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NORAL TUP DEFEKTLERININ PATOLOJIK INCELEMESI

Fatma Nur $eniz*

Noral tiip defektleri (NTD), sik rastlanan ve oldukc¢a ciddi kon-
jenital anomalilerdendir. Epidemiolojik 6zellikleri, ¢ok iyi aydinlatil-
mamakla beraber genetik ve gevresel faktorler sorumlu tutulmakta-
dir (3,8,9,12,16,19). Cografik, etnik ve sekse bagh degisiklikler goster-
mektedir (10). Bu galismanin amacl, Diyarbakir'daki NTD valk’alari-
nm siklig ile patolojik ozelliklerini degerlendirmek ve Gineydogu
Anadolu Bolgesinin bir saglik sorununa 1s1k tutmaktir,

MATERYAL ve METOD

Bu amagla, bolgemizin referans hastaneleri olan Dicle Universi-
tesi Tip Fakiiltesi Hastanesi ve Diyarbakir Dogumevinde, Ccak 1988
den itibaren 1500 anne ile bebekleri ¢alismaya alindi. Bu stire i¢cinde
dogan NTD'li 10 bebek otopsi ile incelendi. Otopsi ile patolojik incele-
meler sunucu tarafindan yapild.

10 bebegin 5’i craniorashischisis totalis, 2’si anencephaly ve biri
cerebro-facial dysplasia vak’'asiydi. Birlikte bulunan organ anomali-
leri tablolarda sunulmaktadir (Tablo : I-VII).

Tablo | : Orofasial Anomaliler

Malformasyon Vak'a Sayis:
Gozler Ekzoftalmus 4
Korneada bulaniklik 3
Kulaklar Distk kulak 6
Doniik kulak kepgesi 5
Burun Fizyon defekti 1
Agiz Yarik dudak = yarik damak 5

* Dicle Univ. Tip Fak. Cocuk Sagl. ve Hast. Anabilim Dab Ogretim Uyesi.
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Tablo 1l : Kardiyovaskiiler Sistem Anomalileri
Malformasyon Vak'a Sayisi
Dekstrokardi 1
Tek ventrikiil 1
Aort stenozu 1
Aort atrezisi 1
Sag arkus aorta ve desenden aorta 2
Tablo 11 : Solunum Sistemi Anomalileri

Malformasyon Vak'a Sayisi
Akciger hipoplazisi 5
Tek lob Sag 1

Sol ‘ 2
Lobulasyon bozuklugu 1

Tablo IV : Gastrointestinal Sistem
Malformasyon Vak'a Sayisi
Diafragma hernisi 2
Intestinal malrotasyon 1
Kisa barsak 1
Ektopik karaciger 1
Tablo V : Genitolriner Sistem Anomalileri

Malformasyon Vak'a Sayisi
Polikistik bobrek 1
Hidronefrozis 1

Hidrotireter _ o s
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Tablo VI : Retikiloendotelyal Sistem Anomalileri

Malformasyon Vak'a Sayisi

Asplenia
Aksesuar dalak
Timusta bluytime
Timus hipoplazisi
Cift timus

R

Tablo Vil : Endokrin Sistem Anomalileri

Malformasyon Vak'a Sayisi
h Ektopik adrenal - 1
Adrenal hipoplazi 7
Adrenal agenezis 2
Guatr 3
TARTISMA

1500 dogumda 10 néral tup defektli bebege rastlandi. Vak'a sayi-
sinin azlig1 nedeniyle insidans hakkinda kesin bilgi vermek zor ol-
makla birlikte daha 6nce Ankara'da bulunan (7,15) % 2,6 ve % 1,8 ile
Istanbul’da (10) % 2,2, Izmir'de (20) % 1,99 degerinden yiliksek bulun-
maktadar.

Maternal ¢inko eksikligi, néral tip defektlerinde sorumlu bir fak-
tor olarak gosterilmistir (1,4,7). Ancak bu ¢alismada annelerin ¢inko
diuizeyleri bilinmemektedir.

10 infantin 9'u éli dogdu, biri canh dogup 24 saat iginde kaybe-
dildi. Oli dogumlar ve erken dénemde olimler literattrdeki (13,15)
vak'alarda da bildirilmektedir.

Cesitli raporlarda (14,15,17) bildirilen cinsiyet dagilimi, bizim
vak'alarimizda da gorildi, kizlarda noral tip defekti daha sik bulun-
du, bizim vak’alarimizda bu oran, 9/1 idi.

NTD ikizlerde de bildirilmesine (14) ragmen bu calismadaki 10
vak’ada tek dogmustur.

NTD'de ailesel yatkinhik, maternal hastalik ve ila¢ kullanma 6yki-
st bildirildigi halde (14) 10 vak’adan 9'unun oykustiinde ozellikle yok-
tu, ansefaloselli bir vak’ada ilk trimestrda annenin anti-depresan ilag
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kullanldigr 6grenildi. Son calismalarin gosterdigine goére (8,14) ilag-
lar, kimyasal maddeler, iyonize radyasyon ve hipertermi, anormal bii-
yumeye glutatyon lzerinden yol agmaktadir.

Annelerin hepsi Diyvarbakir ve ¢evresinde yerlesmis olup yaslar
18-40, gebelik sayilar: 1-15 arasinda bulundu.

Knox'un (11) foto-fotal etkilesimi hipotezi, bu vak’alarda g¢ok be-
lirgin olmamalkla beraber annelerin multiparite oykusiu foto-fotal et-
kilesimi telkin etmektedir.

Tablolarda gosterildigi gibi, literatirdeki diger vak'alarla da
uyumlu olarak (12,13) diger organ sistemlerinde de malformasyon
mevcuttur. Bu malformasyonlarin dismorfogenezis nedeniyle gelistigi
diistiniilmektedir. Vak'alarimizda rastlanilan orofasival, kardiyovas-
kiiler, renal anomaliler ile akciger hipoplazisi, herniler, timusta biiyti-
me, aksesuar dalak, adrenal hipoplazi (12,13) siklikla bildirilmektedir.
Orofasiyal anomalilerin anormal néral Kkrista migrasyonu nedeniyle
gelistigi bildirilmektedir. Tavzan deneylerinde akcigerlerin bliylime
ve matlirasyonunda santral sinir sisteminin rolti oldugu goésterilmistir
(18). Ayrica akcigerlerin de tipki renal diferansiasyonda oldugu gibi
defektif epitelyalmezensimal etkilesim sonucu patolojik gelisme gds-
terdigi ileri suriilmekte, ancak bunun noéral tiip kapanmasiyla iligkisi
tam olarak aciklanamamaktadir. Ancak vak’alarimizda bulunan
dekstrokardi, tek ventrikiil, sag arkus aorta ve inen aorta, aspleni,

gift timus ile timus hipoplazisine literatiirde rastlanmamaistir.

Diyarbakir'da NTD hakkinda bir galismaya rastlanamadigindan
bulgular karsilagtirilamamaktadir. Bu ¢alisma halen devam etmekte
olup anneler yeni gebelik acisindan da izlenmektedir.

OZET

«Diyarbakir'daki konjenital anomaliler» projesinde 1.500 gebe ile
bebekleri incelendi. Bu hebeklerden 10'unda noral tiip defekti rastlan-
d1 ve otopsi yapildi. Bu calismalarm én bildirisi olarak bu yaz1 sunul-
maktadir, calisma halen devam etmektedir.

Anahtar kelime : Noéral tlip defekti, anensefali, ansefalosel, Spina
bifida.
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SUMMARY

Pathologic Investigation of Neural Tube Defect

In the «Congenital Anomalies in Diyarbakir Project», a prospective
study of 1,500 pregnant women and their offsprings, 10 single-born
children (6,66/1,000) were found to have a neural tube defect. These
children were examined by autopsies. This report presents the patho-
logic findings of these prospectively collected series of 10 infants with
neural tube defects in Diyarbakir. This is a preliminary report of this
study and this study is being continued.

Key words : Neural tube defects, anencephaly, encephelocele,
spina bifida. '

Bu galigmamla ilgili degerli yorumlar: ve katkilar: nedeniyle Prof.
Dr. Sayin Burhan Say’a tesekkiiri bir borg bilirim.
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