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Amac: Akrofasial disostozlar(AFD) es zamanli bas yiiz ano-
malileri ile birlikte ekstremite defektlerini kapsayan bozuk-
luklar i¢in kullanilan tanimdir. AFD ler igerisinde, AFD tipl
Nager sendromu (NS), prototip konumundadir. Mandibular
ve st ekstremite defektleri, 6zellikle ¢ift tarafli radius agene-
zisi, el pozisyonu anomalileri, bagparmak hipoplazisi/aplazi-
si,, kulak anomalileri ile seyreder. Sendroma 6zel karyotip
anomalisi ve gen defektleri tanimlanmamistir; ancak Splice-
somal Faktor 3 B4 (SF3B4) genindeki heterozigot mutasyon-
lar NS ile iligkilendirilmistir. Heterozigot SF3B4 gen mutas-
yonu olgularin %60’ inda raporlanmigtir, ancak akraba evlili-
gi sonucu olugmus olgularda veya fenokopilerde SF3B4 nega-
tif sonug verebilir. Calismada sonografik AFD 6n tanilarinda
klinik tanilar, ayiricr tanilar ve genetik degerlendirme sonug-
lar1 olgu degerlendirmeleri ile gozden gecirilmektedir.

Yontem: AFD agisindan prenatal sonografik én tani alan 6
olguya karyotipleme icin CVS (2), fetal DN A analizi (1), am-
niosentez (3) uygulandi. Trizomi 13 ve 18 olarak bildirilen iki
olgu haricinde kalan ve NS diisiiniilen bir olguya SF3B4 gen
analizi yapildi. SF3B4 i¢in primer dizayni Forward Revers 5-
AAGTGGAAGTCGTGCTGAGG-3 5- CATGAAGATG-
GAACCCAACC-3 (Ekzon 1) 5-TTCCTTCCTTCCCGT
TACAC-3 5-TTGTGAATACTGCTGGGACC-3 (Ekzon 2)
S-TGAATTTTACCCCATTTTCAGTC-3 5- GGACGG-
TTACAGAGGTACTGC-3(Exon 3) 5-TGGGGTCATC-
TTACAAACCC-3 5-TTTCTTCTTCCTCCTGACCC-3
(Exon 3) 5-AGGCCAGATCAGGACAGG-3 5-CTGT
TGAGGAACAAAGGGCA-3 (Exon 4) 5-GCCAGCC-
TTATTTTCTATACCC-3 5-TAGTAAGGGCACGGGA-
CAAG-3 (Exon 5) 5-TCTAGCCACCTCCCTCATCT-3 5-
GGATTAGTACCTTTGCCCCA-3 (Exon 6) seklinde
NCBI/Primer-BLAST software), Metabion (International AG,
Martinsried, Deuschland sistemi) ile yapildi. PCR reaksiyonlari
standard kogullarda gerceklestirildi. Direkt sekanslar ABI
PRISM BigDye Terminator v3.1 Cycle Sequencing Kit (Life
Technologies, Foster City, Calif. , USA) ve standard protocol ile
yapildi. Elektroferogramlar SF3B4 mRNA reference sekanst ile
kargilagtirildi

Bulgular: AFD diisiiniilen 6 olgudan ikisinde karyotip ano-
malisi belirlenirken diger ii¢ olgu TAR (Trombositopeni,
Radius yoklugu), RETT sendromu ve VATER birlikteligi
olarak degerlendirildi NS diistiniilen ve iki tarafl I. derecede
akrabalig1 olan olguda SF3B4 gen mutasyonu negatif olarak
degerlendirildi; 6 ay sonra bu hastada tekrar 6 haftalik diisiik
gerceklesti.

Sonug: Genetik degerlendirme sonuglart ile desteklenmeyen
klinik AFD tanilarinda tam genom degerlendirmesi maliyet
ve pratik acidan yiik getirmesine ragmen etyolojinin ortaya
konamadig1 olgularda gerekebilir.
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ilk trimesterde koroid pleksus &l¢iimleri.
Belirgin asimetri sonrasi midtrimesterde bilateral
ventrikiilomegali: Ardisik 35 olgu analizi
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Amag: Ventrikiillerin icerisinde yer alan koroid pleksuslar, be-
yin omurilik swvisi tiretimi, beyin metabolitlerinin temizlenme-
si yaninda ¢ok sayida peptid, biiytime faktorii ve sitokin salgi-
layarak santral sinir sisteminin erken gelisiminde kritik rol alur.
Hiicre ici glikojen icerigi yiiksek telensefalik koroid pleksusla-
rin sismesi, ilk trimesterde koryoid pleksuslarin gériintiilene-
bilmesini saglar. Sepulveda ve arkadaglar1 tarafindan tanmla-
nan, koroid pleksusun olusturdugu ultrasonografik "kelebek
bulgusu" yapisal serebral anomali tespitinde de kullanilan bir
belirtectir. Calisma ilk trimester koryoid pleksus 6l¢timlerinde
referans degerlerin belirlenmesini hedeflemektedir.

Yoéntem: 11-14 gebelik haftalar1 arasinda toplam 35 hastanin
verileri ¢aligmaya alindi. Fetal yapisal anomali ve kombine tara-
ma testi icin bagvuran gebelerin sonografik muayenelerinde fe-
tal situs belirlendi; ikisi dizigotik ikiz olmak tizere toplam 33
gebeden koroid pleksus 6l¢timleri sag ve sol koryoid pleksustan
en uzun boy, en genis en, ¢evre ve alan olmak tizere iki uygula-
yic1 tarafindan alindi. Biparyetal ¢ap (BPD), bas-popo mesafesi
(CRL), ense saydamligi (NT) ve kafa i¢i saydamliklar, midse-
rebral arter akimlar1 (MCA) goriintiilenerek kaydedildi. Verile-
rin analizi SPSS 21 ve Techplot programinda eslestirilmis or-
nekli t testi, varyans analizi, grafikler ile gerceklestirildi. p<0.05
anlamli kabul edildi.

Bulgular: 35 fetusun sag ve sol koryoid pleksus ol¢timleri
arasinda, en-boy, cevre ve alan degerlendirmelerinde, istatis-
tiksel olarak anlaml fark kaydedilmedi. Sag koryoid pleksu-
sun ileri derecede kiigiik oldugu bir olguda 24. haftada 11
mm bilateral ventrikiilomegali tespit edildi

Sonug: {1k trimesterde her iki koryoid pleksusun gériintiilen-
mesi ve ol¢limii genis olgu serilerinde ve ilerleyen gebelik
haftalar ile degerlendirilmelidir

PB-054

Primigravid gebelerde yiiksek doz oksitosin
indiiksiyonu ile diisiik doz oksitosin indiiksiyonu
protokollerinin dogum eylemi evrelerinin
surelerine, fetal ve maternal komplikasyonlar
lizerine olan etkisinin karsilagtiriimasi:

Prospektif randomize kontrollii calisma
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Amag: Dogum eylemi indiiksiyonu, dogum eyleminin kendili-
ginden baglamasidan 6nce, uterus kontraksiyonlarmm uyaril-
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