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DOĞUMSAL KALP 
HASTALIKLARI

GIRIŞ
Doğumsal kalp hastalıkları (DKH); bebeklerde en sık görülen doğumsal ano-

malidir (1). DKH’nin insidansı yaşayan olarak dünyaya gelen tüm bebekler arasın-
da yaklaşık %0.8 olarak tespit edilmiştir (2).

DKH olan yenidoğanlar özellikle yaşamın ilk günlerinde herhangi bir bulgu 
vermeyebilir. Bu nedenle kalp ve damar sistemi dışı sebepler ile hastaneye yatırıla-
bilir. Bazıları doğum sonrasından itibaren bulgu verebilirken, bir kısmı ise erişkin 
yaş grubuna kadar bulgu vermeyebilmektedir. Çoğunlukla yapısal bozuklukların 
ilk fazda olduğu hasta grupları doğum öncesinde yapılan ekokardiyografi (EKO) 
tetkiki ile tanımlanabilmektedir (3). Bunlara ek olarak bebeklerin dünyaya gelmesi-
ni takiben siyanozun ön planda olduğu bulguların ortaya çıkması ile transtorasik 
ekokardiyografi (TTE) ve transözefageal ekokardiyografi (TÖE) tanı amacıyla ön-
celikli kullanılan yöntemlerdir (4,5). DKH’de; kalpteki bozulmaların genetik, epige-
netik ve çevresel temeli henüz tam olarak anlaşılamamıştır (6).

ETYOLOJI
DKH etyolojisinde genetik, epigenetik, çevresel, teratojenik mikroorganizma-

lar ve ilaçlar gibi oldukça geniş bir yelpazede nedenler olduğu ileri sürülmektedir. 
Embriyonel gelişim basamaklarında kardiyak malformasyon gelişimine neden 
olan bu etmenler tam anlamıyla aydınlatılamamıştır. Genetik çalışmalarda ilk 
adım DNA dizisi ve nükleotid dizisindeki gen kusurlarını gözlemlemek amacıyla 
DNA sekanslama yapılmasıdır. Daha önceki gen çalışmaları, özellikle kromozom 
1 üzerinde bir gen kusurunun DKH gelişimi için etken olduğunu işaret etmiştir (2). 
Tablo 1’de bazı DKH tipleri ve görülme sıklıkları verilmiştir (7).
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