilmi�tir. 

Tablo 7. Kardiyovasküler sistem dı�ı anomalilerin da�ılımı 

Hasta sayısı (n=41) 
Malformasyon* 

n % 

Merkezi sinir sistemi 

(meningosel, meningomyelosel, hidrosefali, ensefalosel, 

Dandy-Walker varyantı, holoprosensefali, kolposefali, 

mikrosefali) 

 

17 41,5 

Gastrointestinal sistem 

(Anal atrezi, özofagus atrezisi, diafragma hernisi, intestinal 

atrezi, inguinal herni) 

 

18 44 

Yarık damak +Yarık dudak 4 9,8 

Genitoüriner sistem 

(renal pelvikalisiel dilatasyon, atrofik hidronefroz, 

hipospadias, perianal aksesuar scrotum)  

 

3 7,3 

�skelet sistemi 4 9,8 

Mikroftalmi 2 4,9 

*: Bazı hastalarda birden fazla defekt mevcut.  

Hasta verileri: 

Bebe�in ya�ı: Hasta grubu ile kontrol grubu bebe�in ya�ı açısından 

kar�ıla�tırıldı�ında hasta grubunun ya� ortalaması 28±3,9 gün iken kontrol 

grubunun ya� ortalaması 21±2,7 gün tespit edildi. Hasta ve kontrol grubunun 

her ikisinde de en küçük bir günlük en büyük 90 günlük hasta vardı. �ki grup 

arasında istatistiksel olarak anlamlı fark bulunamadı (p=0,298) (Tablo 8). 
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Cinsiyet: Hasta grubunda cinsiyet da�ılımına bakıldı�ında 16 (%28,6) 

hastanın kız, 40 (%71,4) hastanın erkek oldu�u görüldü. Kontrol grubunda 25 

(%36,2) hastanın kız, 44 ( 63,8) hastanın erkek oldu�u görüldü. DKH olan 

hastalar ile kontrol grubu kar�ıla�tırıldı�ında cinsiyet yönünden anlamlı bir fark 

bulunamadı (p>0.05) (Tablo 9). 

Gebelik öncesi anne verileri: 

Anne ya�ı: DKH saptanan 56 vakanın anne ya�ı ortalaması 28,5±0,9 yıl 

olup, en genç anne 18, en ya�lı anne 42 ya�ındaydı. Sa�lıklı çocuk do�uran 69 

anneden olu�an kontrol grubunda anne ya�ı ortalaması 28,2±0,7 yıl olup, en 

genç anne 19, en ya�lı anne 43 ya�ında idi. Kontrol grubunda 2 annenin 

ya�ını bilmedi�i tespit edildi. Anne ya�ı ile DKH’nın görülme sıklı�ı arasında 

istatistiksel olarak anlamlı fark bulunmadı (p>0,05) (Tablo 8). 

Anne baba akrabalı�ı: DKH olan hastalar ile kontrol grubu anne-baba 

akrabalı�ı yönünden kar�ıla�tırıldı�ında;  hasta grubunun 40’ında (%71,4) 

akrabalık olmadı�ı, 16’sında (% 28.6) akrabalık oldu�u tespit edildi (14 hastada 

1. derece akrabalık, 2 hastada 3. derece akrabalık). Kontrol grubunda ise 

55’inde (%80,9) akrabalık olmadı�ı, 13 hastada (% 19.1) akrabalık oldu�u tespit 

edildi (12’sinde 1. derece akrabalık, 1’inde 2. derece akrabalık). DKH olan 

hastalar ile kontrol grubunun anne-baba akrabalı�ı yönünden 

kar�ıla�tırıldı�ında anlamlı fark görülmedi (Tablo 9). 

Gebelik öncesi VK�: DKH saptanan 56 vakanın 47’sinde gebelik öncesi 

annenin vücut a�ırlı�ı ö�renildi (hasta grubunda 9 annenin gebelik öncesi kilosu 

ö�renilemedi). Bu 47 annenin VK� ortalaması 24,4±0,6 olup, en dü�ük VK� 14,7, 

en yüksek VK� 35 tespit edildi. Sa�lıklı çocuk do�uran 69 annenin 67’sinde 

(kontrol grubunda 2 annenin gebelik öncesi kilosu ö�renilemedi) gebelik öncesi 
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ölçülen anne VK� ortalaması 24±0,4 olup, en dü�ük VK� 19, en yüksek VK� 34,9 

bulundu. Hasta grubu ile kontrol grubu annenin VK� açısından 

kar�ıla�tırıldı�ında anlamlı fark bulunmadı (p>0,05) (Tablo 8). 

Annenin e�itim durumu: Hasta grubunda % 21,4 okuryazarlı�ı 

olmayan, % 53,6 ilkokul, %12,5 ortaokul, % 7,1 lise, % 5,4 üniversite mezunu 

anne oldu�u tespit edildi. Kontrol grubunda %10,2 okuryazarlı�ı olmayan, % 58 

ilkokul, %14,5 ortaokul, %13 lise, % 4,3 üniversite mezunu anne oldu�u tespit 

edildi. Hasta grubu ve kontrol grubu e�itim düzeyi açısından kar�ıla�tırıldı�ında 

aralarında anlamlı fark bulunmadı (p=0,422). Okuryazar olup olmama açısından 

iki grup kar�ıla�tırıldı�ında p de�erinin 0.047 oldu�u görüldü (Tablo 9).  

Gebelik sayısı: Hasta grubunda ortalama gebelik sayısı 3,±0,3 olup, en 

az gebelik 1, en fazla gebelik sayısı 9 tespit edildi. Kontrol grubunda ortalama 

gebelik sayısı 2,8±0,3 olup, en az gebelik 1, en fazla gebelik sayısı 14 tespit 

edildi. Hasta grubu ile kontrol grubu gebelik sayısı yönünden kar�ıla�tırıldı�ında 

anlamlı bir fark bulunmadı (p>0,05) (Tablo 8). 

Ölü do�um: Hasta grubunda % 46.4,  kontrol grubunda ise % 30.4 

oranında ölü do�um öyküsü tespit edildi. Do�umsal kalp hastalı�ı ile kontrol 

grubu ölü do�um öyküsü açısından kar�ıla�tırıldı�ında istatistiksel olarak 

anlamlı fark bulunmadı (p=0,066) (Tablo 9). 

Gebelikte anne verileri:  

Annenin gebelikte aldı�ı kilo: Hasta grubunda gebelik sırasında alınan 

kilo (min 0-max 20, ort 9,96±0,55) ile kontrol grubunun aldı�ı kilo (min 0-max 27 

kg, ort 10,6±0,74 ) arasında anlamlı bir fark bulunmadı (p>0,05) (Tablo 8). 

Gebelikte alınan kilo verileri anne bilgisine ba�lı olup objektif bir veri de�ildir. 
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Multivitamin kullanımı: Hasta grubunda gebelik öncesi üç ayda 

multivitamin kullanmaya ba�layan anne yoktu. Anneler gebe olduktan sonraki ilk 

doktor ziyaretinde multivitamin kullanmaya ba�lamı�tı. Hasta grubunda 

gebeli�inde yeterli multivitamin kullananların % 35,7, kontrol grubunda % 37,7 

oranında oldu�u görüldü.  Hasta ile kontrol grubunun gebelikte multivitamin 

kullanımı yönünden kar�ıla�tırılmasında anlamlı bir fark bulunmadı (p>0,05) 

(Tablo 9).  

Demir kullanımı: Hasta grubunda gebelikte yeterli demir kullananların % 

37,5, kontrol grubunda % 37,7 oranında oldu�u görüldü. DKH ile kontrol grubu 

gebelikte demir kullanımı yönünden kar�ıla�tırıldı�ında aralarında anlamlı bir 

fark olmadı�ı görüldü (p>0,05) (Tablo 9). 

Diyabet: Hasta grubunda 4 hastada (% 7,1), kontrol grubunda 2 hastada 

(% 2,9) diyabet oldu�u tespit edildi. Hasta grubu ile kontrol grubu annede 

diyabet varlı�ı açısından kar�ıla�tırıldı�ında aralarında anlamlı bir fark 

bulunmadı (p>0,05) (Tablo 9). 

Preeklampsi: Hasta grubunda 3 annede (% 5,4) preeklampsi oldu�u, 

kontrol grubunda ise preeklampsi olmadı�ı tespit edildi. DKH ile kontrol grubu 

anneleri preeklampsi varlı�ı açısından kar�ıla�tırıldı�ında istatistiksel olarak 

anlamlı fark bulunmadı (p>0.05) (Tablo 9). 

Gebelik izlemi: Hasta grubu ile kontrol grubu gebelik izlemi açısından 

kar�ıla�tırıldı�ında hasta grubunda % 21,4 oranında, kontrol grubunda % 7,2 

oranında gebeli�inde bir kez doktora gidildi�i tespit edildi. Gebeli�inde en az iki 

kez doktora gitme oranının (yeterli izlem) hasta grubunda % 62,5, kontrol 

grubunda ise % 79,7 oldu�u tespit edildi. Gebeli�inde hiç doktora gitmeyenlerin 

hasta grubunda %16,1, kontrol grubunda ise %13 oldu�u tespit edildi. DKH ile 
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kontrol grubu gebelik izlemi açısından kar�ıla�tırıldı�ında iki grup arasında 

anlamlı fark oldu�u görüldü (p<0,05) (Tablo 9).  

Hiperemezis: Hasta grubunda gebeli�in ilk üç ayında hiperemezis 

varlı�ının %23,2, kontrol grubunda ise %34,8 oranında oldu�u görüldü DKH ile 

kontrol grubu hiperemezis varlı�ı açısından kar�ıla�tırıldı�ında anlamlı fark 

bulunmadı (p>0,05) (Tablo 9). 

Baba verileri: 

Ya�: Hasta grubunda baba ya�ı ortalaması 32,1±0,9 yıl olup, en genç 

baba 19, en ya�lı baba 46 ya�ındaydı. Kontrol grubunda baba ya�ı ortalaması 

32,2±0,8 olup, en genç baba 20, en ya�lı baba 55 ya�ında idi. Hasta grubunda 

bir, kontrol grubunda iki hastanın baba ya�ını bilmedi�i ö�renildi. Hasta grubu 

ile kontrol grubu baba ya�ı açısından kar�ıla�tırıldı�ında istatistiksel olarak 

anlamlı fark bulunmadı (p>0,05) (Tablo 8). 

Sigara kullanımı: Babanın sigara kullanma öyküsünün hasta grubunda 

%64,3 oranında, kontrol grubunda ise %40,6 oranında oldu�u tespit edildi. 

Hasta grubu ile kontrol grubu sigara içimi açısından kar�ıla�tırıldı�ında 

istatistiksel olarak anlamlı fark oldu�u görüldü (p=0.008) (Tablo 9). 

Di�er parametreler: Hasta ve kontrol grubunda annelerinin hiçbirinde 

gebelik öncesi kronik bir hastalık öyküsü yoktu. Her iki grupta do�um kontrol 

ilacı alma, gebelikte sürekli makyaj yapma, saç boyama, teratojen ilaç kullanımı, 

sigara kullanımı, alkol kullanımı öyküsü yoktu.  
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Tablo 8. DKH ve kontrol grubunda verilerin istatistiksel de�erlendirilmesi-I 

DKH Kontrol  

n x±SH      n x±SH 
p 

Bebek ya�ı (gün) 56 28±3,9 69 21±2,7 0,135 

Anne ya�ı  56 28,6±0,9 67 28,2±0,7 0,751 

VK� 47 24,4±0,6 67 25±0,4 0,382 

Gebelik sayısı 56 3,05±0,3 69 2,8±0,3 0,529 

Gebelikte VA artı�ı (kg) 47 10±0,6 67 10,6±0,7 0,493 

Baba ya�ı  55 32,1±0,9 67 32,3±0,8 0,877 

DKH: Do�umsal kalp hastalı�ı, X: Aritmetik ortalama, SH: Standart hata,  

VK�: Vücut kitle indeksi, VA: Vücut a�ırlı�ı 
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Tablo 9. DKH ve kontrol grubunda verilerin istatistiksel de�erlendirilmesi-

II 

DKH Kontrol grubu  

n % n % 
p 

Cinsiyet (erkek) 40 71,4 44 63,8 0,364 

Akrabalık (+) 16 28,6 13 19,1 0,215 

E�itim durumu (okuryazar olan) 39 77,7 62 89,9 0,047 

Ölü do�um öyküsü (+) 26 46,4 21 30,4 0,066 

Yeterli multivitamin kullanımı 20 35,7 26 37,7 0,537 

Yeterli demir kullanımı 21 37,5 26 37,7 0,847 

Diyabet  4 7,1 2 2,9 0,407 

Preeklampsi  3 5,4 0 0 0,087 

Yeterli gebelik izlemi 35 62,5 55 79,7 0,049 

Hiperemezis  13 23,2 24 34,8 0,159 

Sigara içimi (baba) 36 64,3 28 40,6 0,008 

DKH: Do�umsal kalp hastalı�ı 

 

Biyokimyasal Veriler 

Hasta ve kontrol grubu annelerinden alınan venöz kandan magnezyum, 

folik asit, B12 vitamini, çinko, bakır, A vitamini, E vitamini ve homosistein 

çalı�ıldı.  

Kalp hastalıklı çocu�a sahip hasta grubu (n=56) ile sa�lıklı çocuk 

do�uran kontrol grubundaki anneler kar�ıla�tırıldı�ında; magnezyum, folik asit,  

B 12 vitamini, bakır ve E vitamini yönünden anlamlı bir fark bulunmadı (p>0,05) 

(Tablo 10). Çinko düzeyinin hasta grubunda kontrol grubuna göre daha dü�ük 
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oldu�u tespit edildi. Hasta grubunda 35 vakada, kontrol grubunda 14 vakada 

çinko düzeyi dü�ük saptandı. Hasta grubu ile kontrol grubu çinko düzeyi 

açısından kar�ıla�tırıldı�ında istatistiksel olarak anlamlı fark oldu�u görüldü 

(p<0,05) (Tablo 10).  

Hasta grubunda A vitamini düzeyi ortalamasının kontrol grubuna göre 

daha dü�ük oldu�u tespit edildi (p<0,05) (Tablo 10). Hasta grubunda 

homosistein düzeyi ortalamasının kontrol grubuna göre daha yüksek oldu�u 

tespit edildi (p<0,05) (Tablo 10). 

Tablo 10. DKH ile kontrol grubunun biyokimyasal veriler yönünden 

de�erlendirilmesi 

 DKH 

X±SH 

Kontrol grubu 

X±SH 
P 

Magnezyum (mg/dl) 2,01±0,05 1,93±0,02 0,184 

Folik asit (ngr/ml) 7,73±0,67 8,69±0,59 0,284 

B12 vitamini (pgr/ml) 264,40±14,97 269,52±20,04 0,840 

Çinko (µgr/dl) 79,66±4,55 96,05±4,06 0,008 

Bakır (µgr/dl) 163,53±7,39 162,72±6,69 0,935 

A vitamini (µgr/L) 741,04±33,73 931,62±43,53 0,001 

E vitamini (mgr/L) 14,29±6,14 16,52±0,48 0,250 

Homosistein (µmol/L) 13,23±0,86 10,76±0,44 0,008 

DKH: Do�umsal kalp hastalı�ı, X: Aritmetik ortalama, SH: Standart hata 
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Tüm do�umsal anomalili hasta grubu (DKH ve ek anomali dahil) ile kontrol 

grubu kar�ıla�tırılması: 

Tüm do�umsal anomalili hasta grubu ile kontrol grubu 

kar�ıla�tırıldı�ında; cinsiyet, akrabalık, annenin e�itim durumu, gebelikte 

multivitamin kullanımı, annenin diyabet öyküsü, annenin preeklampsi öyküsü, 

gebelikte izlem öyküsü, hiperemezis öyküsü, bebe�in do�um a�ırlı�ı, anne 

ya�), baba ya�ı, annenin gebelik öncesi VK�, gebelik sayısı, gebelikte aldı�ı kilo 

miktarı açısından istatistiksel olarak anlamlı fark bulunmadı (p>0,05) (Tablo 11). 

Anne kanında magnezyum, folik asit, B12 vitamini, bakır düzeyi yönünden iki 

grup arasında istatistiksel olarak anlamlı fark bulunmadı (p>0,05) (Tablo 12). 

Hasta grubunda vakaların 39’unda (% 50), kontrol grubunun 21’inde (% 

30,4) ölü do�um öyküsü vardı. Tüm do�umsal anomalili hasta grubu ile kontrol 

grubu ölü do�um öyküsü açısından kar�ıla�tırıldı�ında istatistiksel olarak 

anlamlı fark bulundu (p<0,05) (Tablo 12). Hasta grubunda vakaların 47’sinde (% 

61,8),  kontrol grubunun 28’inde (% 40,6) babanın sigara kullandı�ı tespit edildi. 

Hasta grubu ile kontrol grubu babanın sigara kullanımı açısından 

kar�ıla�tırıldı�ında istatistiksel olarak anlamlı fark bulundu (p<0,05) ( Tablo12). 

Hasta grubunda çinko, A vitamini ve E vitamini düzeylerinin kontrol 

grubuna göre daha dü�ük oldu�u tespit edildi (p<0,05) (Tablo 12). Hasta 

grubunda homosistein düzeyinin kontrol grubuna göre daha yüksek oldu�u 

tespit edildi (p<0,05) (Tablo12). 
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Tablo 11. Tüm anomalili hasta grubu ve kontrol grubu verilerinin 

kar�ıla�tırılması-I 

Hasta Kontrol  

n % n % 

 

p 

Cinsiyet (erkek) 52 67,5 44 63,8 0,632 

Akrabalık (+) 24 28,6 13 19,1 0,123 

Ölü do�um öyküsü (+) 39 50 21 30,4 0,01 

Yeterli multivitamin kullanımı 30 38,4 26 37,6 0,358 

Diyabet  5 6,6 2 2,9 0,445 

Preeklampsi  4 5,3 0 0 0,12 

Yeterli gebelik izlemi 38 48,7 55 79,7 0,263 

Hiperemezis  18 24 24 34,8 0,15 

Sigara içimi (baba) 47 61,8 28 40,6 0,01 
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Tablo 12. Tüm anomalili hasta ve kontrol grubunda biyokimyasal verilerin 

istatistiksel de�erlendirilmesi 

 DKH 

X±S.H. 

Kontrol grubu 

X±S.H. 
p 

Magnezyum (mg/dl) 2,03±0,05 1,94±0,02 0,125 

Folik asit (ngr/ml) 7,87±0,56 8,59±0,59 0,377 

B12 vitamini (pgr/ml) 244,7±11,84 239,39±16,37 0,790 

Çinko (µgr/dl) 80,92±3,75 96,11±4,00 0,006 

Bakır (µgr/dl) 165,80±7,02 163,26±6,62 0,794 

A vitamini (µgr/L) 750,31±26,65 927,80±43,06 0,0001 

E vitamini (mgr/L) 14,61±0,67 16,51±0,47 0,02 

Homosistein (µmol/L) 12,89±0,64 10,75±0,43 0,008 

DKH: Do�umsal kalp hastalı�ı, X: Aritmetik ortalama, SH: Standart hata 
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5. TARTI�MA 

Do�umsal kalp hastalı�ının etiyolojisi tam olarak bilinmemektedir. 

Genetik ve çevresel etkenlere maruz kalma sonucu çok faktörlü bir kalıtım 

oldu�u dü�ünülmektedir. Ço�u zaman DKH kalp dı�ı anomaliler ile birlikte 

görülmektedir. Meberg ve ark.157’nın çalı�masında 1982–2005 yılları arasında 

57 027 yenido�an taranmı� ve 662 vakada DKH tespit edilmi�tir. Bu 662 DKH 

vakasının 146’sında (% 22) birlikte di�er do�umsal anomalilerin e�lik etti�i tespit 

edilmi�tir. Bu grubun büyük kısmını (% 54) genetik sendromlar ve kromozom 

mikrodelesyonlarının olu�turdu�u gösterilmi�tir. Ba�ka bir çalı�mada ise DKH ile 

kalp dı�ı malformasyonların görülme oranının % 6 oldu�u görülmü�tür (158). 

Çalı�mamızda DKH ile kalp dı�ı malformasyonların birlikte görülme oranının 

% 33,9 oldu�u tespit edilmi�tir. Bu oran literatür ile uygunluk göstermemektedir. 

Çalı�mamızdaki kalp dı�ı anomalilerin fazla oranda görülmesi hastanemizin 

referans hastane olması, tüm vakaların ilk üç ayı içermesi ve daha kompleks 

olması, yatan hasta olması ve yattı�ı süre içerisinde di�er anomalilerin 

ara�tırılması için ileri tetkik (batın USG, bilgisayarlı beyin tomografisi, iskelet 
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anomalisi taraması için X-ray çekilmesi, ayrıntılı göz muayenesi) yapılmasından 

kaynaklanabilir. Sonuç olarak bir çocukta majör bir anomali tespit edildi ise di�er 

sistemlerin de ayrıntılı olarak incelenmesi gerekmektedir. Bu �ekilde erken tanı 

ve tedavi yapılabilir ve morbidite ve mortalite en aza indirgenebilir. 

Samanek159’in çalı�masında DKH’na sahip çocuklarda erkek/kız oranının 

1.09:1 oldu�u tespit edilmi�tir. Erkeklerde BAT, aort darlı�ı, PA, triküspit 

atrezisi, AK, düzeltilmi� BAT daha sık görülürken; kızlarda özellikle PDA, 

triküspit kapa�ın Ebstein anomalisi, trunkus arteriosus, AVSD ve FT’nin daha 

fazla görüldü�ü tespit edilmi�tir. Aydo�du ve ark160.’nın çalı�masında DKH 

saptanan 56 vakanın % 54'ünün kız, % 46'sının erkek oldu�u tespit edilmi�tir. 

Çalı�mamızda hasta grubunun % 28,6’sının kız, % 71,4’ünün erkek; ilginç 

olarak kontrol grubunun da % 36,2’sinin kız, % 63,8’inin erkek oldu�u tespit 

edilmi�tir. �ki grup arasında istatistiksel fark olmadı�ı fakat oranlarımızın literatür 

bilgileri ile uygunluk göstermedi�i görülmektedir. �statistiksel olarak kızlarda sa� 

kalp, erkeklerde sol kalp defektlerinin daha sık görüldü�ü ve sol kalp 

lezyonlarının daha erken dönemde bulgu verdi�i bilinmektedir. Hasta grubumuz 

ilk üç ay gibi erken bir ya�ı içerdi�i için çalı�mamızda erkek oranı yüksek çıkmı� 

olabilir. Burada hasta grubunda erkek oranı fazla gibi görülse de kontrol grubu 

ile cinsiyet da�ılımı yönünden fark olmadı�ı dikkate alınmalıdır. Do�umsal kalp 

hastalı�ı dı�ında di�er anomalilere bakıldı�ında MSS, GÜS anomalilerinin 

cinsiyetler arasında farklı oldu�una dair kesin bir delil bulunamamı�tır. 

Gastrointestinal sistemde ise rektum ve anüs anomalilerinde defektin yerle�im 

yerine göre kız erkek oranı açısından farklılık vardır. Çalı�mamızdaki oranların 

literatür bilgileri ile farklı olmasının bir nedeni de hasta popülasyonumuzun di�er 
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çalı�malardaki hasta grubundan oldukça farklı olmasından kaynaklanıyor 

olabilir.  

Do�umsal kalp hastalı�ı ve di�er anomalilerin etyolojisinde genetik 

faktörlerin rolü gösterilmi�tir. Atrioventriküler septal defektli çocu�a sahip bir 

annenin sonraki gebeli�inde AVSD tekrarlama riski % 3–4 iken, aynı çocu�a 

sahip anne e�er otozomal geçi�li bir gene sahipse (ör: GATA 4 geni) tekrarlama 

riski % 50 ye çıkmaktadır. Fallot tetralojili çocu�a sahip bir annenin bir sonraki 

çocu�unda tekrarlama riski % 2,5–3 iken, otozomal dominant gene (ör: NKX25 

geni) sahip ise sonraki gebeli�inde FT tekrarlama riski % 50 ye çıkmaktadır 

(161). 

Romano ve ark162.’nın çalı�masında anne veya babasında DKH olan ve 

olmayan çocuklar de�erlendirilmi� ve birinci grupta % 3,1 oranında, ikinci grupta 

da %1,3 oranında DKH görüldü�ü tespit edilmi�tir. Yunis ve ark.163’nın 

çalı�masında akraba evlili�inden do�an çocuklarda akraba olmayanlara göre 

DKH’nın 1,8 kat daha fazla görüldü�ü tespit edilmi�tir. Ülkemizdeki akraba 

evlili�i sıklı�ı bölgelere göre de�i�mekle birlikte (Güneydo�u Anadolu ve 

Karadeniz bölgesinde yüksek, Trakya bölgesinde dü�ük) genel olarak % 20–25 

arasında oldu�u bildirilmektedir. Çalı�mamızda hasta grubunda % 28,6 

oranında, kontrol grubunda % 19,1 oranında akrabalık oldu�u tespit edilmi�tir, 

ancak kontrol grubu ile kar�ıla�tırıldı�ında istatistiksel olarak anlamlı fark 

bulunmamı�tır. Her iki grup ülkemizdeki akraba evlili�i oranları ile ayrı ayrı 

kar�ıla�tırıldı�ında ise hasta grubunda genel ortalamanın üzerinde oldu�u, 

kontrol grubunda ise Türkiye ortalamasına uydu�u görülmektedir. Ülkemizde 

özellikle bulundu�umuz yörede akraba evlili�inin fazla görülmesi nedeni ile 

anomalili çocuk do�urma riski artmaktadır. Bunu en aza indirgemek için 
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do�umsal anomalili bir çocu�a sahip olan, ailesinde anomalili bebek do�urma 

öyküsü olan ve akraba evlili�i yapmı� çiftlere genetik danı�ma hizmetinin sa�lık 

hizmetleri kapsamında, özellikle de birinci basamak sa�lık hizmetleri içerisinde 

verilmesi gerekmektedir.  

Gebeliklerde ölü do�um ve dü�ükler anneye, fetuse ve çevreye ait 

etkenlerden bir veya daha fazlasının bir arada oldu�u, çok faktörlü nedenlerden 

kaynaklanmaktadır. Gebelikte geçirilen enfeksiyonlar (TORCH), beslenme 

bozuklukları (iyot ya da folik asit yetersizli�i gibi), akraba evlili�i ve anne ya�ının 

ileri olması bu risk faktörleri arasında en önemlileridir. Fetal risk faktörleri 

arasında da anomali varlı�ı, kromozomal anomali, ço�ul gebelikler 

bildirilmektedir. Roodpeyma ve ark164.’nın çalı�masında DKH riskleri ara�tırılmı� 

ve maternal hastalık, gebeli�in ilk üç ayında ilaç kullanımı, ölü do�um ve dü�ük 

öyküsü açısından anlamlı bir risk tespit edilmemi�tir. Ancak kromozom 

anomalilerinin, dismorfik sendromların ve ailesinde DKH olma öyküsünün 

kontrol grubundan daha fazla oldu�u tespit edilmi� ve kardiyak defektlerin 

olu�umunda çevresel faktörler veya reproduktif faktörlerden çok genetik 

faktörlerin önemli oldu�u öne sürülmü�tür. Çalı�mamızda DKH olan hasta 

grubunda % 46,4;  kontrol grubunda ise % 30,4 oranında ölü do�um öyküsü 

tespit edilmi�tir. �ki grup arasında istatistiksel olarak fark olmasa bile hasta 

grubunda ölü do�um öyküsünün oldukça yüksek oldu�u ve vaka sayısına ba�lı 

olarak fark gösterilemedi�i dü�ünülmektedir. Tüm anomalili hasta grubunda ise 

ölü do�um öyküsünün kontrol grubundan daha fazla oldu�u tespit edilmi�tir ve 

istatistiksel anlamlı fark bulunmu�tur (p=0,01). Oranlardaki bu yükseklik 

ülkemizde akraba evlili�inin sık olması, gebelik öncesi ve sonrasında annelerin 
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beslenme ve takip konusunda e�itimsiz olması gibi pek çok nedenden 

kaynaklanabilir. 

Wasserman ve ark.96’nın çalı�masında konotrunkal kalp defekti, NTD, 

ekstremite anomalisi olan çocuklara anne ve babanın sigara kullanımı 

açısından bakılmı� ve konotrunkal kalp defektleri riskinde artı� oldu�u tespit 

edilmi�tir.  Grewal ve ark165 tarafından orofasial kleft, NTD, konotrunkal kalp 

defekti olan hasta annelerinden yapılan çalı�mada annenin sigara içmesi ile 

NTD ve konotrunkal kalp defektleri olu�umu için dü�ük risk oldu�u tespit 

edilmi�tir. Honein ve ark.166‘nın çalı�masında yarık dudak ve/veya yarık damaklı 

hastalar kontrol grubu ile kar�ıla�tırılmı� ve maternal sigara kullanımı ile do�um 

defektleri arasında anlamlı, çevresel sigara içicili�i ile anlamsız bulgular tespit 

edilmi�tir. Çalı�mamızda hasta grubunda babası sigara içenlerin kontrol 

grubuna göre daha fazla oldu�u tespit edildi ve istatistiksel olarak anlamlı fark 

oldu�u görüldü. Sigara dumanındaki kimyasal bile�enlerden hangisinin 

geli�mekte olan bebe�e zararlı oldu�u kesin olarak bilinmemekle birlikte, 

özellikle nikotinin ve karbonmonoksidin gebelik sonuçlarını olumsuz etkiledi�i 

dü�ünülmektedir. Sigara majör bir halk sa�lı�ı problemidir. Sigara dumanındaki 

zararlı maddelerin kanserojen olmasının yanında teratojenite açısından da 

ayrıntılı bir �ekilde daha geni� çaplı çalı�malarda incelenmesi gerekmektedir. 

�leri anne ya�ının DKH ile ili�kili oldu�una dair birçok çalı�ma yapılmı�tır. 

Reefhuis ve ark.167‘nın çalı�masında anne ya�ı ile kromozomal olmayan do�um 

defektleri arasındaki ili�ki incelenmi� ve ileri ya� annelerde (35–40 ya�) triküspit 

atrezisi, kraniosinostoz ve hipospadias; genç annelerde de (14–19 ya�) 

hidrosefali, kadın genital organ defektleri, hidronefroz, polidaktili, omfalosel ve 

gastro�izisin daha sık görüldü�ü bulunmu�tur. Genç ve ileri anne ya�ının 
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do�um defekti tipine göre farklılık gösterdi�i tespit edilmi�tir. Bu birlikteli�in 

nedeni aydınlatılamamı�tır. Anne ya�ı ile DKH görülme riski arasında bir ili�kinin 

olmadı�ını gösteren çalı�malar da vardır.  Pradat ve ark.168’nın çalı�masında 

kromozomal olmayan kalp defektleri ile anne ya�ı arasında birlikteli�in olmadı�ı 

tespit edilmi�tir. Aydo�du ve ark.160 tarafından yapılan geriye dönük bir 

çalı�mada DKH saptanan 56 vakanın anne ya�ı ortalaması 28 ± 6 (18–43) yıl 

olarak tespit edilmi�tir. Çalı�mamızda hasta grubu anne ya�ı ortalaması 28,5 yıl 

kontrol grubunda 28,2 yıl tespit edilmi� olup istatistiksel olarak anlamlı fark 

bulunmamı�tır.  

Maternal obezitenin do�umsal anomali riskini arttırdı�ına dair pek çok 

çalı�ma yapılmı�tır. Watkins ve ark.169’nın çalı�masında kilolu ve obez 

kadınlarda (VK�: 26–29) kalp defektli çocu�a sahip olma riskinin daha fazla 

oldu�u tespit edilmi�tir. Buna kar�ılık kilosu dü�ük (VK�: 16,5) olan kadınların 

kalp defektli çocu�a sahip olma olasılı�ının normal kiloya sahip kadınlara göre 

daha dü�ük oldu�u tespit edilmi�tir.  Waller ve ark. 170’nın çalı�masında spina 

bifida, kalp defekti, anorektal atrezi, hipospadias, ekstremite anomalisi, 

diafragma hernisi ve omfalosel defektli çocu�a sahip annelerin daha kilolu 

oldu�u tespit edilmi�tir. Maternal obezitenin anomali riskini arttırmasının nedeni 

insülin direncine neden olması ve diyabet geli�imine zemin hazırlamasından 

kaynaklanabilir. Ancak bu konuda kesin bir delil bulunamamı�tır. Çalı�mamızda 

hasta grubu ile kontrol grubu arasında anne VK� açısından istatistiksel olarak 

anlamlı fark bulunmamaktadır. Bu vaka sayısının az olmasından veya vakaların 

tümünün do�um öncesi kilolarını tam olarak hatırlayamamı� olmasından 

kaynaklanmı� olabilir.  
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Bir gebeli�in sa�lıklı devam etmesi için dengeli beslenme gereklidir. Bu 

�ekilde fetüsün sa�lıklı büyüme ve geli�mesi tamamlanabilir. Bunun için 

vitaminlerin ve eser elementlerin günlük ihtiyacının kar�ılanması gerekmektedir. 

Multivitamin kullanımının do�umsal anomalilerin etyolojisinde etkili veya etkisiz 

oldu�unu gösteren çalı�malar yapılmı�tır. Botto ve ark. 171’nın çalı�masında 

konotrunkal kalp defektli hasta anneleri incelenmi�, gebelik öncesi 3 ay ve 

gebeli�in üçüncü ayına kadar düzenli multivitamin kullanan annelerde 

konotrunkal kalp defektli çocu�a sahip olma riskinin  % 43 azaldı�ı tespit 

edilmi�tir. Koçak ve ark.172‘nın çalı�masında NTD’li hastalarda 

prekonsepsiyonel folik asit kullanımının kontrol grubuna göre farklı olmadı�ı 

tespit edilmi�tir. Hall ve ark.173’nın çalı�masında multivitaminlerin 

perikonsepsiyonel kullanımı ile do�umsal anomaliler arasında bir ili�kinin 

olmadı�ı tespit edilmi�tir. Folik asit vücutta hücre ço�almasını kontrol eden, 

DNA ve RNA yapımı için gerekli bir vitamindir. Hücre ço�alması, gebelik gibi 

durumlarda eksikli�i görülmektedir. Gebelerde kullanılan multivitamin 

preperatları 0,8 mg folik asit içermektedir ve hamilelerde günlük alınması 

gereken dozdur.  Folik asitin NTD ba�ta olmak üzere do�umsal anomalileri 

önledi�ine dair pek çok çalı�ma yapılmı�tır. Bu nedenle riskli kadınlara gebelik 

öncesi ve erken gebelik döneminde folik asit deste�i önerilmektedir.  Bir 

çalı�mada folik asit kullanımı ile DKH riskinde azalma oldu�u tespit edilmi�tir 

(174). Çalı�mamızda hasta grubu ile kontrol grubu folik asit düzeyi ve 

multivitamin kullanımı yönünden kar�ıla�tırıldı�ında anlamlı fark 

bulunamamı�tır. Bulgularımız bazı literatür bilgileri ile uygunluk 

göstermemektedir. Normalde eritrosit folat düzeyleri folik asit eksikli�inde daha 

güvenilir bir göstergedir. Çalı�mamızda serum folik asit düzeylerine bakıldı�ı 
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için ve serum düzeyi de fizyolojik olaylardan fazla etkilendi�i için gerçek sonucu 

yansıtmamı� olabilir ve kanın gebelik sonrası alınmasından kaynaklanabilir. 

Multivitaminlerin olası koruyucu etkilerini gösterebilmeleri için prekonsepsiyonel 

dönemde vitamin düzeylerinin normal olması yani vitamin deste�inin gebelikten 

3 ay önce ba�lanması gerekmektedir. Bölgemizde ise hamile annenin ilk 

doktora ba�vurusu ço�u zaman ilk trimesterden sonra olmaktadır, sonuç olarak 

düzenli hekim kontrolüne giden ve A vitaminilan annelerin ço�u uygun �ekilde 

vitamin deste�i almamaktadır. Bu nedenle hasta ve kontrol grubundaki 

annelerin hiçbiri önerilen �ekilde multivitamin deste�i almadı�ından bu konuda 

yorum yapmamız çok do�ru olmayabilir. 

B12 vitamini ba�ta G�S, kemik ili�i ve sinir sistemi olmak üzere tüm hücre 

metabolizmasında normal fonksiyon için gereklidir (101). Hiperhomosisteinemi 

ve aterosklerozun ba�lamasında B12 vitamini eksikli�inin rolü bulunmaktadır 

(125). Hayvan deneylerinde B12 E vitaminiksikli�inin intrauterin geli�me gerili�i 

ve hidrosefaliye neden oldu�u gösterilmi�tir (125). Stoll ve ark. 175 ‘nın 

çalı�masında do�umsal anomalili fetusa sahip gebelerde ilk üç aydaki kan eser 

element ve vitamin düzeyleri bakılmı� ve çinko, bakır, magnezyum, manganez, 

B12 vitamini ve A vitamini düzeylerinin kontrol grubundan farklı olmadı�ı tespit 

edilmi�tir. Çalı�mamızda hasta grubu ile kontrol grubunda annelerin B 12 

vitamini düzeyi arasında anlamlı fark bulunamamı�tır.  

Çinko vücut için gerekli esansiyel bir elementtir. Karbonhidrat, protein, 

lipid, nükleik asit, hem sentezi, gen ekspresyonu, üreme ve embriyogenezde de 

görevleri vardır. Çinkonun özellikle bebeklik döneminde, pubertede ve hücre 

üretiminin belirgin olarak arttı�ı gebelik döneminde önemli oldu�u bilinmektedir. 

Normalde gebelik ilerledikçe serum çinko düzeyi dü�me e�ilimindedir. Anneye 



 53 

ait çinko eksikli�inde intrauterin büyüme gerili�i, fetomaternal komplikasyonlar 

ve do�umsal malformasyonlar görülebilmektedir (137,141–145). Çavdar ve ark. 

141’nın çalı�masında anensefalik çocu�a sahip annelerin kan çinko düzeyinin 

sa�lıklı çocu�a sahip annelerinkinden daha dü�ük oldu�u tespit edilmi�tir. 

Cengiz ve ark. 176’nın çalı�masında 2. trimesterde NTD saptanan ve dü�ük 

yapan kadınlarda serum çinko ve selenyum düzeylerinin dü�ük (p<0.05), bakır 

ve kur�un düzeylerinin (p<0.05)  yüksek oldu�u tespit edilmi�tir. Çalı�mamızda 

hasta grubunda anne serum çinko düzeyinin kontrol grubuna göre daha dü�ük 

oldu�u tespit edildi ve istatistiksel olarak anlamlı fark bulundu. Bulgularımız 

literatür bilgileri ile uygunluk göstermektedir. 

Bakır oksidasyon-reduksiyon reaksiyonlarında görev almaktadır. Bakır 

düzeyi gebelik ilerledikçe artmaktadır. Serum çinko ve bakır düzeylerinin 

yorumlanması diyet, barsaklardan emilim, gastrointestinal ve böbreklerden 

atılım gibi metabolik faktörlere ba�lıdır. Çalı�mamızda hasta grubu ile kontrol 

grubu annenin bakır düzeyi açısından kar�ıla�tırıldı�ında istatistiksel anlamlı 

fark bulunmamı�tır.  

A vitamini embriyonik geli�im ve morfogenezde gerekli bir vitamindir 

(104). A vitamini fazlalı�ının ve eksikli�inin do�umsal malformasyonlara neden 

oldu�u pek çok hayvan deneyinde gösterilmi�tir (109).  Çalı�mamızda hasta 

grubunda A vitamini düzeyinin kontrol grubuna göre daha dü�ük oldu�u tespit 

edilmi�tir ve istatistiksel olarak anlamlı fark bulunmu�tur. Bulgularımız literatür 

bilgileri ile uygunluk göstermektedir.  

Vitamini E antioksidan bir vitamindir. Fetal membranları oksidasyondan 

korumaktadır. Konjenital anomalilerle ili�kisi gösterilememi�tir. Siman ve 

ark.61’nın çalı�masında diyabetik ratlara E vitamini verilmesinden sonra 
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malformasyonların �iddetinin belirgin bir �ekilde azaldı�ı tespit edilmi�tir. 

Çalı�mamızda DKH olan hasta grubu ile kontrol grubu E vitamini düzeyi 

yönünden kar�ıla�tırıldı�ında anlamlı fark bulunmamı�tır. Ancak tüm hasta 

grubunda kontrol grubundan istatistiksel olarak daha dü�ük oldu�u tespit 

edilmi�tir (p<0,05). E vitamini nin insanlardaki dü�ük veya yüksek düzeyinin 

anomalilere neden oldu�una dair bir bilgiye rastlanmamı�tır. Hayvan 

deneylerinde E vitamininin anomaliden koruyucu etkisinin gösterilmi� olması bu 

konuda ileri çalı�malara ihtiyaç oldu�unu göstermektedir. 

Homosistein metabolizması folik asit, B 12 vitamini ve vitamin B 6 ile 

birlikte düzenlenmektedir. Homosisteinin plazma seviyesinin önemli derecede 

yükseldi�i durumlarda, arteriyal ve venöz tromboz, inme, miyokardiyal infarkt ve 

kronik renal yetersizlik için önemli bir risk olu�turdu�u çe�itli çalı�malarda 

belirlenmi�tir (153,154,155). Son yıllarda maternal yüksek homosistein 

düzeyinin malformasyonlara neden oldu�una dair çalı�malar üzerinde 

durulmaktadır. Verkleij ve ark.151’nın çalı�masında DKH çocu�a sahip annelerde 

homosistein düzeyinin kontrol grubuna göre daha yüksek oldu�u tespit 

edilmi�tir. Çalı�mamızda hasta grubunun homosistein düzeyinin kontrol 

grubundan daha yüksek oldu�u tespit edildi ve istatistiksel olarak anlamlı fark 

bulundu. Bulgularımız literatür bulguları ile uyumludur.  

Magnezyum çe�itli enzim reaksiyonlarında görev alan hücre içi 

katyondur. (135). Maternal magnezyum eksikli�i veya fazlalı�ının do�umsal 

anomalilere neden oldu�una dair bir kanıt bulunamamı�tır. Ancak Moral ve ark. 

177’nın çalı�masında antenatal MgSO4 fazla kullanılan kadınlar ile kontrol grubu 

kar�ıla�tırıldı�ında çok dü�ük do�um a�ırlıklı bebeklerde PDA’nın daha fazla 

görüldü�ü tespit edilmi�tir. Bu etkinin matür infantlarda doza ba�ımlı oldu�u 
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tespit edilmi�tir. Çalı�mamızda hasta grubu ile kontrol grubu magnezyum düzeyi 

açısından kar�ıla�tırıldı�ında anlamlı fark bulunamamı�tır. Bunun nedeni 

çalı�mamızda preeklamptik anne sayısının çok az olması ve annelere gebelik 

döneminde magnezyum verilme öyküsünün sorulmamasından kaynaklanabilir. 

Sonuç olarak çalı�mamızda hasta grubunda A vitamini, E vitamini ve 

çinko düzeyinin kontrol grubundan daha dü�ük, homosistein düzeyinin de daha 

yüksek oldu�u tespit edilmi�tir. Ayrıca hasta grubunda ölü do�um öyküsünün ve 

akrabalık oranının ülkemiz oranlarından fazla oldu�u görülmü�tür. Bu 

kapsamda annelere gebelik öncesi ve gebelik döneminde dengeli beslenmenin 

önemi konusunda birinci basamak sa�lık hizmetlerinde e�itimlere a�ırlık 

verilmesi gerekmektedir.   Bu �ekilde do�umsal anomali gibi önemli hastalıkların 

mortalite ve morbiditesinin daha kolay bir �ekilde önlenmesi sa�lanabilir. 

Çalı�mamızdaki hasta grubunda ölü do�um öyküsünün ve akrabalık oranının 

ülkemiz oranlarından fazla olması DKH etyolojisinde genetik faktörlerin rolü 

olabilece�ini göstermektedir. Çalı�mamızdaki tüm bulguların sonucunda DKH 

ve di�er anomalilerin etyolojisinde etkenlerin tek tek de�il, çevresel ve genetik 

faktörlerin birlikte etkileri sonucu oldu�u söylenebilir. 
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6.SONUÇLAR 

Çalı�mada elde etti�imiz bulgular �öyle özetlenebilir: 

1- Çalı�ma verilerimiz 78 hasta bebek ve annesi (hasta grubu), 69 

sa�lıklı bebek annesinden (kontrol grubu) elde edilmi�tir. 

2- Anomalili hastaların 56’sında DKH tespit edildi. Bu vakaların % 

66,1’inde ek anomali olmaksızın izole DKH vardı.   

3- Hastaların % 53,5’inde soldan sa�a �antlı DKH, % 32,1’inde siyanotik 

DKH, %14,3’ünde darlıkla seyreden DKH vardı.   

4- Hastalarda siyanotik olmayan defektlerden en sık % 19,6 oranında 

izole ASD, siyanotik defektlerden de  % 12,5 oranında BAT tespit edildi. 

5- Do�umsal kalp hastalı�ı olan bebeklerin % 33,9’unda di�er sistem 

anomalileri e�lik etmekteydi. En sık kalp dı�ı anomali MSS ve G�S’de saptandı.  

6- Hasta ve kontrol grubu arasında cinsiyet yönünden anlamlı fark 

bulunmadı.  

7- Do�umsal kalp hastalı�ı olan hastalarda (n=56) ölü do�um öyküsünün 

% 46,4, kontrol grubunda ise % 30,4 oranında oldu�u tespit edildi (p>0,05). 

Tüm anomalili (n=78) hastalarda ise ölü do�um öyküsü % 50 oranında tespit 

edildi (p<0,05).  
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8-Çalı�mamızda hasta grubunda % 28,6 oranında, kontrol grubunda 

%19,1 oranında akrabalık oldu�u tespit edildi (p>0,05). Çalı�mamızda hasta 

grubunda ölü do�um ve akrabalık sıklı�ının ülkemiz oranlarından fazla oldu�u 

görüldü.  

9- Babanın sigara kullanımının hasta grubunda % 61,8 kontrol grubunda 

% 40,6 oranında oldu�u tespit edildi (p<0,05).  

10- Do�umsal kalp hastalı�ı ile kontrol grubu annelerinde annenin 

gebelikte aldı�ı kilo, gebelik sayısı, annenin gebelik öncesi VK�,  baba ya�ı, 

anne ya�ı,  hiperemezis varlı�ı, annede preeklampsi öyküsü, annede diyabet 

öyküsü açısından anlamlı fark bulunmadı (p>0,05). 

11-Hasta grubunda anne kanında çalı�ılan çinko ve A vitamini düzeyinin 

kontrol grubundan daha dü�ük, homosistein düzeyinin de daha yüksek oldu�u 

tespit edildi (p<0,05).  

13- Tüm majör anomalili hasta grubunda (n=78) E vitamini düzeyinin 

kontrol grubundan daha dü�ük oldu�u tespit edildi (p<0,05). 

14- Hasta grubunda anne kanındaki magnezyum, folik asit, B 12 vitamini, 

bakır düzeyi kontrol grubu ile kar�ıla�tırıldı�ında anlamlı fark bulunmadı 

(p>0,05). 
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7. ÖZET 

Amaç: Do�umsal kalp hastalıkları majör anomaliler arasında en fazla 

görülen defektler arasındadır. Gastrointestinal, genitoüriner, MSS anomalileri ile 

birlikte sıkça görülmektedir. Do�umsal kalp hastalı�ının etyolojisi tam olarak 

bilinmemektedir. Bu çalı�ma DKH etiyolojisinde maternal ve çevresel faktörlerin 

etkisini ara�tırmak amacıyla yapıldı. 

Gereç ve yöntem: Hastanemizde DKH ve/veya majör anomali tanısı 

alan 78 hasta ve annesi ile aynı ya� grubundaki 69 sa�lıklı çocuk ve annesi 

çalı�maya alındı. Sendromik hastalar çalı�maya alınmadı. Çalı�mada; bebe�in 

do�um a�ırlı�ı, cinsiyeti, ya�ı, kalp hastalı�ı ve di�er sistem majör 

anomalilerinin varlı�ı sorgulandı. Gebelik öncesi anne ya�ı, baba ya�ı, akrabalık 

durumu, annenin vücut kitle indeksi, annenin e�itim durumu, kaçıncı gebelik 

oldu�u, ölü do�um hikayesi sorgulandı. Annenin gebelikte aldı�ı kilo, demir 

kullanımı, multivitamin kullanımı, babanın sigara kullanım öyküsü, diyabet, 

preeklempsi, hiperemezis olup olmadı�ı sorgulandı. Tüm annelerin kanında 

magnezyum, çinko, bakır, B12 vitamini, folik asit, A vitamini, E vitamini ve 

homosistein düzeyi bakıldı. 
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Bulgular: Hasta grubunda (n=78) 56 hastada DKH ve/veya di�er 

anomali tespit edildi. Hasta grubu ile kontrol grubu arasında;  pasif sigara 

içicili�i (% 61,8 hasta, % 40,6 kontrol) açısından anlamlı fark oldu�u görüldü. 

Hasta grubunda anneye ait çinko (p=0,006), A vitamini (p=0,0001) ve E vitamini 

(p= 0,025) düzeyinin  kontrol grubuna göre daha dü�ük,  homosistein (p= 0,008) 

düzeyinin daha yüksek oldu�u tespit edildi .  

Sonuç: Bu çalı�ma DKH ve di�er anomalilerinin etyolojisinde maternal 

önlenebilir faktörlerin oldu�unu göstermi�tir. 

Anahtar Kelimeler: Do�umsal kalp hastalı�ı, etyoloji, maternal, eser 

element, vitamin. 
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SUMMARY 

Aim: Congenital heart disease (CHD) is one of the most frequent 

congenital major anomalies. It is encountered frequently besides 

gastrointestinal, genitourinary and central nervous system anomalies. The 

etiology of the CHD is not exactly identified. The aim of this study is to 

investigate the maternal and environmental factors leading to CHD. 

Material and method: Seventy eight children having diagnosed as CHD 

and/or major congenital anomaly in our hospital, their mothers, and age 

matched 69 healthy children, their mothers are included in the study. Syndromic 

patients are not included within the study. During the study the birth weight, sex, 

age, heart disease and other systemic major anomalies are investigated. 

Mother’s age , father’s age, consanguinity, mother’s body mass index, maternal 

status of education, number of parity, stillbirth history were investigated. 

Mother’s gain of weight during the pregnancy, iron supplementation, 

multivitamin usage, father’s history of smoking, diabetes, preeclampsia, 

presence of hyperemesis were recorded. Mother’s magnesium, zinc, copper, B 

12 vitamini, folic acid, A vitamini, E vitamini and homocystein levels of blood 

were studied.  
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Results: Within the patient group (n=78) 56 patients are diagnosed as 

having CHD and/or other anomalies. Within the patient group, passive cigarette 

smoking were statistically significant( %61.8 in patient vs. % 40.6 in controls). 

Maternal zinc (p=0.006), A vitamini (p=0.0001) and E vitamini (p=0.025) levels 

of the patient group were found lower and homocystein levels (p=0.008) were 

higher in comparison with the control group. 

Conclusions: This study showed that there are maternal preventable 

factors predisposing CHD and other anomalies. 

Keywords: Congenital heart disease, etiology, maternal, trace elements, 

vitamin. 
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