Poster Bildiri Ozetleri

Olgu:32Y, G2 P 1Y 1 olan hasta SAT’ne gore 16 hf 0 g ge-
beligi varken ilk kez bagvurdu. Obstetrik 6zge¢misinde 6zel-
lik olmayan hastanin yapilan USG incelemesinde fetal biyo-
metri 16 hafta ile uyumlu idi. Detayli incelemede bilateral
polikistik bobrekler, oligoanhidramnios, oksipital bolgede
kemik defekti ve ensefalosel izlendi. Ultrasonografi bulgular:
ile MGS tanisit konan hastaya medikal gebelik tahliyesi 6ne-
rildi. Hasta ve eginin terminasyonu kabul etmesi tizerine ge-

belik sonlandirildi.

Sonug: Meckel-Gruber sendromu gebelikte 1/12.000-
1/140.000 arasinda degisen oranda goriilmektedir. Sonug ola-
rak, MGS letal bir bozukluktur ve mortalitesi % 100’diir. Ayri-
ca tekrarlama olasilig1 oldugu ve en erken prenatal tanis1 11-14.
haftalar arasinda kromozom anomalisi i¢in yapilan ultrasonog-
rafi taramasinda konulabildigi icin aileye sonraki gebeliginde
erken donemde ulttrasonografi yaptirmasi 6nerilmelidir.
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Van Der Knaap hastaligi ¢ok nadir goriilen ve genellikle
MLCI1 genindeki mutasyon nedeniyle gelisen bir hastaliktir.
Yaygin beyin beyaz cevher tutulumu ve subkortikal yerlegim-
li kistlerin varlig1 karakteristiktir. Infantil baglangicli makro-
sefali ve yavas ilerleyici norolojik bulgular klinik tanida yar-
dimcidir. Otozomal resesif kalitim: olan bu sendromda tani
konan hastanin anne ve babas1 heterozigot tastyicidir, genetik
dizilimde bir adet mutant allel tagimaktadirlar. Bu nedenle
hastalik bulgusu yoktur. Bu hastalikta ek olarak erken ¢ocuk-
luk déneminde normal ya da normale yakin psikomotor ge-
lisme, epileptik nobetler, ataksik yiiriiyis ve spastisite goriile-
bilmektedir. Olgularin ¢ogunlugu ikinci dekadda kaybedil-
mektedir. Beyin manyetik rezonans goriintiilemede (MRG)
yaygin beyaz cevher tutulumu ve 6n temporal bolgelerde da-
ha belirgin olmak tzere subkortikal kistler gorilmektedir.
Tipik klinik ve radyolojik bulgularin varliginda tani konula-
bilmektedir. MLC1 ve MLC2A mutasyonlarinin gosterilme-
si tantya katkida bulunmaktadir. 29 yasinda gravida 2, parite
1 (Normal spontan vaginal dogum); 23 hafta gebeligi olan ve
tarafimiza anomali taramasi yapilmak iizere gonderilen hasta-
nin alman anamnezinden bir 6nceki ¢ocugunda Van Der
Knaap sendromu oldugu 6grenildi. Esiyle 1. derece akraba
oldugunu ifade etti. Bir énceki gebelik takiplerinde ultraso-
nografik anormallik izlenmemis ve dogum sirasinda herhan-

gibir komplikasyon yaganmamisti. Postnatal dénemde ¢ocu-
gunda denge bozuklugu, gelisme geriligi olmast tizerine yapi-
lan tetkiklerde Van Der Knaap sendromu oldugu tespit edil-
mis. Tani klinik veriler dogrultusunda konulmus, genetik
analiz yapilmamis. Gebeden alinan anamnez sonrasi yapilan
anomali taramasinda beyin yapilar1 olagan izlendi ve gross fe-
tal anomali saptanmadi. Hasta ve esi genetik klinigine yon-
lendirildi. %25 oraninda bu fetusta ayni sendromun saptana-
bilecegi ve riskler anlatildi. Invaziv islem onerildi. Ancak aile
bu gebelik ve fetiis i¢in invaziv islemi kabul etmedi. Yasayan
ve Van Der Knaap sendromu saptanan ¢ocugundan genetik
analiz ve ileri inceleme yapilmasini kabul etti. Su anda 7 ya-
sinda olan hastadan MLC gen mutasyonu i¢in kan 6rnegi ali-
narak genetik laboratuarina génderildi. Cocukta MLC gen
mutasyonu saptanmast halinde aile taramasina gegilmesi
planlandi. Van der Knaap hastaligi, ¢ok ender goriilen bir
megalensefalik 16koensefalopati formudur ve bireylerde, 22.
kromozomda yerlesmis bulunan MLC1 geni mutasyonlar: stk
gortlmektedir. Ender olgularda MLC2A mutasyonlari da ta-
mimlanmugtir. Makrosefali dogumda da bulunabilmekle bir-
likte, genellikle yagamin ilk birka¢ yilinda belirginlesmekte-
dir. Beyin MRG goriintiillemelerindeki dramatik bulgulara
ragmen, klinik bulgulardaki yavas ilerleyici seyir dikkat ¢ceki-
cidir. Psikomotor gerilik, yiiriiyiis ataksisi, spastisite, distoni
ve koreatetoz gibi norolojik bulgularin belirginlesmesi geg
dénem bulgularidir. Otozomal resesif gegisli olan bu hasta-
likta sendromlu bebek hikayesi olan aile bireyleri heterozigot
tagtyict olarak degerlendirilir ve genetik dizilimde bir adet
mutantallel tasimaktadirlar. Bu nedenle hastalik bulgusu yok-
tur. Her konsepsiyonda %25 sendromlu,%25 tamamen sag-
lam ve %50 tagtyici fetiis olma ihtimali vardir. Ailelere hasta-
ligin genetik gegisi, seyri ile ilgili bireysel ve ailesel genetik
danigmanlik verilmeli ve ileri genetik inceleme yapilarak risk-
ler belirlenmelidir. Perinatal dénemde nadir olarak ultraso-
nografik olarak kranialbulgular saptanmas, hastaligin infantil
dénemde ve klinik olarak yavas bulgu vermesi nedeniyle inta-
uterin donemde fetuslardagenetik mutasyonun saptanmast ve
prognozun belirlenebilmesi amaciyla invaziv islem O6neril-
mektedir. Prenatal tagtyicilik saptanan ailelerde Preimplan-
tasyon Genetik Tani1 (PGD) bir segenek olarak distniilebilir.
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Amag: Sirenomeli sekansi, ayni zamanda mermaid sendromu
olarak bilinen,en ¢ok bilinen yaniyla alt ekstremite fiizyonu-
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