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BÖLÜM 36
 KONJENITAL ANOMALILERDE KÖK HÜCRE VE 

TRANSAMNIYOTIK KÖK HÜCRE TEDAVISI

GIRIŞ

Genetik mutasyonların neden olduğu kusurlar, 
çevresel toksinlere maruz kalma veya bu etki-
lerin bir kombinasyonu, bebek ölümüne veya 
uzun süreli sakatlıklara yol açan doğuştan mal-
formasyonlara neden olabilir. Büyük veya küçük 
anomaliler (malformasyonlar, deformasyonlar, 
bozulmalar, displaziler ve sekanslar dahil), izo-
le fenomenler veya daha geniş paternlerin veya 
sendromların bileşenleri olarak ortaya çıkabilir. 
Genelde sebepleri oldukça heterojendir.145 Konje-
nital anomalilerin sıklığı ayırca yardımcı üreme 
teknikleri ile artmaktadır ve özellikle epigenetik 
ile ilişkisi çarpıcıdır.146 

Konjenital anomaliler dünya çapında fetal 
morbidite ve mortalitenin en önde gelen nedeni-
dir. Toplumsal bir sağlık sorunu olan konjenital 
anomaliler kişiyi, ailesini duygusal ve finansal 
yönde etkilemekte, sağlık sistemi üzerinde de cid-
di etkilere neden olmaktadır. Dünya Sağlık Örgü-
tü’nün verilerine göre yenidoğan periyodunda 
dünya çapında tüm yenidoğanların %6’sı konjeni-
tal anomali ile doğmakta ve her yıl 295,000 bebek 
konjenital anomalilerden hayatını kaybetmekte-
dir.147 Yine de bu sayı, tüm düşükleri içermediği 

için muhtemelen gerçekte olan vakaların sadece 
bir bölümünü kapsamaktadır. Yirmiüç ülkede yıl-
lık 1,7 milyon doğumu kapsayan, ortak bir pro-
tokol ve veri kalitesi incelemesi ile Avrupa’daki 
nüfusa dayalı doğumsal anomali kayıt ağı olan 
EUROCAT (European Surveillance of Congeni-
tal Anomalies) 2020 yılı total konjenital anomali 
prevelansını ‰ 23.3 olarak kaydetmiştir. Bunla-
rın %75’i canlı doğumdur. 148

Konjenital anomalilerin çoğu intrauterin 
yaşam sırasındaki malformasyon sürecinden 
kaynaklanır ve “primer gelişim programındaki 
bir değişikliğe bağlı olarak tek bir organın veya 
vücut parçasının ilerleyici olmayan, konjeni-
tal morfolojik anomalisi” olarak tanımlanır.149 
İzole organ malformasyonları, etiyolojide tipik 
olarak multifaktöriyel olarak kabul edilir; hem 
genetik hem de prenatal ortamdaki predispozan 
faktörlerin kombinasyonu belirli bir eşiği aşarsa 
birey etkilenir.150 Major anomali, tanımı gereği 
hasta için önemli sağlık veya görünüm bozuklu-
ğu oluştururken minor anomalinin sağlıkla ilgili 
sonuçları minimaldir veya hiç yoktur.151 7000’den 
fazla konjenital anomali literatüre geçmiştir. En 
yaygın konjenital anomaliler konjenital kalp de-
fektleri ve nöral tüp defektleridir (NTD). 1523 NTD 
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eden çalışmalar bunu netleştirmeye yardımcı ola-
caktır. Her şeye rağmen, bugüne kadar bildirilen 
sonuçlar, TRASCET’in biyolojik temeli ile birleş-
tiğinde, farklı doğum kusurlarının doğum öncesi 
yönetimi için orijinal rejeneratif stratejilerin pra-
tik, erişilebilir, minimal invaziv bir bileşeni haline 
gelebileceği beklentisini doğrulamaktadır.200
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