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Fetus ve enfeksiyon  

Intrauterin enfeksiyonlar 

  - abort  

  - konjenital anomaliler 

  - hidrops 

  - fetal ölüm 

  - preterm doğum 

  - erken membran rüptürü  



Viral hastalıklar 

• Rubella  

– kongenital katarakt, 
glokom, KKH, sağırlık, 
mikrosefali  

• Parvovirus  
– Hidrops  

• Cytomegalovirus  
– Mikrosefali 
– IUGR  
– Hepatomegaly, splenomegali  

– Ventrikulomegali 
– Serebral atrofi 
– Koryoretinit/ Optic atrofi 

– Intrakranyal kalsifikasyon 
– Uzun kemiklerde radiolusent 

alanlar 

 
 

• Varicella Zoster  
• Preterm dogum 
• Limb hipoplazisi 
• Missing/hipoplastik digit 
• Mikrosefali, ventrikulomegali  
• Serebral atrofi 
• koryoretinit/ optic disc hypoplasia 
• Katarakt, mikroftalmi 
• Horner’s S. 

• Herpes bilinen konjenital anomali yok  
• Rubeola bilinen konjnital anomali yok  
• Toxoplazmosis  

• koryoretinit  
• Ensefalit 
• Sarılık  

• Zika virus mikrosefali 
 



Katarakt 



Intrauterin katarakt 



Intrauterin katarakt 



Intrauterin katarakt 



Konjenital katarakt 

• Steinert myotonik dıstrofi, Turner 
sendromu Alport sendromu , 
Stickler sendromu ve glukoz 6 
fosfat dehidrogenaz defekti  

• Mikroftalmi ile birlikte  
– Micro sendrom (mental gerilik, 

mikrosefali, hypogenitalya, hiptoni, 
korpus kallosum anomalileri  

– Martsolf Sendromu (mental 
gerilik, boy kısalığı  hypogenitalya, 
mikrosefali)  

– Cerebro-oculo-facia-skeletal 
Sendrom (COFS) (mikrognati, 
multiple eklem kontraktürleri ve  
‘rockerbottom feet’ ) 

– Cockayne S. 
 

 



Mikroftalmi -anoftalmi 



MRI da Bilateral anoftalmili fetus   

Primer anoftalmi 0,6/10000 
Coğu zaman eşlik eden diğer konjenital  
malformasyonlar ile birlikte anaploidilerde 
ya da bir sendromun parcası olarak  
 Fraser, Goltz, Goldenhar, Waardenburg  
         Lenz mikroftalmi. 
 Microphthalmia/Anophthalmia/Colobo
ma Spektrum 



Kromozom anomalileri   

Aneuploidy  
 Trisomy 9 
 Trisomy 13  
 Trisomy 18    
Deletion 4 (Wolf-Hirschhorn s.) 
 Deletion 7p15.1-p21.1  
 13q-, ring 13  
 Deletion 14q22.1-q23.2, 18q-  
 Deletion 3q26 (includes SOX2)  
Duplication  
 Duplication 3q syndrome  
 Duplication 4p syndrome  
 Duplication 10q syndrome  
 

Tek gen hastalıkları 
Microphthalmia with linear skin defects 
(MIDAS syndrome) XL  
 Sclerocornea, hidrosefali, kardiak & SSS 
 anomalileri,  genital anomaliler 
HESX1 Septooptic dysplasia 
 Optic nerve hypoplasia  
 Pituiter hipoplasi, CC agenezisi,  
 septum pellucidum yokluğu  
IKBKG Incontinentia pigmenti
 (mikrosefali,katarakt, hemivertebra) 
PORCN Focal dermal hypoplasia(Goltz s) 
 kutis aplazi, tırnak anomalileri ,  
 notched alae nasi, CL/P  
Holoprosencephaly  
 Holoprozensefali, CL/P 
Waardenburg anophthalmia s
 Oligosyndactyly, distal limb anomalileri 
 Branchiooculofacial s 
 Branchial skin defect,  
 cleft lip, upper lip pits, malformed pinnae  

Mikroftalmi-anoftalmi  
spektrumu (MACS)  

http://www.ncbi.nlm.nih.gov/books/n/gene/whs/
http://www.ncbi.nlm.nih.gov/books/n/gene/whs/
http://www.ncbi.nlm.nih.gov/books/n/gene/whs/
http://www.ncbi.nlm.nih.gov/books/n/gene/whs/
http://omim.org/entry/300651


Mikrosefali  

• Ortalama 28.GH da tespit 
ediliyor 

• %50 den fazlasında IUGR 
mevcut 

• perinatal mortalite oranı %70  
• İzole mikrosefali (%16.7) 
• Holoprozensefaliye bağlı 

mikrosefali (%16.7) 
• Kromozom anomalileri ile 

ilişkili mikrosefali (%23.3) 
• Genetik bir sendromun parçası 

(%20.0) 
• Multiple anomalilerin bir 

parçası (%23.3). 
 
Ultrasound Obstet Gynecol 2000; 15: 282±287 





Mikrosefalide 
morbidite   



Mikrosefali, genetik nedenleri 

Ilişkili malformasyonlar ile 
birlikte  
• Kromozom anomalileri 
• Tek gen hastalıkları 

– Kromozom instabilite sendromları 
(Bloom, Cockayne, Fanconi, 
Roberts) 

– Lissensefali  S 
– Seckel, Dubowitz 
– SLOS 
– Cornelia de lange  
– Walker Warburg S. (mikroftalmi 

glokom, katarakt optik sinir 
hipoplazisi persistan hyaloid arter, 
dandy walker, hidrosefali) 

     ensefalosel, CC agenezisi  
– Rubinstein taybi 

• Izole mikrosefali 
– Primer mikrosefali 
– Paine S 

(mikrosefali,spastik 
dipleji) 

– Alper hastalıgı (mt DNA 
deplesyon sendromu) 

– Metabolik hastalıklar 
– Folik asit metabolizması 

bozuklukları 
– Metilmalonik asidemi 
– PKU 

 



Diğer SSS anomalileri 

• Intrakranyal kalsifikasyon 

• Serebral atrofi 

• Ventrikulomegali 

 



Izole ventrikulomegali  

X’e bağlı hidrosefali izole VM nin %5 inin sebebi 
L1CAM geni 
Bunun dışındakiler multifaktöryel  
Izole VM saptanan bir ailede tekrarlama riski %4 

 

TANIMLAR 

Atrial mesafenin 10-14mm ölçülmesi- sınırda ventrikülomegali 

Atrial mesafenin >15mm  ölçülmesi-hidrosefali 



Izole VM 

Adducted thumb ve erkek fetus ise X linked 
hidrosefaliden şüphelen !! 



VENTRİKÜLOMEGALİ 

PROGNOSTİK FAKTÖRLER 

Ek anomali olması 

Ventrikül çapının progresyon göstermesi 

İZLEM 

Antenatal-amninosentez/karyotip, viral seroloji, MRG 

 



Periventriküler ekojenite artışı  

• Familial 
mitokondrial 
ensefalopati 

• 3-OH Butirik asiduri  
• Moebius S. 
• Fahr"s S. 
• Aircardi  Goutiers 
(bilateral simetrik 
özellikle bazal ganglion 
ve periventriküler ) 



Aicardi Goutiers S. 

Images from a fetus with AGS. Bilateral periventricular 
cavitations (A)  
inside a bilateral periventricular halo (A and B),  
major lissencephaly, periventricular calcifications,  
and supraventricular microcystic cavities (C)  
were found during second-trimester sonographic and 
MRI examinations at 26 and 28 weeks of pregnancy, 
respectively. 



 
Konjenital kardiyak defektler 
Pulmoner stenoz  

 • Noonan-CFC-Costello spektrum 
– NT yüksekliği, yele boyun 
– IUGR 
– Mikrognati 
– Düşük kulaklar 
– Asağı eğimli göz kenarları 
– Derin girintili filtrum 
– Pectus carinatum superior  
– Pectus excavatum inferior 
– Klino-brakidaktili 
– Vertebra anomalileri 

 
 



Hiperekojen böbrekler 

  

• ODPKB 
• ORPKB (HSM eşlik eder) 
• Multikistik displazi 
• Perlman s (RENAL HAMARTOMAS, 

NEPHROBLASTOMATOSIS, AND FETAL GIGANTISM, 
NEPHROBLASTOMATOSIS, FETAL ASCITES, 
MACROSOMIA, AND WILMS TUMOR)  

• Beckwith – Wiedemann s,  
• Bardet – Biedl s,  
• Meckel s 
Polidaktili ve serebellar 
hipoplaziye dikkat !! 



Bir olgu: 

32 yaş saglıklı anne G5P4 saglıklı cocuklar 27 GH 
da mikrosefali saptanması nedeniyle 
perinatolojiye yönlendirildi.  



Axial chest 



Pulmoner arter Inen aorta 



Kardiyak ventrikuller 



Axial yüz 



Axial genitalya 



El  



Pozitif bulgular  

• Gövedede hirsutizm 

• Pulmoner stenoz 

• Fallot tetralojisi 

• Uzun kirpikler 
• Hipoplastik genitalya 
• 3-4 sindaktili  
• Mikrosefali  



Cornelia de lange S. 


