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Ozetler

Amag: Prenatal olarak Ellis-Van Creveld (EVC) tanisi almig
olguyu sunmak ve bu olgunun yonetimini tartismak.

Olgu: 19 yaginda gravida 1, para 0 21 hafta gebe, fetusun tim
uzun kemiklerinin kisa olmasi nedeniyle tinitemize refere
edildi. Ebebeynler arasinda akraba evliligi mevcuttu. Yapilan
detayli ultrasonografide tiim uzun kemikler 2.5 persantilin al-
tinda, kisa kosta ile birlikte agikar toraks hipoplazisi, her iki
elde postaksial polidaktili, atrioventrikiiler septal defekt ile
birlikte aort hipoplazisi olan canli bir fetus saptandi. Fetus ve
prognozu danigildiktan sonra kordosentez yapild: ve gebelik
termine edildi. Postmortem degerlendirmede Ellis-Van Cre-
veld sendromu tanist dogrulandi. Fetusun karyotip inceleme-
si 46XX olarak belirlendi.

Sonug: fkinci trimester prenatal sonografisi ile EVC sendro-
mu taninabilir. Fakat EVC sendromunun torasik afsiktik dis-
trofi (Jeune sendromu) ve kisa kosta polidaktili sendromlari
grubundan ayirict tanisinin yapilmast gerekir.

Anahtar sézciikler: Ellis-Van Creveld sendromu, prenatal
tani.
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Amag: Polihidromanios olgular1 tim gebeliklerin %0.4-
%1.7’sinde gorilmektedir. Bu olgularin %45’inde etiyolojik
neden bilinmemektedir. Idioyopatik polihidroamnios % 5’in-
de postnatal yapisal anomaliler tespit edilmektedir. Ensik ola-
rak GIS, renal ve CNS anomalileri goriilmektedir. Bununla
beraber anéploidi riskide artmakatdir. Yapilan ¢aligmalarda
idiyopatik polihidroamnios olgularinda kétii perinatal sonug-
larla iligkili olmadig1 tespit edilmistir. Biz ¢aligmamizda idi-
yopatik polihidromanios olgularinda post natal anomali ve
erken neonatal sonuglarini aragurmayi planladik.

Yoéntem: Calisma Etlik Ziibeyde Hanim Kadm Hastaliklar: ve
Dogum Egitim Aragtirma Hastanesinde retrospektif vaka kon-
trol calsmasi olarak planladi. Caligmaya dahil olma kriterini
saglayan 207 idiyopatik polhidroamnios olgusu ve 336 kontrol
grubu hasta alindi. Perinatal sonuglar olarak postnatal anoma-
li, 5 dakika apgar, yenidogan yogun bakim ihityaci, yenidoga-
nin gegici takipnesi, entubasyon ihtiyaci degerlendirildi.

Bulgular: Idiyopatik polihidromanios grubunda postnatal
anomali orani control grubuna gore artmug bulundu (%5.3 vs
%0.6, p=0.001). Erken neonatal sonuglar degerlendirildiginde
yenidoganin gegici takipnesi (%1.9 vs %0.0, p=0.021), yeni do-

gan resutasyon ihitiyaci, (%3.4 vs %0.3, p=0.007), yeni dogan
yogun bakim ihitiyact (%6.8 vs %0.3, p=0.00), ventilator ihiti-
yact (%2.9 vs %0.0, p=0.03), yenidogan sar1lig1 (%6.3 vs %0.9,
p=0.00) and yenidogan sarilig1 (%5 vs %1.2, p=0.006) control
grubu ile karsilagtirldiginda artmis olarak bulundu.

Sonug: Idiyoptaik polihidroamnios olgularinda antenatal ta-
kipler normal olmasma ragmen post natal dénemde yapisal
anomali riski artmaktadir. Bizim ¢alisjmamizdada post natal d6-
nemde yapisal anomli riski artmig bulundu. Daha 6nceki yapi-
lan ¢ahigmalarda idiyopatik polihidroamnios grubunda erken
neonatal sonuglarda kotiilesme bulunmamakla beraber bizim
calismamizda erken neonatal sonuclarda kotiilesme tespit edil-
mistir.

Anahtar sézciikler: Idiopatik polihidroamnios, neonatal so-
nuglar.
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Amag: Multipl anomaliler ile iligkili olan Smith-Lemli-Opitz
(SLOS) sendromlu bir olguyu sunmak ve bu hastaligin pre-
natal tanisini tartismak.

Yoéntem: SLOS, otozomal resesif gecis gosterir. 7-dehidro-
kolesterol reduktaz (DHCRY7) eksikligi nedeniyle dokularda
ve viicut sivilarinda 7- ve 8-dehidrokolesterol (7- ve 8-DHC)
birikimine neden olur. Dogumda santral sinir sistemi, kalp,
bobrek, genitalya ve ekstremitelerde degisik malformasyonlar
goriilebilir. Bu malformasyonlar hayati tehtid edebilir. Tlerle-
yen dénemlerde psikomotor ve mental retardasyon ve davra-
nig anormallikleri ile birliktedir. Prenatal olarak SLOS’tan
stiphelenilebilir. Malformasyonlar ve intrauterin gelisme ge-
riligi olmasi ve maternal serum serbest Gstrojen diizeylerinin
diismesi ile birliktedir. Tan1 koryon villus biyopsisi yada am-
niyosentez ile sterol analizi yapilarak konulabilir.

Olgu: 36 yasinda besinci gebeligi olan olgumuz 27. gebelik
haftasinda kardiyak anomali nedeniyle klinigimize refere
edildi. Obstetrik hikayesinde ilk ve tigiincti gebeliginde term-
de spontan vajinal yolla saglikli kiz ve erkek bebekler dogur-
tulmustur. Tkinci gebeligi spontan abortus ile sonuclanmustir.
Dérdiincti gebeligi spontan ikiz olarak baglamistir ancak, 6.
gebelik haftasinda ikizlerden biri kaybedilmistir, diger fetiis-
de ise antenatal ultrason ile biiyime gelisme geriligi, kol ve
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