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RhD Negatif Gebelerde Serbest Fetal DNA ile RHD geni Ekson 5 ve Ekson 7 Multipleks Real-
time PCR Yontemi ile Fetal RHD Genotiplemesi

Ebru Diindar Yenilmezl, Cilneyt Evri,'lkez, Fatma Tuncay Ozg[]nenz, Abdullah Tuli*

1Cukurova Universitesi, Tip Fakdiltesi, Tibbi Biyokimya Anabilim Dali, Saricam, Adana
2Cukurova Universitesi, Tip Fakdiltesi, Kadin Hastaliklari ve Dogum Anabilim Dali, Saricam,
Adana
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Amag: Calismada RhD negatif gebelerden alinan maternal kandan elde edilen plazma serbest
fetal DNA’da RHD geni ekson 5 ve 7 multipleks real-time PCR ile fetal RHD genotiplemesi
yapilmasi amaglanmistir.

Yontem: Gebelik haftasi 9-38 arasinda degisen 70 RhD negatif gebe g¢alismaya dahil
edilmistir. Serbest fetal DNA ekstraksiyonu igin 1 ml maternal plazma kullaniimistir.
Genotipleme igin, RHD geni ekson 5 ve 7 bolgesine 6zglin fllioresan problar ile multipleks
real-time PCR yontemi kullaniimistir.

Bulgular: 70 olguda fetal RHD genotiplemesi dogru olarak sonuglandiriimistir. Fetal RHD
durumu; 44 olguda RhD pozitif ve 26 olguda RhD negatif olarak belirlenmistir. Sonuglar
dogum sonrasi serolojik testlerle dogrulanmistir.

Sonug: Erken gebelik déneminde anne kanindaki serbest fetal DNA’dan real-time PCR
yontemi ile fetal RHD durumu tespiti, klinik laboratuvarlarda uygulanabilirligi kolay, hizh
sonug veren ve fetal RhD uyusmazhgini ydonetmede kullanilabilir bir test olarak gelecek vaat
etmektedir.

Anahtar Kelimeler: Fetal RhD genotiplemesi, serbest fetal DNA, maternal plazma, real time
PCR
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Fetus Papiraseus; Onemi Nedir

Serkan Kumbasar®,Bulat Aytek Sik*
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Amag: 1. trimester sonrasi monokoryonik ve dikoryonik gebeliklerde ikiz esinin olim riski
sirasiyla %12 ve %4 olarak saptanmistir ve monokoryonik ikizlerde dikoryonik ikizlere oranla
fetislerden birinin 6limine 6 kat daha fazla rastlanmaktadir’. Cogul gebeliklerde
fetuslardan birinin 2. trimesterde 6limi ve 6len fetusun yasayan fetusun baskisi ile uterus
duvarina itilmesi, yumusak dokularinin biyik kisminin kaybi, maserasyonu, yassilasmasi ve
fetus papiraseus olarak tanimlanmaktadir. Bu konudaki insidens 12000 dogumda bir olarak
gosterilmektedir.?

Yontem: Nadir gorulen ancak artan cogul gebelik insidansi nedeniyle klinikte daha sik
karsilasacagimiz bu fetus papiraseus olgu sunulmustur.

Olgu sunumu: Bu yazida 15. gebelik haftasinda ikiz esinin intrauterin 6liminin gergeklestigi
dikoryonik-diamniotik gebelikte, dogumda plasentaya yapisik halde bulunan fetus papiraseus

olgusu sunulmaktadir. (Resim 1)

Sonug: Erken antenatal tanisi ancak prenatal sistemik ekografik aras tirma sayesinde
mimkiin olmaktadir. Monokorial ikiz gebelik durumunda iki fetlsin kan dolasimini
birlestiren damar anastomozlari vasitasiyla olusabilen tromboplastik elemanlarin emboli riski
nedeniyle yasayan ikizin gelecegi risklidir. Cogul gebeliklerde Plasenta tipinin erken ekografik
tarifi ile koryonisite ve gebelik yasinin belirlenmesinin, canli ikizin perinatal geleceginde
onemli rol oynar.

Anahtar kelimeler: Cogul gebelik, fetus papiraseus, kaybolan ikiz sendromu
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systematic review. BJOG 2006;113:992-8
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Prenatal Donemde Siipheli VSD Saptanan 47,XX,+del(22)(q11.2) Olgusu
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Amag: Kromozom sayi ve yapi degisiklikleri prenatal donemde anormal fetal ultrason
bulgulari ve tarama testi riski ile kendini gosterebilir. Ancak 13, 18, 21, X ve Y kromozomu
sayisal anomalileri disinda bircok kromozom bozuklugu fetal donemde mindr bulgularla ya
da normal olarak seyretmektedir. Bu sunumda prenatal izlemde sipheli outlet VSD tanisi
alan ve postnatal karyotip analizinde parsiyel trizomi 22 saptanan olgumuzun prenatal ve
postnatal bulgularinin tartisiilmasi amaglanmistir.

Olgu Sunumu: 35 yasindaki annenin 2. gebeliginin 13. haftasinda fetlsin gestasyonel yasi
fetal USG ile 12+6 hf ile uyumlu bulundu. Fetal NT:1,4 mm, Nazal kemik (+) olarak
degerlendirildi. Yapilan birinci trimester kombine testi, NT 0.84 MoM, biyokimyasal risk:
1/1839, kombine risk: 1/9739 seklinde rapor edildi. Gebeligin 17. haftasinda fetal USG
incelemesinde sipheli outlet VSD saptanmasi nedeniyle 22. haftada fetal EKO yapildi.
Obezite nedeniyle suboptimal olmakla birlikte bir anomali saptanmadi. 39 hafta 2 glnlikken
sezaryen ile dogan kiz bebegin kilosu 3270g, Bas cevresi 36cm ve boyu 49cm idi. Yapilan
muayenesinde mikrosefali, yarik yumusak damak, biyik malforme kulaklar ve mikro-
retrognati disinda belirgin anomali saptanmadi. Transtorasik EKO ile; VSD (p.outlet), ASD
(Sekundum), TY (2.derece) ve PH gorildi. Karyotip analizi: 47,XX,+del(22)(q11.2)dn olarak
belirlendi. Telomerik 11q ve 22q problari kullanilarak yapilan FISH analizinde anormallik
izlenmedi. Kromozom 22’ ye ait tim kromozom probu derivatif kromozom disinda baska bir
bolgeyi isaretlemedi. Yapilan MLPA analizinde 22ql1 bolgesine ait incelenen 28 genden
13’lUnde duplikasyon saptandi.

Tartisma: Nadir goérilmekle birlikte farkh dizeylerde gelisimsel gerilik, dismorfik yiz
gorinlimu, konjenital kalp hastaliklari, bobrek anomalileri gibi bulgularla seyreden 22.
kromozomun parsiyel trizomisi prenatal ya da postnatal sitogenetik inceleme ile
taninabilmektedir. Derivatif kromozomun molekiiler yontemlerle degerlendirilmesi genetik
danisma ve olasi riskler agisindan 6nem tasimaktadir. Olgumuzda MLPA analizi ile duplike
olan bolgenin Cat eye ve Di George Sendromu kritik bolgelerini icerdigi ve kromozom kirik
bolgesinin 22g11.2 oldugu belirlendi. Aileye bu dogrultuda danisma verilerek sonraki tibbi
takipleri diizenlendi.

Anahtar Kelimeler: 22g11 duplikasyonu, Fetal kardiyak anomali, MLPA
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izole Persiste Sag Umblikal Ven Olgusu
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Girig: Persiste sag umblikal ven sol umblikal venin regrese olup sag umblikal venin agik
kalarak persiste ettigi vaskuler bir patolojidir. Embriyolojik olarak baslangi¢ta cift olan
umblikal venlerden sag dal gebeligin 4. haftasinda regrese olmaya baslar ve 7. haftada
tamamiyle oblitere olur. Kalan sol umblikal ven segmentleri sonrasinda sol portal ve duktus
venosus ile anastomoz yapar. 3 tipi tanimlanmigstir:

1- intrahepatik tip: en sik gorilir. Bu tipte umblikal ven safra kesesinin sag lateraline
gecip sag portal ven ile birlesir ve mideye dogru kavis yapar.

2- Ekstrahepatik tip: umblikal ven karacigeri bypas ederek sag atrium veya inferior vena
kavaya baglanir. Duktus venosus yoktur.

3- Variant tip: sol umblikal ven ile persiste sag umblikal ven birlikte izlenir.

Olgu Sunumu: 32 yasinda multipar bayan hasta 22. Gebelik haftasinda amniotik band
ontanisiyla klinigimize refere edildi. Hastanin oykiisiinde gegirilmis C/S operasyonu disinda
onemli ozellik yoktu. Hastanin tarama testleri normaldi. Yapilan ultrasonografik
degerlendirmede uterin korpusta sinesi ile uyumlu goériinim izlendi. Fetus 22 hafta ile
uyumluydu. intrahepatik tip persiste sag umblikal ven tespit edildi. Fetasun diger anatomik
degerlendirmesi ve fetal ekokardiografi normaldi.

+ite Vag UmBICE VeR Ve AE 208
1SDED8E GREN 14 TSMODERTITHE

Tartigma: Persiste sag umblikal ven vakalarin cogunda izole olarak tespit edilmekte olup fetal
kromozomal anormallikle birlikteligi nadirdir. izole olmayan olgularda en sik kardiak patoloji
tespit edilmistir. Prenatal olarak tani konulan olgularda ayrintili anatomik degerlendirme ve
fetal ekokardiografi yapilmalidir. Ek anomali tespit edildiginde karyotiplendirme 6nerilebilir.

Anahtar Kelimeler: Prenatal Tani, Persiste Sag Umblikal Ven
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Umblikal Korddaki Gergek Diigiim Neticesinde Ugiincii Trimester Fetal Kayip ile Sonuglanan
Olgu Sunumu

Gorker Sel*
! Bartin Kadin Dogum Hastanesi

Umblikal korddaki gercek digiim nadir bir vakadir. Gergek diglimiin prenatal tespiti nadir ve
zorludur. Nadir bir vaka olmasiyla beraber fetal kayiba da yol agabilir. Bu olgu sunumunda
gebeligin 39. haftasinda gergcek umbilikal kord duglimiine bagl fetal kayip anlatildi. 35
yasinda G2P1, 39 haftalik gebe acil servise basvurdu. 2 glndiir bebek hareketlerini
hissedememe ile basvurdu. Ultrasonda fetal kayip tanisi sonrasi, dogumhanede 3120 gr ex-
erkek bebek dogumu gerceklesti. Dogum sonrasi kan akisini engelleyen umbilikal korddaki
gercek digum disinda ek anomali saptanmadi. Umbilikal korddaki gercek digim ender
gozlenir, ancak gebelik kaybina yol acabileceginden prenatal tespiti dnem arz etmekle
beraber her zaman da miimkiin degildir.
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Amag: Sirenomeli olarak da isimlendirilen deniz kizi (mermaid) sendromunun gorilme sikligi
1/60.000-100.00 canh dogumdur. Alt ekstremitede flzyon, tek umbilikal arter, trogenital ve
gastrointestinal sistem anomalileri ile karakterizedir. Sirenomeli ciddi renal anomaliler
sebebiyle genellikle hayatla bagdasmaz. Ultrasonografi ile erken tani konulmasi aileye olasi
terminasyon seceneginin erken verilmesi ve islemin daha az travmatik olmasi agisindan
onemlidir. Literatlirde az sayida sirenomeli olgusuna ilk trimesterde tani konuldugu
bildirildiginden hastayi sunarak erken taninin dnemini vurgulamayi amacladik.

Yontem: 23 yasinda esinin ve kendisinin 6zgegmisinde 6zellik bulunmayan primigravid hasta
12 hafta 6 glinliik bebeginde bacaklarin izlenmemesi nedeniyle basvurdu.

Bulgular: Yapilan incelemede bas-popo mesafesi 56.6 mm ve 12 hafta 2 giin ile uyumlu idi.
Nukal kalinlik 2 mm 6lglldi. Bilateral bébrekler ve mesane izlenmedi. Tek umbilikal arter
mevcuttu. Ayrica omfalosel gdzlendi. Alt ekstremiteler incelendiginde tek femur mevcuttu ve
tibialar ve fibulalar izlenmedi(Resim 1). Sirenomeli radyografik olarak 7 tiptir. Bizim olgumuz
tip 6’ ya uymaktaydi. Yani femurda flizyon vardi, tibialar ve fibulalar yoktu. Aileye sirenomeli
ve mevcut bulgular hakkinda bilgi verildiginde tibbi tahliye segenegini istediler. Elde edilen
materyalden yapilan kromozom analizi normaldi. Yapilan patolojik inceleme tani ve bulgulari
teyit etti. (Resim 2)

Sonug: Sirenomeli etiyolojisi tartismalidir. Kabul edilen teorilerden birine gére anormal
blastogenez s6z konusudur. Ekstremite tomurcuklarinda gastrulasyon evresindeki bozukluk
nedeniyle olustugu disiniilmektedir. Bu teoriye gore fenotipik 6zellikler defekt olus zamani
ve siddetiyle alakalidir. Diger bir teoriye gore, abdominal aortadan kdken alan vitellin arter
kaynakli tek umbilikal arter mevcuttur ve distalde renal veya inferior mezenterik dallanma
vermediginden kaudal bdlgenin az kanlanmasina neden olmaktadir. Sirenomelinin
ultrasonografi ile tanisi, stk gorilen bir bulgusu olan bilateral renal ageneziye bagh oligo-
anhidroamniyoz nedeniyle zor olabilmektedir. ilk trimesterde olgumuzda oldugu gibi
amniyotik sivi fetal idrardan bagimsiz olarak siklikla yeterlidir ve dikkatli degerlendirme
gerekmektedir. Sonug olarak, ilk trimesterde bu nadir gorlilen sendrom teshis edilebilir ve
genellikle yasam ile bagdasmamasi nedeniyle aileye erken tahliye secenegi sunulabilir.

Anahtar Kelimeler: ilk Trimester, Prenatal Tani, Sirenomeli



Resim 1

12 hafta 2 giinliik gebelik alt ekstremitelerin ultrasonografik goériintiisii

Resim 2

12 hafta 2 giinliik gebelik abortus materyali
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Servikal Serklaj: Vaka Serisi
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Amag: ilk defa 1955 yilinda Shirodkar tarafindan tanimlanan servikal serklaj serviksin gerilme
glcinli mekanik olarak arttirmaya yonelik teknikleri kapsar. McDonald 1957’de servikse
torba agzi seklinde sitiir konulmasini tariflemistir. Transvajinal serklajin kot perinatal
sonuglarin azaltilmasinda etkinligi tartisiimaktadir. Bu c¢alismada klinigimizde uygulanan
serklaj vakalari ve gebelik sonuglari sunulmustur.

Bulgular: Hastanemizde Temmuz 2013 ile Mayis 2015 tarihlerinde, servikal serklaj konmus
21 gebe hasta retrospektif incelenmistir. Yaslari 21-40 arasinda (ortalama 32) degisen
hastalarin ilk trimester tarama testleri ve detayl ultrasonografileri yapilmistir. Dért gebeye
kot obstetrik oyki, birine gecirilmis konizasyon nedeni ile geri kalan 16’sina ise muayenede
servikal uzunlukta kisalma (8-12 mm) izlenmesi Uzerine serklaj karari alinmistir. Tim
hastalara 16-21. gebelik haftalari arasinda McDonald teknigi ile servikal serklaj operasyonu
yapimistir. Bu hastalarin dordiinde spekulum muayenesinde pos 2-3 cm dilate eksternal
ostan prolabe idi (1 hasta 29. haftada canli saglikli dogum, 3 hasta <24 hf membran rlptira).
Acil serklaj disi vakalarin %41’i (n=7) 37-39. haftada, %23’lG (n=4) 33-35. haftada dogum
yapmistir. iki hastanin gebeligi devam etmektedir (>28 hafta). %23 (n=4) vakada 20-22.
haftada erken membran riiptiri ve abortus gerceklesmistir.

Sonug: Serklajin basarisini belirleyen en 6nemli faktoérlerden biri zamanlamadir; ileri servikal
degisikliklerin goriildigu ve posun prolabe oldugu durumlarda en kotl sonuglar alinmaktadir.
Literatiirde elektif midahale sonrasi canh dogum oranlari %70-90 arasinda bildirilmekte iken
servikal dilatasyon varliginda membran ruptiru ihtimali %65’lerdedir. Sonug olarak servikal
yetmezligin tedavisinde serklaj, cok ileri servikal degisiklikler olmadan, etkin bir miidahaledir.
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Monokoryonik Diamniyotik ikiz Gebelikte ikizden ikize Transfiizyon Sendromu ile Karisan
Anomali; Olgu Sunumu
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! Ankara Universitesi Tip Fakiltesi Kadin Hastaliklari ve Dogum Anabilim Dall

Giris: Cogul gebeliklerin %97-98’i ikiz gebeliktir. %20 ‘sini ise monozigotik(MZ) ikiz gebelikler
olusturur. MZ ikizlerde koryonisite ve amniyonisite ¢ok énemlidir. Bu durum zigotta olusan
boélinmenin glinline bagh olarak degismektedir. En sik gozlenen ise monokoryonik
diamniyotik gebeliklerdir. Bu gebelikler plasental vaskiiler anostomozlardan kaynaklanan
ikizden ikize transfiizyon sendromu agisindan riskli gebeliklerdir. Bu durumun tespitinde
ultrasonografi (USG) 6nemlidir. USG’de diskordansin degerlendirilmesi dnemlidir.

Bizim olgumuzda fetuslardan birinde assit saptanarak klinigimize gonderilen ikizden ikize
transfiizyon sendromu (iiTS) disiiniilen ancak yapisal anomaliye bagl bir fetal assit olguydu.

Olgu: 27 yasindaki hastanin ilk ve spontan ikiz gebeligi mevcuttu. ilk trimesterde yapilan
degerlendirmede monokoryonik diamniyotik ikiz gebelik oldugu tespit edilmisti. 19.gebelik
haftasinda fetuslardan birinde assit saptanmasi lzerine ikizden ikize transflizyon sendromu
distnilerek hastanemize gonderilmistir.

Her iki fetus detayli olarak degerlendirilmis ve fetuslardan birisinin tamamen normal oldugu
diger fetusda assit oldugu gorilmistir. Her iki fetusun olglimleri birbirleri ve gebelik haftasi
ile uyumluydu. Amniyon mayileri normaldi. Her iki fetusun mesanesi dolu olarak izlendi. Assit
olan fetusun ekokardiyografisinde fetal aritmi oldugu ve eslik eden pulmoner stenoz ve genis
VSD oldugu gézlendi. Hasta prenatal taniyi kabul etmedi ve takibine devam edilmektedir.

Tartisma: MZ ikiz gebeliklerde 6zellikle monokoryonik olan gebelerde plasenta Uzerinde
damar anastomozlarina sik rastlanir. Bunun sonucu olarak gebeligin ilerleyen déonemlerinde
fetuslar arasinda kan gegisi olabilir ve bir diskordansla karsilasilabilir. Bu patolojik durum
fetuslar arasinda dengesiz bir beslenmeye yol acar. IiTS olgularinda assit gelisimi
etkilenmenin ileri oldugunun gostergesidir. Ancak bizim olgumuzda her iki fetilis arasinda
diskordans olmamasi, mesanenin her iki fetusda dolu izlenmesi bizi bu tanidan
uzaklastirmistir. Fetusda saptadigimiz bu assit durumu hidropsa gidis olarak degerlendirilmis
ve bu fetiis non immin hidrops fetalis nedenleri agisindan arastirilmistir. Yapilan
degerlendirmede bu fetusda major kardiak anomali olmasi bu fetusda goriilen assitin
nedenini aciklamaktadir.

Monokoryonik ikiz gebeliklerde &zellikle hidropik bir durumun saptanmasi ilk olarak akla iiTS
getirmektedir. Ancak bu fetuslar diger patolojiler acgisindan da detayli olarak
degerlendirilmelidir.
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Aort Darligina Bagh Fetal Endokardiyal Fibroelastozis Olgusu; Olgu Sunumu

Tuncay Yiice®, Ali Gokge?, Esra Ozkavukgu?, Acar Kog'

! Ankara Universitesi Tip Fakiltesi Kadin Hastaliklari ve Dogum Anabilim Dali
2 Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi Radyoloji Bolim

Giris: Endokardiyal fibroelastozis (EFE) temel olarak sol ventrikili etkileyen,
endokardiyumdaki elastik ve kollajen liflerin proliferasyonu ile karakterize nadir bir kardiyak
bozukluktur. Endokardiyal fibroelastozis sol ventrikil blayukligine gore siniflandirilir: dilate
veya kontrakte olabilir(1). Her ikisinin de primer ve sekonder formlari mevcuttur. Sekonder
formu viral enfeksiyonlarla, otozomal resesif genetik hastaliklarla, X’e bagh mitokondriyal
kardiyomyopatilerle ve metabolik hastaliklarla iligkilidir (2). Ayrica neonatal lupus ve sistemik
karnitin eksikligi ile de iliskisi bulunmustur (3). Primer (idiopatik) forma en sik eslik eden
lezyon aort kapak stenozudur (4). EFE intrauterin konjestif kalp yetmeazligi ve hidropsa neden
olabilir (5). EFE’si olan hastalarin %80’inde hayatinin ilk yilinda konjestif kalp yetmezligi
gelismektedir (6).

Bizim hastamizda da nadir gorilen bir durum olan sol ventrikiilde dilate EFE mevcuttu.

Olgu: Hastamiz 35 yasinda ve G3 P2’dir. 22. haftada yapilan ultrasonografide sol ventrikilin
genislemis, duvarlarinin hiperekojen olmasi nedeniyle ileri degerlendirme yapildi. Yapilan
fetal EKO’da sol ventrikil duvar hareketlerininde minimal oldugu, aort ¢cikimininda ileri
derecede dar oldugu gozlendi. Ek anomali saptanmadi. Hastaya prenatal tani ve devaminda
sonlandirma secenekleri 6nerildi. Ancak hasta hem tani islemlerini hem de sonlandirma
islemini kabul etmedi. 24. gebelik haftasinda spontan agrilari baslayan hasta vajinal yoldan
dogum yapti. Fetils postpartum eksitus oldu. Aile bebegin postpartum degerlendirilmesini
kabul etmedi.

Tartisma: EFE ultrasonografide kontraktilitesi bozulmus, dilate, endokardinda parlak
kalinlasma igeren sol ventrikil olarak gorilir. Endokardiyal fibroleastozis nadir gorilmekle
beraber ciddi komplikasyonlari olan fetal hayati tehdit eden, eger terme ulasirsa ciddi oranda
konjestif kalp yetmezligi riski tasiyan bir durumdur. Ultrasonografik tanisi; fetus viable
olmadan aileye terminasyon seg¢enegini sunabilmek, aile bunu istemiyorsa bundan sonraki
slrecte nelerin bekledigi hakkinda bilgilendirmek ve dogum sonrasi olasi risklere karsi 6nlem
alabilmek adina 6nemlidir.
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Konjenital Ust Havayolu Tikanma Sendromu (CHAOS) Prenatal Tanisi

Doruk Cevdi Katlan', Cem Atabekoglu®, Acar Koc'

! Ankara Universitesi Tip Fakiltesi, Kadin Hastaliklari ve Dogum Anabilim Dali,Ankara

Giris: Konjenital Ust havayolu tikanma sendromu (CHAQS), son derece nadir goriilen ve
koti/6limcil prognozlu bir durumdur. En sik nedeni laringeal atrezi olmakla beraber, trakeal
atrezi, laringeal kistler, subglottik stenoz veya orofarinks timarleri de bu tabloya yol agabilir.
Fetal akcigerler tarafindan d(retilen sivinin atilamayip trakeo-bronsiyal alanda birikmesi
sonucunda akcigerler ve trake genisleyerek kalbe ve diyaframa basi olusturur. Sonografik
incelemede, bilateral genislemis homojen, hiperekojen akcigerler arasinda sikismis kiguk
olarak izlenen kalp ve diizlesmis, hatta ters donmis olarak izlenen diyafram tipik bulgulardir.
Gebeligin 15-16. haftalarindan itibaren tani konulabilir. Artan intratorasik basinca bagh
azalan ven6z donis ve sonrasinda gelisen kalp yetmezligi, erken dénemde assit, sonrasinda
plasentomegali ve hidropsla komplike olur. Genelde izole olan CHAQS, Fraser sendromu gibi
bazi genetik sendromlara da eslik edebilir. Burada, prenatal olarak tani alan bir CHAOS
olgusu sunulmaktadir.

Olgu: Fetal batinda sivi izlenmesi Uzerine klinigimize yonlendirilen 34 yasindaki primigravid
hastanin 18 haftalik iken yapilan ultrasonografik incelemesinde fetusun torakal kavitesini
dolduran, diyaframi ters cevirip abdominal kaviteye basi olusturan, hiperekojen, bilateral
kitle lezyonu izlendi. Fetal kalp her iki blylk akciger arasinda sikismis, kismen kii¢ciik olarak
gortilmekte ve CHAOS’a 0zglu genislemis-anekoik trakeal ve ana bronsial goriinim
izlenmekteydi. Fetal batinda assit mevcuttu. Genetik bir sendrom disindiirecek eslik eden
ek fetal anomali izlenmedi. Hastanin esiyle akrabaligl veya tibbi gegmisinde baska bir 6zelligi
yoktu. Hasta ve esine olasi fetal laringeal atrezi 6n tanisi, buna baglhh CHAOS ve prognozu
hakkinda danismanlik verildi. Aile istegi ile gebelik sonlandirildi, ancak ileri genetik ve
patolojik inceleme yapilmadi.

Sonug: CHAOS vakalarinda deneysel ve vaka bazl olarak bazi intrauterin ve intrapartum
tedavi secenekleri bildirilmisse de nadir 6zel durumlar haricinde bu uygulamalarin basari
sansi az ve komplikasyon oranlari yiiksektir. Bu fetuslar i¢in tek postnatal miidahale secenegi,
mortalitesi ¢ok yiksek olsa da, ex utero intrapartum tedavidir (EXIT). Perinatal miidahale
olmaksizin mortalite %100’dir. Bu nedenle CHAOS vakalarinin prenatal tanisi hayati
onemdedir. Aileye terminasyon seceneginin sunulmasi, bu secenegin degerlendiriimedigi
durumlarda da EXIT icin dikkatli bir antental planlamanin yapilabilmesi dogru prenatal tani
sayesinde mimkiin olmaktadir.
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intrapartum Mesane Riiptiirii ve Fetal Asit ile Karsimiza GCikan Posterior Uretral Valv: Olgu
Sunumu

Gokeen Orgiil', Emine Aydin®, Ozgiir Ozyunci®

! Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Kadin Hastaliklari ve Dogum Anabilim Dali, Perinatoloji
Bolimi

Amag: intrauterin dénemde saptanan Uriner sistem kaynakl asit ¢cok nadirdir. Bu durum
siklikla Griner sistem obstriksiyonlarina sekonder mesane riiptiirii sonrasinda gelismektedir.
intrauterin mesane riiptiriiniin en sik sebebi ‘posterior iiretral valv’dir (PUV). Artmis Uriner
sistem basinci ve veziko-lreteral refliniin neden oldugu renal displazi ve oligohidramnios
artmis fetal morbidite ve mortaliteden sorumludur. Bizim calismamizin amaci literatiirde
olduk¢a nadir gorilen ve antenatal donemde tani koyulan PUV ve mesane riptird
olgusunun sunulmasidir.

Olgu Sunumu: 30 yasinda gravida 5, parite 3, abort 1 olan hasta klinigimize oligohidramnios
ve fetal asit nedeniyle refere edildi. Son adet tarihine goére 21 hafta 4 glin gebeligi mevcut
olan hastanin bilinen dahili hastaligi bulunmamaktaydi. Perinatoloji bélimiinde yapilan
ultrasonografisinde ol¢limleri haftasi ile uyumlu, tekil, canli, abdomende yaygin asiti olan
fetus izlendi. Amniyotik sivi olduk¢a azalmis idi. Mesanede Uretral genislemeye sekonder
tipik ‘anahtar deligi gériniimi’ saptanmasi (izerine mesane riptiriinden siphelenildi.
Mesane fundusunda perfore alan belirgin idi ve bu noktadan periton bosluguna jet akim
izlenmesi ile tani kesinlestirildi. Bunun Uzerine asit sivisi bosaltildi ve materyal biyokimyasal
acidan test edildi. Beta-2 mikroglobulin seviyesi 9416 ng/mL gelmesi lzerine kalici bobrek
hasari yoniinden fetus riskli kabul edildi. Aile prognoz hakkinda bilgilendirildi ve terminasyon
karari alindi. Kardiyak KCL ile fetosit isleminin ardindan hastaya misoprostol baslandi. Vajinal
yol ile gebeligi sonlanan hasta sifa ile taburcu edildi.

Tartisma - Sonug: Uriner sistem kaynakli asit siklikla mesane riiptiirii sonrasinda gelisir.
Sikhkla PUV’e sekonder gelisen bu durum ikinci trimesterde oligohidramnios ile sonuglanir.
Amniyotik sivinin erken haftada azalmasi ekstremite deformiteleri ve akciger hipoplazisine
yol acar. Gebelik sonucunu belirleyen faktorler akciger matilirasyonu ve boébrek hasarinin
boyutudur. Yirmi dordiinci gebelik haftasi 6ncesinde tani alan olgularda mortalite oranlari
oldukca yuksektir. Gebeligin sonlandirilmasini istemeyen olgularda izlem, parasentez veya
amniyo-peritoneal sant tedavisi disinilebilir. Mesane ruptiri tanisi ile takip edilen
gebelerde erken dogum ve PPROM acisindan dikkatli olmak gerekmektedir.

Anahtar Kelimeler: Fetal Asit, Posterior Uretral valv, Mesane Perforasyonu
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Non-reaktif NST’li Fetiislerde MCA Doppler Olgiimleri Fetal lyilik Halinin Belirleyicisi Olabilir mi?

Mehmet Cinar’, Rifat Taner Aksoy', Yasemin Tasci®

! Zekai Tahir Burak Kadin Sagligi Egitim ve Arastirma Hastanesi, Ankara

Ozet: Bu tanimlayici calismada non-stress test sonucu non-reaktif olan fetuslarda mca
doplerin fetal iyilik halinin bir belirleyicisi olup olamayacagini aragtirdik. 99 term ve non-
stress test sonucu non reaktif olan hastalara MCA doppler incelemesi yapildiktan sonra;
ikinci nst sonuglarina gore iki gruba ayrildi. Grup 1 (n=48) ikinci nst sonucu reaktiflesen
hastalar, Grup 2 (n=51) ikinci nst sonucu non-reaktif olan hastalar olarak tanimlandi. Gruplar
yas, gestasyonel hafta, gravidite, parite, MCA doppler sonuglari agisindan karsilastirildi. MCA
doppler PI dizeyinin gruplar arasinda istatistiksel olarak anlamli farkh oldugu gorildi (p <
0.05). Rok analizinde MCA doppler PI cut of diizeyi 15.51 (89.3sensitivite, %52.4 spesifite;
%78,6-71,4 pozitif-negatif prediktif deger) olarak bulundu. Logistik regresyon analizinde MCA
doppler Pl < 1.51 olmasi persistan non-reaktif nst icin bir risk faktéri olarak bulundu, odds
ratio: 9.167 (2.103-39.958); p = 0.001. (95% confidence interval).

Calismamiza gore; non-reaktif nst sonucu olan hastalarda MCA doppler 6lglimlerinin fetal
iyilik halini 6ngdérmede bir belirteg olabilecegini diislinliyoruz.

Anahtar Kelimeler: Non-reaktif NST, MCA Doppler, Fetal lyilik Hali



Tablo I. Persistan ve reaktiflesen non-reaktif Nst hasta gruplarinin demografik ve klinik

ozellikleri
Variables Group 1 Group 2 p -value
(n=48) (n=51)
(mean £ SD) (mean % SD)
Yas (years) 27.46 £2.74 27.85+3,15 0.644
Gestasyonel yas(weeks) 38.61 + 0.68 39.1+0.75 0.084
Gravida 2.8+0.66 2.46+0.42 0.676
Parite 1.64 +0.62 1.71+0.56 0.680
MCA doppler PI 1.67+0.11 1.54+0.14 0.001
MCA doppler RI 0.79+0.21 0.85+0.18 0.121
MCA doppler S/D 6.24+1.21 6.38+1.35 0.189
MCA doppler PSV (cm/sn) | 47.21 +5.59 46.66 + 4.88 0.722

GW: gestational week, MCA: Middle cerebral artery, PIl: pulsatile index, PSV: peak systolic velocity, RI:

resistance index, S/D: systolic/diastolic ratio p<0.05 is statistically significant.

Tablo Il. MCA doppler PI seviyesi i¢cin Rok analizi

AUC

SE 95 % CI

Cut of value

Sensitivity (%)-specificity (%)

MCA doppler|.760

Pl

741 .615-.906

151

89.3-52.4

MCA: Middle cerebral artery, p<0.05 is statistically significant.




Sekil I. MCA doppler PI seviyesi i¢cin Rok analizi
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Prenatal Nadir Bir Sendrom Olgusu: Meckel Gruber Sendromu
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Simsek'!, Mehmet Ali Séylemez’, Bilge Bilgen Gegkinli', Kenan Delil', Funda Eren®, Pinar Ata’,
ilter Giiney', Ahmet Arman’
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Giris: Meckel Gruber Sendromu (MGS, OMIM:#249000) , lethal seyirli, otozomal resesif
kalitim gosteren, oksipital ensefalosel, polikistik bobrek ve postaksiyel polidaktili ile
karakterize, siliyopati grubundan nadir bir sendromdur. Klinik variabilite ve genetik
heterojenite nedeni ile sendromun 12 tipi mevcuttur. MKS1 geni Tip 1 MGS ile iliskili
genlerden biridir.

Olgu: Otuz vyasinda kadin olgu, gebeligin ultrasonografiye  gore 17.
haftasinda oligohidroamnios, bilateral polikistik bobrek, oksipital ensefalosel saptanmasi
nedeniyle genetik danisma ve prenatal tani igin Perinatoloji polikliniginden Tibbi Genetik
poliklinigimize yonlendirildi. Esiyle ayni kdyden olan hastanin yasayan saglikl bir ¢ocuk, ilk
gebeliginde, fetusta bilateral polikistik bobrek, oksipital ensefalosel, konjenital kalp hastalig
nedeniyle terminasyon oykisli mevcuttu. Simdiki gebeliginde fetusta saptanan mevcut
bulgularla MGS 6n tanisiyla genetik danisma verilerek prenatal tani segenekleri sunulan
olguda amniyon sivisindan yapilan fetal karyotip analizinde major bir kromozomal anomali ve
MKS1 geni ekzon 16 ve 17 dizi analizinde mutasyon saptanmadi. Ailenin terminasyon istegi
ile 22. haftada sonlandirilan fetusun terminasyon sonrasi muayenesinde karin cevresi 22 cm
(>90P) olup diger antropometrik degerleri normal sinirlar icerisindeydi. Oksipital ensefalosel,
kisa ve yele boyun, distk ve geriye yerlesimli kulaklar, her iki el ve ayakta postaksiyel
polidaktili, bombe ve distandi karin bulgulari olan olgunun i¢ organ muayenesinde polikistik
bobrek yapisi gorildi.

Sonug: Bu bulgularla MGS dislinilen olgudan alinan amniyon, cilt ve koryon villus
orneklerinden DNA izolasyonu yapildi. Olasi submikroskobik kromozomal aberasyonlar icin
array-CGH analizi ve MGS ile iliskili genlerin yeni nesil dizileme ile molekiiler analizi planlanan
olgunun genetik ¢alismasi siirmektedir.

Tartisma: Otozomal resesif kalitim oOzelligi dolayisiyla bir sonraki gebelikte %25 olan
tekrarlama riski nedeniyle, prenatal ya da preimplantasyon genetik tani icin mutasyonun
belirlenmesi aile icin blylik 6nem tasimaktadir. Genetik heterojenite nedeniyle genetik
mutasyonu ortaya koymanin uygun yollarindan birisi yeni nesil dizileme yontemidir. Olguda
genetik analizlerin sonuclanmasiyla etkin bir genetik danisma vermek ve hastaligin ailede
tekrarlama riskinin 6niine gecmek miimkiin olabilecektir.

Anahtar Kelimeler: Meckel Gruber Sendromu, Prenatal Tani
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Maternal Kanda Hiicre Disi Serbest Dolasan Fetal DNA izolasyonuna Yonelik Kitlerde
Etkinlik Karsilastiriimasi

Naz GUIerayl, M. Sinan Beksagz, Serkan Kabagaml, Mehmet AIika§ifo§Iu1

'Hacettepe Universitesi Tip Fakiltesi Tibbi Genetik Anabilim Dali, Sihhiye, Ankara
’Hacettepe Universitesi Tip Fakultesi Kadin Hastaliklari ve Dogum, Perinatoloji Bilim Dali, Ankara

Amag: Gebelerde maternal dolasimdaki serbest fetal DNA'nin varligi ilk kez 1997 yilinda
gosterilmis olmasina ragmen genetik hastaliklarin prenatal tanisinda non-invaziv tarama testi
kapsaminda kullanimi son vyillarda belirgin olarak artmistir. Yontemin ilk ve en 6nemli
asamasi elde edilen toplam serbest-DNA Uriinlinde >%4 miktarda fetal DNA'in bulunmasidir.
Bu calismada piyasada bu amacla kullanilan farkli kitlerin etkinlik karsilastirmasi yapilmasi
planlanmis, ilgili yontemin prenatal tani protokolleri icinde yeni bir tarama yontemi olarak
kullanilabilirligi test edilmistir.

Yontem: Bu calismaya CVS ya da erken amniosentez onerilmis 10. ile 15. haftalar arasi 14
adet gebe dahil edilmistir. Calisma kapsaminda invaziv girisim ile es zamanl annelerden
periferik kan alinarak 3 farkli kit ile fetal DNA izolasyonu yapilmistir. Fetal DNA’y1 belirlemek
amaciyla Y kromozom-spesifik SRY dizisi kullaniimigtir. CVS ve erken amniosentez sonrasi
Kantitatif-Floresan PCR(QF-PCR) sonucu XY olarak belirlenmis orneklere ait serbest-DNA
orneklerinde Y kromozomu, SRY spesifik primerlerle PCR amplifikasyonu yapilarak test
edilmistir.

Bulgular: Calisma kapsaminda 14 gebeden izole edllen serbest DNA kantite edilmis ve 0.3-
1ng/ul konsantrasyonda DNA elde edilmistir. QF-PCR ile 14 gebelikten 5 tanesinin genotipi
XY olarak saptanmistir. Bu 5 gebeden elde edilen fetal DNA kullanilarak SRY dizisi
amplifikasyonu yapilmis, bu hastalarin 3 tanesinde her lg¢ kitte de QF-PCR ile uyumlu
sonuclar elde edilmistir. Kalan 2 hastada Ise kullanilan 3 kitten sadece 1 tanesinde QF-PCR ile
uyumlu sonug saptanmistir. Jel elektroforezde goriintiilenen bandin Sanger dizileme ile SRY
dizisiyle uyumlulugu gosterilmistir. Ayrica elde edilen serbest DNA 6rnegi dogrudan QF-PCR
ile calisilmis, AMELY ve SRY bolgelerine ait pikler saptanmistir. QF-PCR sonucu XX olarak
saptanan gebeliklerde Ise her 3 kitle elde edilen 6rneklerde hatali XY sonucu goézlenmemistir.

Sonug: Piyasada fetal DNA eldesine yonelik gelistirilen ve yaygin kullanimda olan kitler
arasinda etkinlik farki vardir. Elde edilen total DNA konsantrasyonundan bagimsiz olarak bazi
kitlerde vyeterli fetal DNA elde edilememektedir. Fetal DNA kullanimina dayali tarama
testlerinde yaygin kullanima ge¢meden once fetal DNA diizeyinin yeterliliginden emin
olunmahdir.
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Sag Aortik Ark Anomalisi ile ipsilateral Ekstremite Hipoplazisi ilskili Olabilir mi?
Tugce Hayret* Yasemin Alanay’ Recep Has? Ahmet Cem Batukan®

'Acibadem Universitesi Tip Fakiiltesi
%jstanbul Universitesi istanbul Tip Fakltesi

Amag: Sag aortik ark, aortanin normal seyrinin aksine trakeanin sagindan seyrettigi, eslik
eden anomali varligina gore semptomatik ya da asemptomatik olabilen bir vaskiler
anomalidir. Bu sunumda sag aortik arkh fetlste eslik eden Ust ekstremite deformitesinin
gosterildigi ilk vaka olmasi nedeniyle bu fetlslerin prenatal takibinde Ust ekstremite
incelemesinin 6nemine dikkat cekmek amaglanmaktadir.

Yontem: Prenatal takiplerde transvajinal ve transabdominal ultrasonografi, 22qll
delesyonunu arastirmaya yonelik FISH( Floresan in situ hibridizasyon) analizi ve Affymetrix
Cytoscan 750K platform kullanilarak SNP array yontemi ile molekiler karyotipleme
yontemleri kullaniimistir.

Bulgular: 33 yasinda nullipar hastanin rutin takibi sirasinda prenatal 12. haftada saptanan
megasist nedeniyle koryon villus 6rneklemesi yapildi. Karyotipi normal olarak rapor edilen
fetlste 14. haftada sag aortik ark saptandi. Yapilan FISH analizi 22q11 delesyonu agisindan
normal olarak bildirilen fetliste 20. haftada sol elin sabit palmar fleksiyonda, parmaklarin
ekstansiyonda durdugu sindaktili yoninden sipheli el deformitesi saptandi. Genetik ve
ortopedik danisma verildikten sonra aile gebeligin devamina karar verdi. Prenatal
ultrasonografi bulgulari postnatal konfirme edildi.

Sonug: Sag aortik ark, intrakardiyak ve ekstrakardiyak anomalilerle birliktelik gbsterebilen bir
vaskiiler anomalidir. Bu nedenle sag aortik ark saptanan fetlislerde sonografik anomali
taramasinin Ust ekstremite kemiklerini de icine alacak bicimde detaylandirilmasi 6nemlidir.

Anahtar Kelimeler: Sag Aortik Ark, El Deformitesi, Ekstrakardiyak Anomali
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Al-Awadi-Raas-Rothschild Sendromu Tanili Fetusta WNT7A Geninde Yeni Mutasyon
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Amag:  Al-Awadi-Raas-Rothschild  sendromu  (AARRS), agir Ust-alt ekstremite
malformasyonlari, uterus aplazi/hipoplazisi, hipoplastik pelvis ile seyreden ve otozomal
resesif kalitilan nadir bir genetik hastaliktir. Bu hastallk WNT7A geninin mutasyonlari
sonucunda ortaya ¢ikmakta olup kendine 6zgl klinik bulgulari ile diger prenatal baslangich
ekstremite anomalilerinden ayrilmaktadir. Burada tipik AARRS bulgulari olan bir fetus
genetik etyolojisi ile beraber sunulmaktadir.

Yéntem: Amnion sivisindan karyotip analizi ve DNA izolasyonu gergeklestirilmistir. ileri nesil
dizileme kullanilarak WNT7A geni dizi analizi yapilmistir. Sonugta saptanan varyant Sanger
dizileme ile konfirme edilmistir.

Bulgular: Fetusun ebeveynleri 2. derece kuzen evliligi yapmis olup perinatal ilag/madde
kullanim o©ykisii bulunmamaktadir. Prenatal ultrason ve terminasyon sonrasi otopside
bilateral humeroradial sinositoz, bilateral ulna yoklugu, ellerde oligodaktili, hipoplastik
pelvis, bilateral kisa femur ve tibia ile fibula yoklugu, ileri derecede hipoplastik ayaklar ve
uterus aplazisi gozlenmistir. Yapilan karyotip analizi sonucu 46,XX (normal disi karyotip)
olarak saptanmistir. WNT7A geni dizilemesi sonucunda, c.304C>T, p.(R102W) homozigot
missense varyanti saptanmistir. Bu degisiklik, hastanin anne ve babasinda heterozigot olarak
bulunmaktadir.

Sonug: Hastada tespit edilen mutasyon daha onceden literatirde tanimlanmamis yeni bir
degisikliktir. Bu degisiklik, in silico degerlendirme araclarina gore yiksek olasilikla hastalik
nedeni olarak degerlendirilmis ve normal popilasyondan olusan veritabanlarinda (dbSNP,
ExAC ve IGBAM) daha 6nce bildiriimemistir. Gliniimize kadar, AARRS ile iliskili 4 mutasyon
tanimli olup, bulunan bu degisiklik, klinik bulgularla birlikte AARRS’den sorumlu

yeni bir mutasyon olarak degerlendirilmistir.

Anahtar Kelimeler: Al-Awadi-Raas-Rothschild sendromu, WNT7A, prenatal tani
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Kardiyak Bulgusu Olan Fetuslarda Genetik Yaklasim
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Amag: Konjenital kalp hastaliklari (KKH), kardiyak embriogenez sirasinda ortaya ¢ikan bir dizi
fonksiyonel ve yapisal anormallige bagli olarak gelisir. Fetal yapisal anomalilerin %28’ini
olusturur. Genetik ve genetik olmayan nedenlerle olusabilir. Klinik ve genetik heterojenite
belirgindir. KKH’na yol acabilen farkl diizeydeki genetik bozukluklarin tanisi i¢cin yontem
secimi ve algoritmik yaklasim 6nem tasimaktadir. Calismamizda prenatal donemde KKH
belirlenen hastalarimizda saptadigimiz sitogenetik bulgularin sunulmasi ve sonuglarimiz
Uzerinden bu hastalik grubuna genetik yaklasimin tartisilmasi amaglanmistir.

Yontem: Ocak 2006- Mart 2016 tarihleri arasinda gebeligin farkli donemlerinde fetal
degerlendirme sirasinda KKH saptanmasi nedeniyle bolimimiize refere edilen ve prenatal
genetik tani yapilmis 70 hastanin sonugclari geriye doniik olarak incelenmistir. Olgularin
timunde karyotip analizi, 8 olguda ¢oklu baglanmaya dayali prob ¢ogalmasi (MLPA) yontemi
ile 22911 delesyonu agisindan degerlendirme yapildigi gorilmustiir. Hastalarin analiz
sonuclari andploidi, yapisal anomali ve normal karyotip olarak gruplanmistir.

Bulgular: incelenen siire icinde 245 gebelikte KKH saptanmis ancak bunlarin 70’i prenatal
genetik taniyl kabul etmistir (%28,5). Bu olgularin 65’i amniyosentez, 3’0 kordosentez, 2’si
koryon villus 6rnegidir. Amniyosentez Orneklerinde 11 anomali karyotip analiziyle, bir
anomali ise MLPA ile (22q11 mikrodelesyonu) belirlenmistir. Kordosentez yapilan bir olguda
21. kromozom monozomisi saptanmistir. Karyotiple saptanabilen anomaliler (%92.3) icinde
en sik andploidi (%61,5) gozlenmistir. 22q11 delesyonu dislinilen 8 olgudan birinde bulgu
saptanmistir.

Tartisma: Hasta grubumuzda kromozom anomali oranimiz literatiirle uyumlu olarak (%18,6)
saptanmistir. Konotrunkal anomali saptanan fetuslarda glincel kilavuzlarda 22ql1l
delesyonunun FISH ya da MLPA yontemi ile taranmasi 6nerilmektedir. Bu gruba dahil olan
sekiz hastanin sadece birinde delesyon saptanmistir. Ultrason ile saptanabilen anomalisi olan
normal karyotipli fetuslarin %5-10"unda dizin karsilastirmali genomik hibridizayon (aCGH)
yontemi ile bulgu saptanmaktadir. Bu nedenle karyotip analizi ve FISH sonucunda anomali
saptanmadigi durumlarda bu yontemin onerilebilecegi goriisiindeyiz.

Anahtar Kelimeler: Fetal kardiyak anomaliler, Genetik tani ydntemleri, Kromozom anomalisi



[SS-003][Kabul:Sozel]

Sadece Fenobarbital ile Tedavi Edilmis Tip-2 Crigler-Najjar Sendromlu Gebenin Fetal ve
Neonatal Sonuglari ve Literatiir Derlemesi

Fatih Celik!, Mesut Kose!
! Afyon Kocatepe Universitesi, Kadin Hastaliklari ve Dogum A.D.

Amag: Crigler - Najjar sendromu (CNS) (ridin-5 difosfat glukroniysil-transferaz (UDPG-T)
enzim aktivitesinin tam (Tip-l1) yada kismi (Tip-Il) eksikligi ile seyreden, nadir gorilen ve
unkonjlge hiperbilirubinemi ile karakterize otozomal resesif bir hastaliktir. Tip | sendromu
olan vakalarin ¢ogu hayatin erken dénemlerinde siddetli hiperbilirubineminin neden oldugu
kernikterus nedeniyle kaybedilmekte iken, Tip Il formu ise fototerapi yada fenobarbital gibi
tedavilerle normal eriskin donemlerine kadar hayatini sirdiirmektedir. Maternal CNS ise
nadir gortlen ve anne ile bebek lzerine olan etkileri az bilinen bir durumdur. Gebelikte
ylikselmis unkonjlige hiperbilirubinemi  dizeyleri fetlis icin norotoksisite  riski
olusturmaktadir. Literatlirde Tip Il CNS tanisiyla gebelikte takip ve tedavi edilmis 5 vaka
bildirilmistir.

Yontem: 34 yasinda olan hasta 9 hafta gebelikte hiperbilirubinemi nedeniyle refere edildi.
Cocukluk caginda tani almis Tip-Il CNS tanisi almis hastanin basvuru aninda total serum
bilirubin seviyesi: 13,1 mg/dl, indirek bilirubin dizeyi: 12,2 mg/dl saptandi. Hastaya
Fenobarbital 25 mg/gin p.o. baslandi.

Bulgular: Hastanin gebelik siiresince serum bilirubin dizeyleri Sekil-1 'de verilmistir. Hastanin
ortalama indirek bilirubin dizeyi 5,2 mg/dl - 7,8 mg/dl araliginda seyretmistir. Gebelik
slresince yapilan fetal ultraonografik degerlendirmeler normaldi. Gebeligin 39. Haftasinda,
normal vajinal yolla, 3350 gr, 9-10 apgarla, erkek bebek dogurtuldu. ilk yapilan yenidogan
muayenesi normaldi. Takip eden glinlerde yapilan isitme testi, norolojik muayene bulgulari
ve gorme normaldi. Su an 4 yasinda olan ¢ocuk saglikli olarak degerlendirildi.

Sonug: Biz Fenobarbital ile tedavi edilmis ve iyi fetal sonuglarla neticelenmis Tip Il CNS
vakasini raporladik. Crigler-Najjar sendromlu gebeler, yikselmis unkonjlge bilirubinin fetal
kernikterus riski yaratmasi nedeniyle tedavi gerektiren hastalardir. Maternal unkonjiige
bilirubin plasentayr gecerek fetusda no6rénal dejenerasyona ve buna bagh pleji,
ataxi,spastisite, sagirhk, mental retardasyon, koreasteatoz, nobetler ve o6lime neden
olabilmektedir. Gebelik siiresince hangi bilirubin diizeylerinin fetal kernikterusa neden
olabilecegi konusunda literatiirde heniz calisma olmamasina ragmen, bizim vakamizda
gostermistir ki; fenabarbital tedavisi maksimum 60mg/gilin kullanimda gulvenilir bir secenek
gibi gorlinmekle birlikte iyi neonatal sonugclarla iliskilidir.

Anahtar Kelimeler: Crigler-Najjar sendrom, Fenobarbital



[SS-004][Kabul:Sozel]

Nedeni Bilinmeyen Ailesel Genetik Hastalik Oykiisii Nadir Dengeli Translokasyonla iliskili Olabilir

Kanay Yararbasl, Vesle Ozlemz, Burak Tatl|3, Atil YUkseI3, Yasemin AIanay4

'Maltepe Universitesi Tip Fakiiltesi

’Diizen Laboratuvarlar Grubu

*istanbul Universitesi istanbul Tip Fakiiltesi
*Acibadem Universitesi Tip Fakiiltesi

Amag: Genetik hastalik 6ykisi olan aile bireylerinin varligi, gebelik izlemini degistirebilir. Aile
agaci ¢izimi rutin gebe izleminin ilk basamaklarinda yer almalidir. Bazen basit bir aile agaci
incelemesi ailesel bir dengeli translokasyon tasiyiciligini nesiller sonra ortaya cikarabilir. Bu
sunumda, doért nesil boyunca nedeni aydinlatilamamis zihinsel yetersizligi olan birden fazla
bireyin yer aldigi bir ailenin tani stireci tartigilmistir.

Yontem: Laboratuvar tanida kromozom analizi, FISH analizi, Affymetrix Cytoscan 750K
platform kullanilarak SNP array yontemi ile molekiler karyotipleme yontemleri kullaniimistir.

Bulgular: Kuzey Irak’ta yasayan genis bir ailenin dordiinci nesil Gyesi 2 aylik bir bebek
klinikte degerlendirildi. Fenotipik bulgulari 5p delesyon sendromu ile uyumluydu. Aile agaci
incelemesi sonrasi gozlenen benzer vakalari agiklayabilecek olasi bir ailesel translokasyon
distnulerek FISH analizine ek olarak kromozomal mikroarray de planlandi.  FISH ile 5p
delesyonu gosterilen hastada molekiler karyotiplemede 18. Kromozomda artis gozlendi
(arr[hg19] 5p15.33p15.1(113,576-18,248,617)x1, 18p11.32p11.21(136,227-12,500,674)x3).
Anne-baba incelemeleri sonrasi indeksin babasinda 5. ve 18. Kromozomlar arasi dengeli
translokasyon tastyiciligi tespit edildi [46,XY,t(5;18)(p15.3;p11.3)].

Sonuclarla genetik danisma verildi. Esi gebe olan amca ile ayrica gorisildi. ilk karyotip
analizi ile taslyicilik taramasini reddeden amca ve esi; izlemde fetusta trizomi 18 i¢in marker
olabilecek koroid pleksus kisti saptanmasi sonrasi da prenatal karyotiplemeyi kabul etmedi.
Postnatal donemde klinik karyotip analizi indeks vaka ile ayni dengesiz karyotip sonucunu
gosterdi.

Sonug: Gebelik nedeniyle basvuran her kadinin ilk obstetrik gérlismesinde pedigri analizi
yapilmasi énemlidir. Genel popilasyonun yaklasik %5’inde dengeli translokasyon tasiyicilig
oldugu dusilintlmektedir. Dengeli translokasyon tasiyiciligl, daha cok tekrarlayan gebelik
kayiplari ve infertilite ile iliskilendirilse de, dengesizlik nedeniyle ortaya cikan derivatif
kromozom vyapisi ¢cok farkh kliniklerle karsimiza cikabilir. Bu ailede pedigri incelemesi, klinik
degerlendirmenin laboratuvari dogru yonlendirebilmesini saglamistir. Bu ailenin tasidigl
dengeli translokasyon ve olusan derivatif fenotiplerin literatiirde daha 6nce bildiriimemis
olmasi bu genomik dengesizliklerin fonksiyonel etkilerini aydinlatma acisindan ayrica
onemlidir.

Anahtar Kelimeler: Molekuler karyotipleme, Array karyotipleme, Kromozomal mikroarray,
Genetik danisma, Aile agaci/pedigri
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Prenatal Donemde Mikroarray Testini Kimlere Yapalim?
Mehmet Tire', Sebnem Ozemri Sag', Tuna Giilten®, Tahsin Yakut®
! Uludag Universitesi Tip Fakiltesi, Tibbi Genetik AD

Amag: “Prenatal donemde yapilan mikroarray testinin yorumlanmasindaki gigliikler” ve
“mikroarray testini kimlere yapalim?” sorularini tartismak.

Yontem: Fetal USG anomalisi saptanan hastaya amniosentez materyalinden sitogenetik
analizi ve mikroarray uygulandi. Mikroaray verileri, DECIPHER, ISCA ve DGV veri
tabanlarindan klinik 6Gnemi arastirildi.

Bulgular: Hastaya 22. haftada yapilan fetal USG de tim uzun ekstremitelerde kisalk (< %1)
ve beraberinde hiperekojen barsak bulgulari olan hastaya yapilan amniosentez sitogenetik
analizi 46,XY olarak saptandi. Hastanin amniosentez materyaline, Agilent Oligonikleotit
8*60K mikroarray sistemi kullanilarak yapilan mikroarrayde arr[hg19] 1p31.1(71,604,619-
71,876,032)x3, Xq22.2(102731383-103003092)x2 olarak rapor edildi. DECIPHER, ISCA ve DGV
veri tabanlarinda ve literatlr arastirmalarinda olgumuzun dublikasyon boélgesiyle ortlisen
veriye rastlanmadi. Ancak bu bolgeleri kapsayan daha biylk dublikasyonlarda konjenital
nistagmus, neonatal hipotoni, ataksi, gelisim geriligi bulgulariyla seyreden olgular
bildirilmistir.

Sonu¢: Amniosentez sitogenetik analizi ve mikroarray test sonuglari ile fetlistiin klinigini
aciklayacak yeterli veri elde edilememis olup mikroarray sonucu ¢ikan dublikasyon klinik
onemi bilinmeyen varyasyon olarak yorumlanmistir. Prenatal olgularada mikroarray oncesi
aileye beklentilerini karsilamak adina testin spesifitesi, sensivitesi ve sonuglarin
yorumlanmasindaki giglikler iyi anlatilmalidir.
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Nadir Bir Fetal Abdominal Kitle Olarak Fetus in Fetu, Olgu Sunumu

Ali Ozgiir Ersovl*, Sibel C)zlerl, Gllnur Golla Bahad|r2, Ebru Ersoy3, Nuri Dan|§man1

! Perinatoloji Klinigi, Zekai Tahir Burak Kadin Saghigi Egitim ve Arastirma Hastanesi, Ankara
2 Cocuk Cerrahisi Klinigi, Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Ankara

3 Kadin Hastaliklari ve Dogum Klinigi, Zekai Tahir Burak Kadin Saglig Egitim ve Arastirma
Hastanesi, Ankara

Girig: Perinatoloji klinigimize fetal bagirsaklarin ultrasonografide normalden genis gériinmesi
ve gebelik haftasina gore ileri derecede oligohidramniyon nedeniyle yonlendirilen ve fetal
abdominal kitle 6n tanisiyla prenatal ve postnatal takip edilen olguyu sunuyoruz.

Olgu Sunumu: Otuz bir yasindaki, 3 kez spontan vajinal yolla saglkh ¢ocuk doguran hasta,
gebeliginin 37. haftasinda, ultrasonografide fetal bagirsaklarin normalden genis gériinmesi
ve ciddi oligohidramniyon nedeniyle Uglincii basamak merkezimize yonlendirildi. Akraba
evliligi veya baska tibbi 6yklisiu bulunmayan hastanin ultrasonografik muayenesinde, fetusta
retroperitoneal bdlgenin orta hattinda yerlesimli, karacigerin hemen altinda ve her iki
bobregin arasinda olan, 44 x 38 x 40 mm boyutlarinda, solid alanlar iceren, iyi sinirh ve
yuvarlak sekilli kitle lezyonu ve ciddi oligohidramniyon izlendi. Kardiyotokogramda gézlenen
fetal distres sonucu sezaryen yoluyla dogurtulan hastanin bebeginin postnatal
muayenesinde, kitlenin cevresindeki organlarda, gastrointestinal sistem Uzerine basi etkisi
nedenli abdominal distansiyon disinda anormal bulgu izlenmedi. Kardiyolojik agidan klinigi
normal olarak degerlendirilen bebegin vendz kan drneginden yapilan hematolojik, hepatik,
renal biyokimyasal degerlendirme de dogal sonuglandi. Cocuk cerrahisi ekibi tarafindan
retroperitoneal kitle nedeniyle laparotomi karari alindi. Operasyonda, kitle intakt ve
komplikasyonsuz olarak yerlestigi boélgeden c¢ikarilinca, neonatal duodenumun basidan
kurtuldugu izlendi. Kitlenin patolojik incelemesi, asefalik, akardiyak ikiz esi olarak raporlandi.
Sitogenetik incelemede, kitlenin karyotipi 46,XY olarak bildirildi. Sonug klinik tani "Fetus in
fetu" olarak belirlendi.

Sonug: Anormal ikizlesme sonucu olustugu distndlen, ikizi tarafindan cevrelenmis fetus
olarak tanimlanan, oldukga nadir rastlanan Fetus in fetu olgusuna, literatlirde bildirilen en sik
yerlesim yeri olmasi itibariyle, 6zellikle fetusta retroperitoneal kitle 6n tanisi konuldugunda,
sonug klinik ve patolojik tanisi olarak rastlanabilmektedir.

Not:
1. Olgu, Fransa'nin Nice kentinde 29 Haziran- 3 Temmuz arasinda diizenlenen Fetal Medicine

Foundation (FMF) 2014 Diinya Kongresi'nde poster olarak sunulmus ve West Indian Medical
Journal'da basiimak tizere kabul edilmistir.

2. Olgunun, bildiri 6zeti ile gonderilemeyen prenatal ultrasonografik video goriintileri
elimizde mevcuttur.

3. Olgunun daha kapsamli gérsel anlatimini saglayabilecek 6 adet resim asagida sunulmustur.
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Resim 1. Fetal karacigerin altinda, her iki bébrek ortasinda yerlesimli, iyi sinirli yuvarlak kitle
lezyonunun koronal planda ultrasonografik gortinimi izlenmektedir.
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Resim 2. Yenidoganin bilgisayarli tomografik goriintiilenmesi sonucu, bagirsaklarin
dilatasyonu, kitlenin bobreklerin orta ve dnlindeki yerlesimi ve karaciger izlenmektedir.



Resim 3. Laparotomi sonrasi acik goruste, kitlenin duodenuma arkadan basi yaptigi ve onu
dizlestirdigi gortilmektedir.

Resim 4. Retroperitoneal bolgeye girildiginde gdzlenen, hemorajik yapilar igerdigi izlenimi
veren iyi sinirli ve kapsulll kitle lezyonu izlenmektedir.



Resim 5. Kitlenin direkt grafide gorinimi

Resim 6. Kitlenin kapsili soyulduktan sonraki gériinimiinde, makroskopik olarak rudimenter
ekstremiteler, gastrointestinal yapilar, cilt yapilari izlenebilmektedir.
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Kistik Higroma Olgularinda Perinatal Sonuglar; Sonlandirma Her Zaman Gerekli midir?
Tuncay Yiice', Batuhan Turgay’, Acar Kog!

! Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi Kadin Hastaliklari ve Dogum Anabilim Dali

Girig: Kistik higroma siklikla fetal boyunda gorilen igi sivi dolu bosluklar ile karakterize bir
konjenital lenfatik anormallik olarak tanimlanir. Goérilme sikhgr birinci trimesterde yaklasik
1:285 dir. Kromozomal ve yapisal anomalilerin eslik etme olasiligi yiksektir. 1. trimesterde
kistik higroma tespit edilen gebelere prenatal tani islemleri 6nerilmelidir ve sonuglari
acisindan aile detayli olarak bilgilendirilmelidir.

Olgular: Toplam 15 kistik higroma tanisi konan gebe izlenmistir. Bu gebelerden invaziv
prenatal tani testini kabul eden 12 gebeye CVS islemi 2 gebeye amniyosentez islemi
uyguladik. Sadece 1 gebe bu islemleri kabul etmedigi icin cffDNA istendi. 3 fetusda (%20)
trizomi 21 saptandi ve bu gebelikler aile istemiyle sonlandirildi. Sonucu normal gelen 4
gebenin (bir gebede duktus venosusda ters “a” dalgasi saptandi) takibinde 16 ile 19 hafta
arasinda intrauterin 6lim gorildu ve tahliye edildi. cffDNA sonucu disik risk gelen gebede
14.gebelik haftasinda intrauterin 6lim goérilda ve tahliye edildi. Takibi yapilan gebelerden
birinde 26 gebelik haftasinda hidrops ve digerinde 30 haftada hidrops gelisti ve bu
gebeliklerde sonlandirildi. Bir olguda (%6,6) kistik higromaya ek olarak unilateral multikistik
bobrek ve unilateral pes eqinovarus mevcuttu. Bu gebelik terme kadar takip edildi ve
dogurtuldu. Bir gebede (%6,6) de aksiller bélgede kistik higroma tespit edildi ve doguma
kadar izlendi, dogumdan sonra kist eksize edildi ve saglkh bir sekilde takibi devam
etmektedir. 3 gebede de (%20) fetusdaki kistik higroma geriledi ve saghkli dogum gergeklesti
(Tablo 1).

Sonugcta takibi yapilan 15 gebeligin 5’inde sonuglarin iyi oldugunu gérmekteyiz.

Tartisma: 1.trimesterde kistik higromaya en sik eslik eden kromozomal anomali trizomi
21’dir. Bizim hastalarimizda da benzer sonuc¢ bulduk ancak klasik olarak bildirilen %35-50
kromozomal anomali oranini kendi hastalarimizda daha diislik olarak saptadik (%20).
Anoéploidi saptanmayan grupta %25 oraninda major kardiak anomali ve olgularin %25’de ise
fetal veya neonatal 6liim gorilebilir. Bizim olgularimizdan 5’i (%33,3) intrauterin donemin 16
ile 19.haftalari arasinda eksitus olmustur. 2 olgu ise (%13,3) ileri donemlerde hidrops
geliserek sonlanmistir.  ileri ddénemlere kadar yasayan fetuslarda kardiak anomali
saptanmamistir.

Bu olgularin %20’si saglkli bir gelisim gosterebilmektedir. Bizim olgularimiza baktigimizda 3
olguda intrauterin tamamen gerileme izlenirken, 1 olguda postpartum dénemde gerileme
olmustur. Bir olguda ise yaklasik 14 cm boyutunda axiller yerlesimli kistik higroma cerrahi
olarak eksize edilmistir (toplam 5 olgu). Bu bebekler saglikli olarak izlenmektedir.

Sonucta 1.trimester kistik higroma tespit edildiginde oncelikle kromozomal anomaliler
disltnilse de kromozomal olarak normal olan gebelerde takipte ciddi patolojiler ile
karsilasilabilmektedir. Bu konuda aile detayli olarak bilgilendirilmelidir. Ancak dogum
sonrasinda saglikli takip edilen bebek oranlarina bakildiginda 15 olgunun 5’i (%33,3) sagliklhi
bir sekilde takip ediliyor olmasi kistik higroma tespit edilen fetuslara tamamen kotl prognoz
acisindan bakilmamasi gerektigini gosteriyor.



4 olgu Normal 16-19 hf aras1 TU ex %26,6

1 olgu Normal DV ters “a” 14. hf 1U ex %06,6

3olgu Trizomi DV ters “a” (1 fetus) Sonlandirma %20
21

NK agenezi (1 fetus)

2 olgu Normal 1.26.hafta hidrops fetalis Sonlandirma %13,3

2.33 hafta hidrops fetalis

3 olgu Normal DV ters “a” (1 fetus) Geriledi %20

Saglikli dogum

1olgu Normal Multikistik bobrek (unilateral) Termde dogum %6,6

Pes eginovarus (unilateral) Saglikli

1olgu Normal Axiller lenfanjioma %06,6

Neonatal dénemde

operasyon yapildi

Saglikl

Tablo1: Tim olgularin sonuclari
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Prenatal Fetal Megaloiiretra Tanisi ve Megasistit Ayirici Tanisi

Cem Yasar SANHAL', Dilek UYGUR*, Aykan YUCEL"

! Zekai Tahir Burak Kadin Saghgi Egitim ve Arastirma Hastanesi, Perinatoloji Klinigi

Amag: Prenatal donemde saptanan fetal megalolretra tanisinin bildiriimesi ve fetal
megasistit ayirici tanisinin yapilmasi.

Olgu: 32 yasinda gravidas! 2 paritesi 1 olan ve oykisinde 6zellik olmayan olgu, 16. gebelik
haftasinda klinigimize fetal megasistit tanisi ile refere edildi. Yapilan ultrasonografisinde
amnion mai miktari normal olmakla birlikte, fetal megasistit halinin oldugu teyid edildi. Ek
olarak cinsiyeti erkek olan fetusta penil (retra, prostatik Uretra, mesane, (reter ve
nihayetinde bobreklerde pelvikalisiyel bolimlerde dilatasyon saptandi. Ayni hafta icerisinde
amniyosentez ve vezikosentezde sirasiyla normal karyotip ve korunmus renal fonksiyonlari
gosteren bulgular elde edildi. 17. gebelik haftasinda, megasistit bulgulari tekrarladigi igin,
fetal mesaneye sant tatbik edildi ancak ertesi glinkli kontrolde santin disloke oldugu tespit
edildi. Hastanin bir hafta sonraki tekrar sant takilmasi amaclanan kontroliinde, fetal
mesanenin kiguldigu ve fusiform bir hal aldigi saptanmasi Uzerine ikinci kez sant tatbik
edilmedi. ilerleyen gebelik haftalarinda obstruktif bulgulari gerileyen hasta, 24. gebelik
haftasinda preterm preterm membran ruptiri ile basvurdu. Takipleri yapilan hasta 34.
gebelik haftasinda dogum yapti. Post natal izleminde idrar ¢ikarimi ve bobrek fonksiyonlari
normal olan erkek bebek halen takip altinda bulunmaktaydi.

Tartisma: Megalolretra alt Griner sistemde fonksiyonel obstriiksiyon yaratan penil Gretranin
non-obstriiktif dilatasyonudur. Ayirici tanisinda normal kordon veya kordon kistleri, veb ve
divertikul gibi megaloiretrayi taklit eden Uretral patolojiler ve fetal megasistit ile sonuclanan
Prune Belly, posterior (retral valf ve megasistit-megakolon-intestinal hipoperistalsis
sendromu vardir. Bizim olgumuz prenatal dénemde gerileyen fetal megalolretra
orneklerinden biriydi.
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Persistan Hiperplastik Primer Vitreus Olgu Sunumu

Halil Korkut Daélarl, Cem Yasar Sanhall, Ayse Klrba§1, Gulenay Turkmenl, Zehra Y|Imazl, Ozgiir Karal,

Nuri Dan|:§man1

! Zekai Tahir Burak Kadin Saghgi Egitim ve Arastima Hastanesi Perinatoloji Klinigi, Ankara

Amag: Persistan hiperplastik primer vitreus, lensin arkasindaki vaskiiler yapinin persistans
gostermesi olup oldukc¢a nadir goriilen bir anomalidir. Biz burada hidrosefalinin eslik ettigi
persistan hiperplastik primer vitreus vakasini sunmayi amagladik.

Olgu: 23 yasinda gravida 1 parite 0 olan hasta 37. gebelik haftasinda hidrosefali + preterm
eylem ontanisi ile klinigimize refere edildi. Hastanin tarama testlerini yaptirmadigi sadece 22.
haftada yapilan ultrasonografide lateral vetrikiilomegali saptanmasi lzerine amniyosentez
onerildigi 6grenildi. Hastanin islemi yaptirmadigl ve takiplerine devam etmedigi saptandi.
Oykisiinde akraba evliligi disinda ozellik yoktu. Hastanin klinigimizde vyapilan
degerlendirilmesinde triventrikiler hidrosefali ve persistan hyaloid arter saptandi. (Resim -1)

Eylemin ilerlemesi ve biparietal diameterin 41 hafta ile uyumlu olmasi nedeniyle hastaya
sezaryen planlandi. 3000 gr kiz bebek dogurtuldu. Goz hastaliklari bélimiinden konsiltasyon
istendi ve tani dogrulandi. Hastanin muayenesinde katarakt saptanmadi. Karyotip analizi
normaldi. Dogum sonrasi 1. giin bebek ex oldu.

Tartisma: Persistan hiperplastik primer vitreus 1/60.000 siklikta gorilen lensin arkasindaki
vaskiler yapinin persistans gostermesi olup kiicik, diizensiz tepesi arkayi gbsteren licgensel
lens ile karakterizedir. Genellikle sporadik olmakla birlikte OD ve OR geciste vardir. Lenste
kalsifikasyon beklenen bir bulgu olmayip dogum sonrasi katarakt, mikroftalmi ve glokoma ile
iliskilidir. % 90 unilateral olup, bilateral olgular Trizomi 13 ve 18, Norrie hastaligi ve Walker
Warburg sendromu ile iliskili olabilir.

Anahtar Kelimeler: Persistan hiperplastik primer vitreus, hyaloid arter, trizomi
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Fetal Akcigerlerin Konjenital Kitle Lezyonlarina Yaklasim: Prenatal Tani ve Sonuglar

Doruk Cevdi Katlan', Bahar Konuralp Atakul? Esra Ozkavukgu3, Acar Kogl, Feride S('jylemez1
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Girig: Fetal akcigerlerin konjenital kitle lezyonlari son yillarda, 6zellikle ikinci trimester detayl
tarama sonografisi, sirasinda artan siklikta tespit edilmektedir. Bunlar, basta Konjenital Kistik
Adenomatoid Malformasyon (KKAM) olmak {zere, Bronkopulmoner Sekestrasyon (BPS),
Bronsial Atrezi (BA) ve Konjenital Ust Havayolu Tikanma Sendromu (CHAOS) olarak sayilabilir.
Kesin tani histolojik olarak konulsa da prenatal dénemde bazi ultrason bulgulari tanisal ve
prognostik yaklasim agisindan 6nemlidir. KKAM, mikrokistik ve makrokistik (%25) olarak
goruilebilen, trakeobronsial sistemle baglantili, pulmoner damarlardan beslenen, %10-20 ek
anomalilerin, %5-30 hidropsun eslik ettigi, hidrops yoklugunda canl dogum oraninin %95’e
ulastigi lezyonlardir. BPS ise, ekstra bir akciger tomurcugundan gelisen, intra/ekstralobar —
intratorakal/abdominal olabilen, trakeobronsial sistemden bagimsiz ve sistemik damarlardan
beslenen patolojilerdir. Lezyonlarin birlikteligine, pre/postnatal tani uyusmazliklarina ve
farkli klinik prezentasyonlara da rastlanabilir. Bu ¢alismada, merkezimizde izlenen vakalar
perinatal sonuclariyla sunulmustur.

Bulgular: Nisan 2012 — Agustos 2015 tarihleri arasinda Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi
Perinatoloji Klinigi'nde toplam 16 vaka izlenmistir. Bunlarin 12’si (%75) KKAM, 3’0 (%18,7)
BPS ve 1'i (%6,3) CHAOS tanisiyladir. CHAOS gebeligi kotli prognozu nedeniyle 18. haftada
sonlandiriimistir. 3 BPS vakasinin ikisi orta trimesterde kitle, biri son trimesterde plevral
efflizyon ile basvurmustur. Kitle gorilenlerden biri extalobar olup yenidogan, postnatal
cerrahi sirasinda kaybedilmistir. Diger iki hasta cerrahi sonrasi sorunsuz izlenmektedir.
Tamami orta trimesterde tani alan 12 KKAM vakasinin 9'u (%75) mikrokistik, 3'G (%25)
makrokistiktir. 2 olguda (%16,7) eslik eden majér anomali (1 konjenital diyafram hernisi-KDH,
1 duodenal atrezi/annuler pankreas) vardir. Higbir vakada hidrops gelismemistir. Birer olguda
polihidramniyoz ve assit tespit edilmistir. 2 vakada gebelik sonlandiriimis (KDH; biyik lezyon
+ assit), 10’u gebelige devam etmistir. Lezyonlar 6 olguda takipte gerilemis/kaybolmus (%60),
4 olguda sebat etmis/blylimustlr (%40). Sebat edip blyliyen lezyonlarin tani esnasinda
ortalama boyutu 30,0 mm iken, kii¢lllp kaybolanlarin 21,4 mm’dir. 10 fetusdan biri preterm
(duodenal atrezi + polihidramniyoz), 9’'u miyadinda dogmus ve tamami yasamistir. 2 bebekte
(%20) yenidogan yogun bakim ihtiyaci, lezyonu biylyen bir bebekte postpartum operasyon
ihtiyaci ortaya cikmis; bir yenidogan da tomografi ile BA tanisi almistir.



Sonug¢: Merkezimizde izlenen vakalarda fetal akciger kitle lezyonlarinin tipleri, sikliklari,
KKAM’larin mikro/makrokistik gérinim ve sebat etme/gerileme oranlari ile bunlara eslik
eden major anomali ve canli dogum vyuizdeleri literatlirle uyumluluk géstermektedir. Ancak,
prognozu belirleyen en 6nemli parametre olan fetal hidrops oranlari literatlre gore azdir. Bu
durum, basi nedeniyle hidrops riski yiksek olan gebeliklerin (KDH, biyiik lezyon) erken
donemde sonlandirilmasinin ve izlenen fetuslarin hidrops agisindan riskini gosteren KKAM
hacim orani (CVR) degerlerinin risk siniri kabul edilen 1,6’dan disiik olmasinin bir sonucu

olarak aciklanabilir. Hidrops gelismeyen ve eslik eden anomalisi bulunmayan olgularda
prognoz neredeyse her zaman olumludur.
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Sag Duktal Ark ve Sag Aortik Arkin Prenatal Tanisi
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Amag: Sag aortik ark, aortik arkin sol brons yerine sag bronsu caprazladigl ve aortik arkin
trakeanin saginda kaldigi durumdur. Ug ana alt grubu mevcuttur. Biz burada sag duktal arkin
bulundugu sag aortik ark vakasini sunmayi amagladik.

Olgu: 34 yasinda gravida 3 parite 2 olan hasta klinigimizde takip edilmekteydi. Kisisel
soygecmisinde ve obstetrik oykisiinde 6zellik yoktu. 20. gebelik haftasinda rutin kontroller
esnasinda U¢ damar goriintlisi anormal saptandi. Bunun (zerine vyapilan fetal
ekokardiyografide kalbin dort odacik goriniminde ve bilyik damar cikislarinda sorun
olmadigi, transvers kesitlerde yapilan incelemelerde duktal ark ve aortik arkin trakeanin
saginda kaldigi izlenmistir. Hastaya amniyosentez dnerilmis ancak hasta invazif islemi kabul
etmemistir.

25. gebelik haftasinda hasta tekrar degerlendirildi. Yapilan fetal ekokardiografide tani teyit
edildi ve ek anomali olmadigi saptandi. Timus normal boyutlarda ve lokalizasyonda izlendi.
Hasta su an 30. Gebelik haftasinda olup sorunsuz izlenmektedir.

Tartisma: Sag aortik ark, aortik arkin trakenin saginda oldugu nadir bir anatomik varyanttir.
Genel poptlasyonda 1/10000 oraninda gortlmektedir. Embriyonik gelisim sirasinda sol aortik
arkin regresyonu nedeniyle olusmaktadir. Sag aortik ark izole olsa dahi karyotiplendirme
onerilmelidir. Bu vakalarda andploidi ve Ozellikle 22911 mikrodelesyonu olmak (izere
kromozomal anomaliler taranmalidir. Sag aortik ark anomalilerinin 1/3’lGnde ekstra kardiak
anomali ve %15’inde kromozomal anomali saptanmistir. Bu kromozomal anomalilerin
yaklasik yarisi 22911 mikrodelesyonudur. Aile eslik edebilecek anomaliler ve kromozomal
bozukluklar hakkinda bilgilendirilmeli ve prognoz hakkinda danismanlik verilmelidir.

Anahtar Kelimeler: 22g11 mikrodelesyonu, sag aortik ark, sag duktal ark
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Resim 2: Sag Duktal Ark
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Tekto-serebellar Disrafi Olgusunun Prenatal Tanisi
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Amag: Tekto-serebellar disrafi (TSD) tektum deformitesi,serebellar vermisin
aplazisi/hipoplazisi ve oksipital ensefalosel anormalliklerini iceren,olduk¢a nadir goérilen bir
anomalidir. Biz bu olguda oksipital ensefaloselin eslik ettigi TSD olgusunun prenatal tanisini
sunmayi amagladik.

Olgu: 23 vyasinda Gravida 1 Parite 0 olan 18. gebelik haftasinda klinigimize refere edildi.
Hastanin medikal ve obstetrik 6zgecmisinde 6zellik saptanmadi. Yapilan degerlendirilmede
oksipital bolge lokalizasyonunda kemik defekti ve boyutu yaklasik 24x23x17 mm olan
ensefalosel, blylik bir posterior fossa ile beraber gézlendi. Orta derecede lateral ventrikdil
genisligi ve inferior vermian agenezis diger gézlenen bulgulardi. (Resim -1)

Genetik amniosentez ile birlikte hastaya Magnetik Rezonans Imaging (MRI) istendi. iki hafta
sonra vyapilan MRI ‘da, tentoriumla birlikte torkular herofili'nin yilkseldigi, tektal
distorsiyonun ve tektumda ‘gaga’ belirtisinin oldugu not edildi (Resim-2 ). Ek konjenital
anomali izlenmedi. Prenatal tanisi occipital ensefalosel ile birlikte tekto-serebbellar distrafi
olarak kondu.

Aileye terminasyon secenegi 6nerildi. Aile terminasyon secenegini istedi. 340 gr 17,5 cm kiz
fetus vajinal yoldan termine edildi. Tani post-mortem incelemeyle dogrulandi ve karyotip
anomalisi izlenmedi. Otopsi incelemesinde kravium posteriorunda genis tabanli, yumusak
yuzeyli,2 cm genisliginde kistik lezyon izlendi (Resim -3 ). Lezyon disseke edildiginde
serebellar vermis yoklugu, tektumun parsiyel yoklugu, oksipital meningosele uzanan biylk
bir dordlinci ventrikiil ve oksipital kemik defekti izlendi (Resim-4). Diger kranial yapilar
normal olarak gozlendi ve diger konjenital anomalilere ait bulgular izlenmedi.

Tartisma: Tekto-serebellar disrafi ilk olarak 1972 yilinda Padget tarafindan ‘Oksipital
ensefolselle birlikte inverse serebellum’ olarak tanimlanmistir. 1978 yilinda Friede , Dandy
Walker sendromundan farkli bir antite olarak ‘oksipital ensefoselin eslik ettigi tekto-
serebellar distrafi’ tanimini yapmistir. Bu tanim ensefalosel,serebellar vermis hipoplazisi
veya aplazisi ve tektal deformiteden olusmaktadir.

TSD’de oldugu gibi oksipital ensefoselin eslik ettigi Meckel- Gruber sendromu, Von Voss ve
Walker Warburg sendomundan ayirici tanisi yapiilmahdir.

Anahtar Kelimeler: Tekto-serebellar disrafi, prenatal tani
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