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DİAFRAGMA
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ETYOPATOGENEZ –diafragma gelişimi 

Normal

4-10. hafta
1. Septum transversum → Anterior santral tendon
2. Plevro-peritoneal membanlar → Dorsolateral kısımlar
3. Ösefageal mezenter → Dorsal krura
4. Torasik interkostal kaslar → Periferik kısımlar
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ETYOPATOGENEZ –diafragma defekti



ETYOPATOGENEZ –etkenler 

Genetik 
• Büyük kısmı sporadik

• Familyal olgular var

– Otozomal resessif

– Otozomal dominant 

– X-linked

• Monozigotik konkordans nadir

Çevresel
• Vitamin A eksikliği 

• Talidomide

• Antikonvulzanlar

• Kinin

•Tazuke 2000, Gibbs 1997, Narayan 1993, Mishalany 1986, Pober 2005, Holder 2007, Lurie 2003, Kling 2007, Major 1998, Yang 2008, Gallot 2005, Beurskens 2013, See 2008, Enns 1998 

Diyafram ve diğer somatik yapıların 
oluşumu sırasında mezenkimal
hücrelerin farklılaşmasını bozabilirler.



ETYOPATOGENEZ –diafragma defekti

Bochdalek
(Postero-lateral)

Morgagni
(Anterior)

Evantrasyon

Agenezi

Normal

%95
•%85 sol
•%13 sağ
•%2 bilateral

%13



ETYOPATOGENEZ –akciğerlerin gelişim ve maturasyonu



ETYOPATOGENEZ –çifte darbe hipotezi
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The American Journal of Pathology 2000



ETYOPATOGENEZ – patofizyoloji

Hava yolu hasarı
•Alveollerin azalması
•Alveolar duvarlarda 
kalınlaşma
•Alveolar hava boşluğu 
ve gaz değişim alanında 
azalma

Vasküler hasar
•Damar sayısında azalma
•Adventisyal kalınlaşma
•Medial hiperplazi
•Muskuler tabakanın 
periferik intra-asiner
arteriollere ekstansiyonu

Interstisyel hasar
•İnterstisyel doku artışı
•Kompliansda bozulma

PULMONER HİPOPLAZİ

Hipoksi, hiperkarbi, asidoz

Pulmoner arter 
vazokonstruksiyonu

PULMONER HİPERTANSİYON

Barotravma Pulmoner amfizem,
Pnömotoraks Sağdan sola shunt

DOĞUM

•Yamataka 1997



ETYOPATOGENEZ – patofizyoloji

•Yamataka 1997

• Kalp
– Dextrokardi

– Ductus venosusun sağ atriuma atipik bağlanması nedeniyle pulmoner
arterde hacim yükünün artması

– Sol ventrikülün yetersiz doluşu, hipoplazi, düşük ejeksiyon fraksiyonu

• GIS
– Nonrotasyon ve nonfiksasyon

• Kinking nedeniyle duedonal pasajın blokajı

• Abdominal Kavite
– Gelişme geriliği, onarım sırasında tüm organları sığdırma zorluğu, vena 

cava ve diafragmaya aşırı basınç, mezenterik kan akımının bozulması



MORBİDİTE –postnatal onarım sonrası

• Solunum sorunları %80
– Pulmoner Hipertansiyon
– Pulmoner hipoplazi
– Kronik akciğer hastalığı
– İkincil kardiyak disfonksiyon

• Cerrahi komplikasyonlar %50
– İntestinal yapışıklıklar
– Tekrarlayan herniasyon

• Beslenme / gastrointestinal sorunlar %60
– Gastro-osephageal reflü
– Beslenme sorunları
– Büyümede gecikme

• Nörogelişimsel sorunlar %80
– Nörogelişimsel gecikme
– İşitme kaybı
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EPİDEMİYOLOJİ 

• 3.300 gebelikte 1
– %70 izole 

• Pulmoner hipoplazi, bağırsak
malrotasyonu ve kardiyak
dekstropozisyon, CDH 
sekansının parçası olarak
kabul edilir.

– %25 kompleks

• Erkeklerde biraz daha fazla

• Maternal yaştan etkilenmez

•Deprest 2014, McGivern 2015, Burgos 2017



EPİDEMİYOLOJİ 

Otopsi bulguları

• 1000 fetusta 16



PRENATAL SÜREÇ

TANI ve 
PROGNOZ 

TAYİNİ

YÖNETİM 
PLANI

YÖNETİM



TANI

• Rutin Ultrason

• Detaylı Ultrason

• Renkli Doppler

• Fetal Ekokardiografi

• Herniasyon kapsamı

• Amniosentez

• Kromozomal MikroArray
(CMA)

ULTRASON

MRI

GENETİK



TANI -ultrason

• Temel tanı aracı

• Ortalama tanı haftası 24. hafta

• Sensitivite bildirimleri çok değişken

• Tüm CDH’lerin %50’si saptanabilir

• Sensitiviteyi arttıran etkenler:

– Defektin büyük olması

– Ek anomalilerin olması

– İleri gebelik haftaları

– Ultrason tecrübesi

•Graham G. Antenatal diagnosis of congenital diaphragmatic hernia. 2005



TANI -ultrason

Rutin antenatal ultrason
– Abdomende midenin 

izlenememesi

– Kardiak kesitte ilave hipoekoik
kitle

– Kardiak pozisyon ve / veya 
eksen anormalliği

•Graham G. Antenatal diagnosis of congenital diaphragmatic hernia. 2005
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TANI -ultrason

Toraksa sol taraftan herni bulguları
• Heterojen kitle varlığı

– Genellikle sağ mediastinal kayma ile sonuçlanır

• Sıvı dolu mide
– Kalbe bitişik ya da arkasında
– Abdomende yok
– Her zaman geçmeyebilir

• Bağırsak peristaltizmi
• Karaciğer bulunabilir

– Kalp seviyesinde homojen kitle 
– intraabdominal karaciğerle devamlılık gösterir

• Safra kesesi ve hepatik veya umblikal damarlar batın içinde anormal
şekilde yerleşmiş olabilir

• Abdominal çevre küçülebilir

•Graham G. Antenatal diagnosis of congenital diaphragmatic hernia. 2005



TANI -ultrason

Toraksa sağ taraftan herni bulguları
• Sağda homojen kitle (karaciğer)

– Genellikle sol mediastinal kayma ile sonuçlanır

• Karaciğer ekojenitesi akciğere benzediğinden ve bağırsak peristaltizmi
gözlenmeyebileceğinden önemli bir bulgudur

• Plevral sıvı çoğunlukla bulunur

• Bağırsak gözlenebilir 

• Safra kesesinin saptanması sağ taraflı tanısı koydurur

• Renkli Doppler ultrason, intrahepatik damarların seyrini göstermek
suretiyle karaciğerin yerini tespit için kullanılabilir

• Özofageal kompresyona bağlı polihidramnios mevcut olabilir.

• Mediastinal kayma ve büyük damarların basına bağlı hidrops fetalis
olabilir. 

•Graham G. Antenatal diagnosis of congenital diaphragmatic hernia. 2005



TANI -ultrason

•Sperling JD,Prenatal diagnosis of congenital diaphragmatic hernia: does laterality predict adverse perinatal outcomes? AJOG 2017

N:191, California 2008-2016 



TANI -ultrason

• Detaylı Ultrason (%40 Ek anomali, bunların yarısı major)

• Fetal Ekokardiografi

•Przemysław Kosiński, Mirosław Wielgoś, Congenital diaphragmatic hernia: pathogenesis, prenatal

diagnosis and management -literature review 2017



TANI -ultrason

• Detaylı Ultrason
– Sendromlar

•Przemysław Kosiński, Mirosław Wielgoś, Congenital diaphragmatic hernia: pathogenesis, prenatal diagnosis and management -literature review 2017



AYIRICI TANI -ultrason

Diğer 
– Bronşiyal atrezi

– Enterik kistler

– Teratomlar

•Graham G. Antenatal diagnosis of congenital diaphragmatic hernia. 2005

Bronkopulmoner sekestrasyon

Bronkojenik kist

CCAM, makrokistik CCAM, mikrokistik



TANI –Genetik 

• Amniosentez

• FISH

• Kromozomal MikroArray
– Normal karyotiplerin

%20sinde anormal

sonuç verir.

•Sparks T, Prenatally diagnosed congenital diaphragmatic hernia: How can microarray inform prognosis? AJOG 2017 

N:147, California 2008-2013 

•Anormal karyotip oranı %20
•En sık T18, T13, ve T21



TANI –MRI

MRI
• İçerik tanımlamak için mükemmel

• Karaciğer varlığını kesin teşhis
eder

• Yüksek sinyal T1WI, düşük sinyal T2WI

• Bağırsaklar değişken sinyal
intensiteli, kıvrımlı tubuler yapıda
görünür
– Sıvı dolgulu ince bağırsak

• Düşük sinyal T1WI, yüksek sinyal T2WI

– Mekonyum
• Yüksek sinyal T1WI, düşük sinyal T2WI

• Volumetrik akciğer ölçümleri
yapabilir

BT

• MRI mümkün olmadığında 
alternatif olabilir. 

•Graham G. Antenatal diagnosis of congenital diaphragmatic hernia. 2005



PROGNOSTİK FAKTÖRLER

1. Eşlik eden anomaliler
– Yapısal

– Kromozomal

– Mixed

2. Pulmoner hipoplazinin derecesi
– Defekt büyüdükçe pulmoner hipoplazi ihtimali artar. 

– Defektin büyüklüğünü prenatal olarak ölçmek mümkün değildir. 
Karaciğer herniasyonu ve akciğer alanı indirekt gösterge olarak 
kullanılır.

•Mullassery 2010, Worley 2009, Hubbard 1999, Hubbard 1997, Bebbington 2014



PROGNOSTİK FAKTÖRLER

• Akciğer alanı baş çevresi
oranı (Lung-to-head-ratio LHR)

– <1 kötü, >1.4 iyi

– LHR ve sağkalım arasında belirgin
bir korelasyon olmasına rağmen
alt sınırı giderek düşmektedir, 
eskiye nazaran daha az
prediktiftir.

– Morbidite için daha
indikatiftir.

•Laudy JA, Congenital diaphragmatic hernia: an evaluation of the prognostic value of the lung-to-head ratio and other prenatal parameters. Prenat Diagn 2003

•Jani JC, Fetal lung-to-head ratio in the prediction of survival in severe left-sided diaphragmatic hernia treated by fetal endoscopic tracheal occlusion (FETO). 2006

•Yang SH, Reliability of the lung-to-head ratio as a predictor of outcome in fetuses with isolated left congenital diaphragmatic hernia at gestation outside 24-26 weeks. 2007



PROGNOSTİK FAKTÖRLER

• Ölçülen / Beklenen LHR 
(O/E)
– Karaciğer hernisi olmayan

olgularda LHR'den çok daha
kullanışlı

– Sınıflama

• <%15: Aşırı

• %15 - %25: Şiddetli

• %26 - %35: Ilımlı

• %36 - %45: Hafif

•Deprest J, Prenatal management of the fetus with isolated congenital diaphragmatic hernia in the era of the TOTAL trial. 2014

•Jani J, Observed to expected lung area to head circumference ratio in the prediction of survival in fetuses with isolated diaphragmatic hernia. 2007

•Jani JC, Prenatal prediction of neonatal morbidity in survivors with congenital diaphragmatic hernia: a multicenter study. 2009

http://www.perinatology.com/calculators/LHR.htm

http://www.perinatology.com/calculators/LHR.htm


PROGNOSTİK FAKTÖRLER

• Herniasyon tarafı ?
– Sağda survival daha kötü (%75’e karşılık %50) 

– Sağda ECMO ihtiyacı daha fazla (%15’e karşılık %40) 

– Sağda diafragmatik patch ihtiyacı daha fazla (%41’e karşılık %76) 

•DeKoninck P, Right-sided congenital diaphragmatic hernia in a decade of fetal surgery. 2015

•Hedrick HL, Right congenital diaphragmatic hernia: Prenatal assessment and outcome. 2004

•Fisher JC, Redefining outcomes in right congenital diaphragmatic hernia. 2008

•Sperling JD,Prenatal diagnosis of congenital diaphragmatic hernia: does laterality predict adverse perinatal outcomes? AJOG 2017

N:191, California 2008-2016 



PROGNOSTİK FAKTÖRLER

• Karaciğer herniasyonu
– Postnatal sağkalıma ilişkin en güvenilir prediktör.

– Sağkalım %74’e karşılık %45 

– Doğru tanı için en güçlü araç Ultrafast fetal MR

•Mullassery D, Value of liver herniation in prediction of outcome in fetal congenital diaphragmatic hernia: a systematic review and meta-analysis. 2010

•Worley KC, Fetal magnetic resonance imaging in isolated diaphragmatic hernia: volume of herniated liver and neonatal outcome. 2009

•Hubbard AM, Prenatal MRI evaluation of congenital diaphragmatic hernia. 1999

•Hubbard AM, Left-sided congenital diaphragmatic hernia: value of prenatal MR imaging in preparation for fetal surgery. 1997

•Bebbington M, Comparison of ultrasound and magnetic resonance imaging parameters in predicting survival in isolated left-sided congenital diaphragmatic hernia. 2014



PROGNOSTİK FAKTÖRLER

Ultrason
• Akciğer Alanı Baş Çevresi Oranı

– Lung-to-head Ratio (LHR) 

• Ölçülen / Beklenen LHR
– (o/e TFLV )

• Karaciğer herniasyonu
– (Up/Down)

MRI
• Total Fetal Akciğer Hacmi (TFLV) 

– Total Fetal Lung Volume

• Ölçülen / Beklenen TFLV 
– (o/e TFLV )

• Tahmini Akciğer hacim oranı
– Percentage of predicted lung volume 

(PPLV)

• Karaciğer herniasyonu
– Liver intra-thoracic ratio (LITR)

– Percentage liver herniation (%HL)  

Diğer
• Tanıda erken gebelik yaşı

• Şiddetli mediastinal kayma

• Polihidramnios

• Küçük akciğer-toraks transvers alan
oranı

• Sol ventrikül / sağ ventrikül indeksi

• Sol kalp hipoplazisi

• Mide varlığı 

• ….

• ….

•O'Rourke PP. Congenital diaphragmatic hernia: are there reliable clinical predictors? 1993

•Datin-Dorriere V, Prenatal prognosis in isolated congenital diaphragmatic hernia. 2008

•Vogel M, Significance and outcome of left heart hypoplasia in fetal congenital

diaphragmatic hernia. 2010



PROGNOSTİK FAKTÖRLER

O/E LHR

O/E TFLV

•T. Oluyomi-Obi et al. Antenatal predictors of outcome in prenatally diagnosed congenital diaphragmatic hernia (CDH) Systematic review and meta-analysis 2017 



YÖNETİM PLANI

36

ULTRASON MRI GENETİK

PROGNOSTİK 
WORK-UP

ÇOK KÖTÜ PROGNOZ (Sağkalım Oranı)

İzole
Şiddetli (%10) → FETO → %50

Yapısal anomali 
Normal karyotip (%10)
Anormal karyotip (%1)

KÖTÜ PROGNOZ (Sağkalım Oranı)

İzole
Orta (%50)
Hafif (%70)

TAKİP 

TERMİNASYON



FETAL TEDAVİ

• Açık cerrahi
– Diyafragma defektinin yamayla kapatılması

– Karaciğer hernisi olmayan fetüslerde bile sağkalım düşük

– Terkedilmiş durumda

• Endoskopik Cerrahi (Fetal Endoskopic Tracheal Occlusion - FETO) 

– Deneysel girişim olarak kabul edilir

– Mantık
• Fetal akciğer sıvısının dinamikleri kullanılarak

• Pulmoner hipoplaziyi önlemek veya tersine çevirmek

• Yenidoğanın sağkalım için yeterli akciğer büyümesi sağlamak

•Flake AW. Fetal surgery for congenital diaphragmatic hernia. Semin Pediatr Surg 1996

•Doyle NM, The CDH Study Group and advances in the clinical care of the patient with congenital diaphragmatic hernia. 2004

•Harrison MR, The CDH two-step: a dance of necessity. 1993

•Harrison MR, Correction of congenital diaphragmatic hernia in utero VII: a prospective trial. 1997



FETAL TEDAVİ

•Deprest J, Prenatal management of the fetus with isolated congenital diaphragmatic hernia in the era of the TOTAL trial. 2014



FETAL TAKİP 

• Fetal takip
– İyi tasarlanmış çalışmalara dayalı elde veri yok

– Ultrason (2-3 haftalık aralarla)

• IUGR, oligohidramnios, effüzyon, ascit, mide dilatasyonu

– Antenatal glukokortikoid <34. hafta
• Gaz değişimini, ventilasyon verimliliğini ve akciğer morfolojisini geliştirir ve

pulmoner arteriollerin medial hipertrofisinde azalma sağlar

– NST / BPS (33-34. haftadan sonra haftada iki kez)

•Davey MG, Pulmonary arteriole muscularization in lambs with diaphragmatic hernia after combined tracheal occlusion/glucocorticoid therapy. 2007

•Davey MG, Prenatal glucocorticoids and exogenous surfactant therapy improve respiratory function in lambs with severe diaphragmatic hernia following fetal tracheal occlusion. Pediatr Res 2006

•Davey MG, Prenatal glucocorticoids improve lung morphology and partially restores surfactant mRNA expression in lambs with diaphragmatic hernia undergoing fetal tracheal occlusion. 2006



DOĞUM

• Doğum şekli
– ECMO imkanı olan tersiyer merkezde..

– 3906 bebeğin CDH Çalışma Grubu veri tabanındaki verileri  (Burgos et al)

• Dört grup: vaginal spontan, vaginal induklenmiş, elektif sezaryen, ve acil sezaryen 

• Bakılan çıktılar:
– ECMO gereksinimi, hastanede kalış süresi veya entübasyon süresi, 30 günde O2 gereksinimi veya genel 

sağkalım

• Benzer gebelik haftalarında gruplar arasında fark yok 

• Gebelik haftası azaldıkça sonuçlar kötüleşiyor.

•Logan JW, Congenital diaphragmatic hernia: a systematic review and summary of best-evidence practice strategies. 2007

•Frenckner BP, Prenatal diagnosis of congenital diaphragmatic hernia: how should the babies be delivered? 2007

•Burgos CM, Prenatally diagnosed congenital diaphragmatic hernia: optimal mode of delivery? 2017



DOĞUM

• Optimal doğum zamanı
– Tartışmalı.

– 2009, retrospektif çalışma: 628 term izole CDH

• 37 - 38 haftalarda sağkalım daha fazla (%73’e karşılık %67) 

• ECMO gereksinimi benzer oranda

– Erken term planlı sezaryenlilerde daha az ECMO (%36’ya karşılık %22)

• Erken ve geç term gruplar karşılaştırılabilir değil!
– Early grubun prognostik göstergeleri daha iyi

– Doğum şekli olguların yarısında belli değil

– 2016, tek merkez çalışması: ardışık 135 term CDH 
• Bilişsel, dil, motor gelişim incelemesi

• 39 haftadan önce doğanlar en az bir çıktı için ortalamanın daha fazla altında

•Stevens TP, Timing of delivery and survival rates for infants with prenatal diagnoses of congenital diaphragmatic hernia. 2009

•Danzer E, Younger gestational age is associated with increased risk of adverse neurodevelopmental outcome during infancy in congenital diaphragmatic hernia. 2016



 CDH nadir görülür. Olguların %50’si prenatal
saptanabilir.

 Temel tanı aracı ultrasondur. 

 Ultrason-MRI-Genetik çalışma ile prognostik
göstergelerin tespiti gerekir.

 Kötü prognozlulara terminasyon önerilir.

 Diğer olgularda tersiyer merkezde izlem ve 
termde doğum yaptırılır. Sezaryen gerekmez.

 Neonatal dönemde önce medikal 
stabilizasyon, sonra onarım cerrahisi yapılır.

 Mortalite ve morbiditesi çok yüksektir.

 Postnatal takip ve tedaviler için multidipliner
bakıma ihtiyaç vardır.
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