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WOLF-HIRSCHHORN SENDROMU: VAKA SUNUMU
A Baflgül, P Yörük, Z. N. Kavak, H Gökaslan, T Pekin
Marmara Üniversitesi T›p Fakültesi, Kad›n Hastal›klar› ve Do¤um ABD.

Wolf-Hirschhorn (4p-) sendromu (WHS) dördüncü kromozomun k›sa kolunun parsiyel delesyonu sonucu oluflan oldukça
nadir görülen bir durumdur. Dismorfik yüz özellikler, fliddetli intrauterin ve postnatal büyüme gerili¤i, mikrosefali, mental
retardasyon ve orta hat defektleriyle karakterizedir. Korpus kallosum agenezisi, kranyal cilt defektleri, renal hipoplazi ve
sakral ve preaurikular çöküntüler de en s›k efllik eden anomalilerdir. Mortalite oan› %28’dir ve ölümlerin %64’ü hayat›n ilk
y›l›nda gerçekleflir. Sendromun antental tan›s› aileye dan›flmanl›k verilmesi ve gebeli¤in terminasyonu veya düzeltici cer-
rahinin boyutlar›n›n de¤erendirilmesi aç›s›ndan olduka önemlidir. Otuziki yafl›nda, multipar, 23 haftal›k gebe ikinci
trimest›r anomali taramas› esnas›nda de¤erlendirildi. USG ile intrauterin geliflme gerili¤i, miktosefali, kistik higroma, artm›fl
nukal kal›nl›k, diafragmatik herni ve fliddetli oligohidramnios tespit edildi. Amniosentez sonucu 46, XY, del (4)(p14) olarak
bildirildi. Prenatal intrauterin geliflme gerili¤i ve efllik eden anomalilerin, özellikle mikrosefali ve dismorfik fasyal özellik-
ler, saptanmas› durumunda WHS akla getirilmelidir. 
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SEREBELLAR DOKU ‹ÇEREN OKS‹P‹TAL ENSEFALOSEL ‹LE DO⁄AN B‹R FETUSUN PROGNOZU :
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Posterior ensefalosel oksipital orta hattaki bir kemik defektinden belirli bir miktarda beyin parenkiminin f›t›klaflmas› ile
karakterizedir. Prognozunun oldukça kötü ve yaflayan bebeklerin %25’inin uzun dönem ciddi nörolojik hasarlar› oldu¤u göz
önüne al›narak erken antenatal tan›n›n önemini ve gebelik terminasyonunu tart›flmak amac›yla, serebellar doku içeren oksip-
ital ensefalosel ile do¤an bir fetus rapor edilmifltir. Yirmidokuz yafl›nda, multipar, 38 haftal›k gebe fetal oksipital ense-
falosel flüphesiyle hastanemize refere edildi. Ultrasonografi ile oksipital ensefalosel tan›s› do¤ruland›. Do¤umu takiben,
fetal oksipital deri ile kapal›, yaklafl›k 7x8x8 cm boyutlar›nda kitle izlendi. Bebe¤e ensefalosel eksizyonu uyguland›. Bebek
flu anda 3 ayl›k, geliflme gerili¤i mevcuttur ve nörolojik muayenesinde moro refleksi, emme ve yakalama refleksleri eksik-
li¤i dikkat çekmektedir. Bu rapor posterior ensefaloseli olan fetuslar›n kötü prognozunu ve toplumsal psikolojik ve sosy-
oekonomik zararlar›n› engellemek için büyük nöral tüp defektlerinin tan›nmas›nda ikinci trimestir anomali taramas›n›n öne-
mini vurgulamaktad›r. 

alinbasgul@hotmail.com

074




