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ireterler visualize edildi. Ardindan AbdRabbonun 1994’te
‘Stepwise Devaskiilarizasyon’u tarif ederken uyguladigr sekilde
servikovaginal arterler uterus yan duvarmna girdikleri bolgeden
bilateral baglandi. Cerrahi teknigin uygulandigr hastalarda alt
segment kanamalar1 son derece etkin bir gekilde durduruldu.

Sonug: Plasenta previa totalise bagli postpartum kanamalarda
bilateral servikovaginal arter ligasyonu hizli ve kolay uygulana-
bilir bir cerrahi yontem olmakla birlikte maternal mortalite ve
peripartum histerektomi oranlarin: diistirmede etkili olabilir.
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Giris: 20. Gebelik haftasindan sonra, kan basmecinin 140/90
mmHg tzerinde olmasi ya da gebelik 6ncesi veya birinci tri-
mester degerlerine gore kan basincinin (sistolik >25 mmHg
ve/veya diyastolik >15 mmHg) yiiksekligi ile seyreden duruma
gestasyonel hipertansiyon (GHT) denir. Gebelikte hipertansi-
yonun goriildiigii bir bagka durum da preeklampsidir. Ozellik-
le siddetli preeklampside mikro-trombiis olugumlari gériilmek-
tedir. Plateletlerin aktive olmasi ya da kemik iliginde yeni tire-
tilen plateletler, platelet hacminde artisa neden olmaktadir.
Siddetli preeklampside de mikro-trombiislerin olmasi platelet
yikimini ve tiretimini (turnover) arttirmakta ve bu da ortalama
platelet hacminin (OPH) artmasimna yol agmaktadur.

Amag: Gebeligin 6nemli komplikasyonlarindan biri olan
GHT un OPH iizerine etkisinin olup olmadiginin aragtirmast
amaclandi.

Yontem: 2011-2012 tarihleri arasinda Saglik Bakanhgi Uni-
versitesi Etlik Ziibeyde Hanim Kadin Saghgi Egitim ve Arag-
tirma hastanesinde dogum yapan GHT tanisi alan gebeler ve
normotansif term gebeler calismaya dahil edildi. Calisma gru-
bu, sistolik arteriyel kan basinct 2140 -<160 mm Hg ve diasto-
lik arteriyel kan basinct 290 -<110 Hg mm olan ve preeklamp-
si kriterlerini icermeyen gebelerden olusturuldu. Tiim gebele-
rin OPH’leri, dogum eyleminin (intrapartum dénem) bagladi-
g1 veya dogumun gerceklestigi zaman diliminde 6l¢tildi. Calig-
ma tekil, miad, saglikli fetuslara sahip 18-35 yas araliginda
olan, sistemik hastalig1 ve gestasyonel diabeti olmayan, gebeli-
gin indiikledigi gestasyonel hipertansiyondan bagka komplikas-
yonlar1 olmayan (¢aligma grubu) gebeler ve randomize segilen
saghkli gebelerden (kontrol grubu) olusturuldu. Gebeligi bo-
yunca (vitamin ve ya demir preparatlar: gibi gebeligi destekle-

yici ilaglar diginda) ila¢ kullanimu, sigara, alkol veya bagimlilik
yapan madde kullanim Gykiisii olan gebeler ¢aligma digt tutul-
du. Datalar, hasta dosyalarindan ve bilgisayar kayitlarindan el-
de edildi.

Bulgular: GHT kriterlerini tagtyan 58 gebeden olusan ¢aligma
gurubu ve normotansif 90 gebeden olugan toplam 148 gebe ¢a-
lismaya dahil edilmigtir. Her iki grubun ortalama maternal yas-
lari, viicut kitle indeksleri, yenidoganlarin gestasyonel haftalar:
(son adet tarihine ve ultrason bulgusuna gore) ve dogum gekil-
leri agisindan istatistiksel olarak anlamli fark bulunmadi
(p<0.05). Ancak, ¢alisma grubunun ortalama yenidogan dogum
agirliklarinin kontrol grubuna gore istatistiksel olarak anlamh
diizeyde diisiik oldugu bulundu (3094.8+241.7 g ve 3218.8+
443.9 g, p=0.001). Her iki grubun ortalama hemoglobin deger-
leri, platelet sayilari ve serum kreatinin diizeyleri arasinda ista-
tistiksel olarak anlamli fark bulunmamakla birlikte (p<0.05),
GHT ile komplike olan gebeliklerin OPH’lerinin istatistiksel
olarak daha yiiksek oldugu bulundu (9.9:1.1 ve 9.4+0.9
p=0.006).

Sonug: GHT’si olan gebelerin OPH’lerinin yiiksek olmas,
trombositlerin aktivasyonun artmasiyla ve dolagimdaki geng
trombositlerin sayisinin daha yiiksek oranda olmast ile agikla-
nabilir. Bizim calismamizda GHT’si olan gebelerle kontrol
grubundaki gebelerin gestasyonel haftalarinda fark olmamasina
ragmen, yenidoganlarin dogum agirhklarinin arasinda anlamh
diizeyde fark oldugu goriildi. Buradan yola ¢ikarak GHT’da
aktive olmus plateletlerin intravaskiiler olarak mikro-trombiis
olusumuna normal gebelere gore daha fazla neden olabilecegi-
nin tartigilmast ve aragtirilmasi gerektigini diisiinmekteyiz.
OPH’nin GHT ile komplike olmug gebeliklerdeki artigin ta-
nimlayicr bir kriter olup olmayacaginin belirlenmesi i¢in genis
popiilasyonlar iceren prospektif ¢aligmalara ihtiya¢ vardir.
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Amag: Norofibramatozis Tip 1 (NF1) cafe au lait lekeleri, goz-
de lisch nodiilii ve ciltte fibromatoz tiimér ile karakterize oto-
zomal dominant kalium gosteren bir hastaliktir. Ttm diinya-
daki insidans1 1/2500-1/3000 olarak goriilmektedir. NF1 has-
talarinin yaklagtk % 5-20’sinde NF1 geni ve contiguous (kom-
su) genlerde yaklastk 1.4 Mb boyutunda heterozigot delesyon
saptanmaktadir. NF1 mikrodelesyon sendromu hastalarinda
Kklinik siklikla daha agir seyretmektedir.
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Olgu: Antenatal takiplerinde biyokimyasal tarama testinde
yiksek risk saptanan hastaya yapilan amniyosentez islemi
sonrast hasta poliklinigimize genetik danigmanlik i¢in yon-
lendirildi. Gebeliginin 20. haftasinda olan hastanin fetal kar-
yotip sonucu normal konstitiisyonel karyotip olarak rapor-
lanmisti. Fizik muayenesinde hafif mental retardasyon, fasiyal
dismorfizm, yele boyun, viicutta yaygin cafe au lait lekeleri ve
ciltte ¢ok sayida norofibromla uyumlu olabilecek en biiyiigi
1 cm olmak iizere solid kitleler tespit edildi. NF1 gen dizi
analizi istenen hastada dizi analizinde mutasyon saptanmadi.
Bunun iizerine NF1 geni i¢in delesyon duplilasyon analizi
MLPA yontemi ile yapildi. Analiz sonrasinda NF1 geninde
heterozigot tiim gen delesyonu saptandi. Ek olarak hastada
sitogenetik mikroarray (CMA) calisgildi. CMA analizinde
NF1 ve komsu 9 geni igeren delesyon saptandi. Hastaya so-
nuglarla ilgili genetik danigmanlik verildi. Hasta prenatal ta-
ni1 istemedi.

Sonug: Biiyiik gen delesyonlar: dizi analizi gibi yontemler ile
atlanabilmektedir. Norofibramatozis distintilen olgularda di-
zi analizinde mutasyon saptanmamasi halinde MLPA ve/veya
Mikroarray gibi molekiiler tetikiklerin yapilmasi mutasyonla-
r1 atlamamak adina ¢ok énemlidir.
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Amag: Inverted Duplikasyon Delesyon 8p [invdupdel(8p)]
Sendromu nadir goriilen bir kromozom anomalisi olup hafiften
agir derecelere kadar degisken zeka geriligi, agir gelisme gerili-
gi ve hipotoni ile karakterizedir. Prevalans: tahminen 1/22000
ile 1730000 arasindadir. Bilinen 50 kadar vaka rapor edilmistir.

Olgu: ikinci gebeliginde ileri anne yag (36) ve antenatal takip-
lerinde biyokimyasal tarama testinde yiiksek risk nedeniyle 13.
gebelik haftasinda bagvuran olguya, 16. gebelik haftasinda am-
niosentez iglemi yapildi. Hizli anéploidi taramast amaciyla yapi-
lan QF-PCR analizi sonucu normal olan hastanin karyotip ana-
lizi sonucunda ise 46,.,add8p saptandi. Bunun tizerine ¢aligilan
ebeveyn karyotip analizleri normal konstitusyonel karyotip ola-
rak degerlendirildi. Fetal 6rnekten yapilan Subtelomerik FISH
calismasinda ise 8p bolgesinde subtelomerik delesyon tespit
edildi. Olgunun Diizey IT USG taramast ve Fetal EKO gebelik
haftasi ile uyumlu ve normal olarak rapor edildi. Bunun iizeri-
ne yapilan molekiiler karyotipleme caligmasi sonucunda
8p11.22—p23.1 bolgesinde 27.2 Mb biiyiiklikte, 122 OMIM
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geni iceren duplikasyon ve 8p23.1-p23.3 bolgesinde 6.8 Mb
biiyiikliikte 15 OMIM geni igeren delesyon saptanmast ile ol-
gunun [invdupdel(8p)] Sendromu oldugu distiniildii.

Sonug: Dengesiz kromozomal yeniden diizenlenmelerde,
USG takibinde fetal anomali tespit edilemeyebilecegi, bununla
birlikte kromozomal kékenin tespiti, olast fetal prognoz ve ge-
netik danigma agisindan molekiiler karyotiplemenin 6neminin
vurgulanmast amaciyla sunulmugtur.
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Amag: X’e bagl santroniikleer miyopati (XLCNM) (ayn1 za-
manda miyotiibiiler miyopati [M'TM] olarak da bilinir), siddetli
ile hafif arasinda degisen kas giigsiizligii ile karakterizedir. Sid-
detli (klasik) XLCNM prenatal olarak polihidramnios ve fetal
hareketin azalmasi ile kendi belli etmekle birlikte, hipotoni ve
solunum sikintist olan yenidoganlarda goriiliir.

Olgu: Olgumuz 34 yaginda gebeligin ilk trimesterinda ailesinde
kas hastalig: oykiisii ile bagvurdu. Kendisinde MTMI geninde
IVS7+1G>A heterozigot mutasyonu tespit edilen olguya gebeli-
gin 16 haftasinda amniyosentez planlandi. Fetusta da mutasyon
tespit edilmesi sonucu gebelik konsey karariyla sonlandirildi.

Sonug: Tek gen hastaliklart i¢in prenatal donemde molekiiler
tant testleri giintimiizde oldukga yaygmn kullanilmaktadir. Bu ol-
gu sunumunda prenatal tanida molekiiler testlerin yerinin belir-
lenmesi ve tastyicilik tespitinden tantya kadar uygulanan is akigi-
nin tartigtlmast planlanmgtir.
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