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Amacg: Distal trizomi 15q sendromu, kraniofasial, iskelet bo-
zukluklari, genital anomaliler ve dogum 6ncesi / dogum son-
rast gelisme geriligi ile iliskili son derece nadir bir kromozo-
mal bozukluktur. Bu bozuklugun siddeti, 15q kromozomu-
nun duplike boliimiiniin biiyiikliigiine ve yerine baghdir. Biz
burada bu nadir bozuklugun prenatal bulgularini sunmay1
amacladik.

Olgu: 27 yasindaki G1PO hasta gebeligin 33. haftasinda feti-
stin bliylime parametrelerinin degerlendirilmesi i¢in bagvur-
du. Ultrason muayenesinde fetal uzun kemiklerde kisalik
(HL: 27w 3 <%5p, FL: 29w <% 2p), dolikosefali ve hafif ven-
trikillomegali saptandi. Fetal manyetik rezonans goriintiile-
me sonografik bulgular1 dogruladi. Gebeligin 35. haftasinda
fetal distress nedeni ile acil sezaryen ile 2000 g agirliginda er-
kek bebek dogurtuldu. Neonatal muayenede uzun filtrum,
yiiksek damak, disiik yerlesimli kulak, dolikosefali, kraniosi-
nositoz gibi kraniofasyal anomaliler, kriptorsidizm, bilateral
alt ve st ekstremite kisalig1 saptandi. Neonatal kromozom
analizinde parsiyel monozomi 2p ve parsiyel trizomi 15q iz-
lendi. Aileye gerekli genetik danigmanlik verildi.

Sonug: Nadir goriilen hastaliklarin prenatal sonografik bul-
gularini paylasmak, diger klinisyenlere isik tutmak adina
6nemlidir. Distal trizomi 15q sendromunda prenatal bulgu-
larimiz, bilateral kisa femur ve humerus, dolikosefali ve hafif
ventrikiillomegali idi.
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Amag: Fetal anatomiyi degerlendirmede ultrasonografi ter-
cih edilen tarama yontemi olmasina ragmen, hizl tarama tek-
niklerinin gelismesiyle fetal manyetik rezonans goriintiilleme
(MRG) giderek daha fazla kullanilmaktadir. MRG, daha iyi
doku kontrasti saglar ve sonografiden farkli olarak, maternal
obezite, fetal pozisyon, oligohidramnios veya kemik artefakt-
lardan 6nemli olctide etkilenmez. Fetal MRG genellikle ke-
sin olmayan sonografik bulgular1 teyit etmek veya fetal mal-
formasyonlarin ileri degerlendirilmesinde endikedir. Amaci-
miz, t¢lincti basamak merkezimizde klinisyenler tarafindan
tercih edilen fetal MRG endikasyonlarinin incelenmesidir.

Yoéntem: Ug yillik donemde fetal MRG'leri cekilen 111 olgu
retrospektif olarak incelendi. Fetal lezyonlar organ sistemle-
rine gore siiflandirildi ve klinisyenlerin bu yonteme bagvur-
ma nedenleri, tercih edilen endikasyonlar ortaya kondu.

Bulgular: Fetal MRG incelemesine, 111 fetustan 68’ine in-
trakranial anomaliler, 23 olguda siddetli maternal obezite, 8
fetusa intraabdominal anomali, 5 fetusa intratorasik, 4’iine
spinal kord, 1 olguya bas-boyun anomalisi ve 2 fetusta da di-
ger bolge anomalileri i¢in bagvurulmustur.

Sonug: Intrakraniyal patoloji, en sik saptanan alt grup ventri-
kiilomegali olmak iizere, fetal MRG degerlendirmesi igin
major endikasyondu.
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Meckel-Gruber sendromu ve mozaik trizomi 17:
Literatiirdeki 2. vaka
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Amag: Nadir goriilen, 6liimciil, klasik triadi oksipital ensefa-
losel, polidaktili ve kistik displastik bobrekler olan Meckel-
Gruber sendromlu bir olguyu sunmak.

Olgu: 36 yasinda, G6P5YS5 olan gebe klinigimize, ensefalosel
6n tanust ile refere edildi. Ailenin hikayesinde 6zellik yoktu ve
egler arasinda akrabalik bulunmuyordu. Yapilan ultrasonog-
rafide; oksipital ensefalosel, bilateral renal kistik displazi ve
polidaktili izlendi. Bu bulgular ile Meckel-Grubel Sendromu
(MGS) tanist kondu. Aile terminasyon oncesi genetik incele-
me istemedi. Gebelik terminasyonundan sonra yapilan mak-
roskopik inceleme ultrasonografi bulgulari ile uyumlu idi ve
alman cilt biyopsisinden yapilan genetik inceleme sonucu
mozaik trizomi 17 olarak raporlandi.

Sonug: Serebello-okulo-renal sendrom (Joubert sendrom tip
B) ve MGS primer silia disfonksiyonu ile iliskili gelisimsel
otozomal resesif bozukluklardir. MGS; merkezi sinir sistemi
(MSS) anomalileri (>%90 oksipital meningoensefalosel), he-
men tiim vakalarda multikistik displazi ile bilateral genislemis
bobrekler ve karacigerde fibrotik degisiklikler ve vakalarin
%80’inde polidaktili ile karakterizedir. Diger stk goziiken
bulgular; konjenital kalp hastalilari, yarik dudak-damak, mik-
roftalmi ve diger okular anomaliler, genital, gonadal ve diger
MSS anomalileridir. Bizim vakamizda da oksipital ensefalo-
sel, bilateral renal kistik displazi ve tiim ekstremitelerde poli-
daktili ve Potter-benzeri yiiz dismorfolojisi vardi. Ayrica bi-
zim vakamiz literatiirde Cierna Z ve ark. bildirdigi vakadan
sonra MGS ile birlikte gériilen ikinci mozaik trizomi 17 ol-
gusudur. Diger vaka sunumlarinda kromozomal aberasyon-
dan bahsedilmemektedir. Sonug olarak MGS, fetal ve ya ne-
onatal dénemde 6liimciil olan ve yiiksek (%25) rekiirrens

Cilt 25 | Supplement | Ekim 2017 S37



16. Ulusal Perinatoloji Kongresi, 28 Eylul — 1 Ekim 2017, Bodrum

orani bilinen ve erken dénemde ultrasonografi ile tanisi
miimkiin olan bir hastaliktir. Ailelere daha sonraki gebelikler
icin genetik danigma verilmelidir.
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Amagc: Cogu kiside sag subklavian arter, aortik arkin ii¢ ana
dalindan biri olan brakiosefalik arterden cikar. Aberran sag
subklavian arter (ARSA) ise sag subklavian arterin direk ola-
rak duktus arteriosus komgulugundaki desendan aortadan ¢1-
kip trakeanin arkasindan sag omuza dogru giden bir varyan-
tidir. Fetal hayatta ultrasonografi ile tanisi konabilen ARSA,
kromozomal anomalilerle iligkili olabilir. Biz Trizomi 21’li
bir izole ARSA olgusunu sunmay amacladik.

Olgu: 27 yasinda G1PO olan hasta, ayrintli ultrasonografi
yapilmast amaciyla klinigimize refere edilmisti. Dogu Ana-
dolu Bolgesinde ¢ok yaygin kabul géren davrang sekli olarak
gebe tarama testlerini yaptirmayi reddetmis fakat ayrintih
ultrasonografi yaptirmak istemekteydi. Yapilan incelemede
izole olarak ARSA tespit edildi. Diger sistemlerin de detayh
incelenmesinde bagka anomali gozlenmedi. Aileye genetik
danigmanlik verildikten sonra amniyosenteze karar verildi.
Genetik inceleme sonucu Trizomi 21 olarak raporland.

Sonug: Genel populasyondaki ARSA insidans: yaklagik ola-
rak % 1’dir. Izole olarak tespit edilen ARSA’nin major klinik
etkisi olmasa da 6zellikle Trizomi 21 olmak tizere kromozo-
mal anomalilerle iligkili olabilir. ARSA, izole olarak bildiril-
digi vakalarda olmakla birlikte genellikle diger konotrunkal
anomalilerle birlikte insanlardaki en sik mikrodelesyon sen-
dromu olan DiGeorge sendromunda da bildirilmistir. Son
dénemde yaymlanan bir¢ok calismada 6rnegin; Svirsky R ve
ark. nin 62 vakalik serisi (41’i izole ARSA), Ranzini ve ark.
nin 79 vakalik serisinde (43 izole ARSA), Erzincan SG ve
ark. 20 vakalik serisinde (13’ izole ARSA), Maya I ve ark. 63
vakalik serisinde (36’s1 izole ARSA), izole ARSA vakalarmin
hi¢birinde kromozomal anomali tespit edilmemistir. Litera-
ratiirdeki bu son ¢aligmalarin aksine Esmer AC ve ark. nin
2013’te yayinlanan makalesinde ise 148 ARSA olgusunun
98’1 izole ve bu 98 olgunun altusinda Trizomi 21 tespit edil-
migtir. Bizim vakamizda da ARSA izole bulgu olmasina rag-
men sonug Trizomi 21 olarak gelmistir. Sonug olarak, izole
ARSA vakalarmin da kromozomal anomalilerle iligkisi hak-
kinda aile bilgilendirilmelidir. Tarama testlerini yaptirmay1
bile reddetmis aileler uygun bilgilendirme sonucunda invaziv
test isteyebilirler.

S38 Perinatoloji Dergisi

PB-67

Fetal kalbin birinci ve ikinci trimester
ultrasonografisinde degerlendirilmesi:
Sonuglar, sinirlamalar

Talat Umut Kutlu Dilek', Giingér Gonca Yildirmm’,
Umut Sar’, Ganime Elif Aydeniz’

'Actbadem Universitesi Tip Fakiiltesi, Kadin Hastaliklar: ve Dogum
Anabilim Daly, Istanbul; *Acibadem Universitesi Atakent Hastanesi
Kadn Hastaliklar: ve Dogum Kiinigi, Istanbul

Amag: 1lk trimester taramasi sirasinda degerlendirilen fetal
kardiyak anatomi ile 2. trimesterda muayenesinde degerlen-
dirilen fetal kardiyak anatominin uyumlulugunu belirlemek.

Yontem: Nisan 2015-Temmuz 2017 tarihleri arasinda Aciba-
dem Universitesi Atakent Hastanesi Perinatoloji ve Yiiksek Risk-
li Gebelikler Merkezinde ilk trimester tarama testi sirasinda er-
ken fetal anatomik muayene yapilan 523 hastaya ait ultrasonog-
rafi verileri retrospektif olarak degerlendirildi. Tlk trimester kar-
diyak anatominin degerlendirilmesi sirasinda kardiyak situs, 4
oda goriintimii, biiyiik damar ¢ikiglar1 degerlendirme kriteri ola-
rak alindi. Tim vakalar transabdominal teknikle ayni operator
tarafindan degerlendirildi. Ultrasonografik incelemede tiim ol-
gularda konvansiyonel ve high-definition power Doppler mod-
lar1 kullanildi. Bu olgularin tiimiiniin ikinci trimester muayenesi
ayn1 operator tarafindan ISUOG rehberine gore gerceklestirildi.

Bulgular: Toplam 523 olguya ilk trimester muayenesi yapildi.
Bu olgulardan kardiyak degerlendirme de en az 2 kriteri sagla-
yan olgulardan gebeligi devam eden ve ikinci trimester muaye-
nesinde ISUOG’un temel ve genisletilmis kardiyak muayene
kriterlerine gore tekrar incelenen 519 vakanin sonuglari ince-
lendi. Median ilk trimester muayenesi 12 hafta 5 giin hafta; me-
dian 2. trimester muayene haftas: 20 hafta 4 giin idi. Olgularmn
tamaminda situs ve 4 oda goriinimi elde edildi. Biiyiik damar
cikislart ayr1 ayr1 olarak olgularm % 75'inde dokiimente edildi.
Buna gore ilk trimester muayenesi sirasinda toplam 7 olguda
(%1.3) major kardiyak anomali saptandi. Tlk trimesterde kardi-
yak anomali tanst alan vakalardan birinde invaziv genetik tani
Noonan sendromu, 1 tanesinde Triploidi (69 XXX), ile uyum-
lu olup 4 olgu multiple anomali ile beraberdi. 2 olgu % 97'nin
tizerinde olan N'T' degerleri ile birliktelik gésteriyordu. Bir ol-
guda ise 20. haftada biiyiik damar transpozisyonu saptandi. Bu
olguda maternal BMI: 27 kg/m’ olup ilk trimester muayenesin-
de biiyiik damar ¢ikiglariin optimal degerlendirilememis olup
ilk trimester muayenesinde N'T: 1.3 mm idi.

Sonug: {lk trimester fetal muayene sirasinda 6zellikle biiyiik
damar ¢ikiglarinin high definition power doppler ile doki-
mante edildigi olgularda fetal kalp anatomisi 2. trimester mu-
ayenesi ile korelasyon gostermekte olup fetal pozisyon, ma-
ternal viicut kitle indeksinin yiiksek olmasi ve alt abdomende
gecirilmis cerrahiye bagli skar dokusunun oldugu durumlar
optimal degerlendirme sansin1 azaltmaktadir.





