Poster Bildiri Ozetleri

nin 17.gebelik haftasinda mesane boyutlarinin 4560 mm bo-
yutlara ulagtig1 goriildii. Fetusta yapilan sonografik inceleme-
de ekstremite anomalileri, pelvikaliektazi ve ventrikuler sep-
tal defekt izlendi. Hastaya tekrar karyotipleme 6nerildi ve ya-
pilan amniyosentez sonucu trizomi 18 olarak raporlandi. Ai-
le istegi ile gebelik sonlandirildi.

Olgu 2: 34 yaginda 14 hafta gebeligi olan hastanin yapilan ul-
trasonografisinde mesane boyutu 23 mm o6lciildi ve flat yiiz
gorinimii izlendi. Hastaya koryon villus 6rneklemesi yapil-
di. QF-PCR sonucu trizomi 18 saptandi. Aileye terminasyon
secenegi sunuldu ve gebelik sonlandirildi.

Sonug: Trizomi 18 yasamla bagdagmayan bir anomalidir.
Megasistis izlenen olgularda trizomi 13 ve 18 bagta olmak
iizere iizere kromozomal anomali riski artmigtir. Bu nedenle
ailelere karyotipleme segenegi sunulmali ve sonuca gore sen-
dromun kétii prognozu ile ilgili danigmanlik verilmelidir.
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Amag: Meckel-Gruber sendromu; otozomal resesif gegis
gosteren oliimctil seyreden bir sendromdur. Medline indek-
sinde kayitl vaka yaklagik 200 civarindadir. Sendromun oksi-
pital sefalosel, cift tarafli renal kistik displazi ve postaksiyel
polidaktiliden olugan tani koydurucu 3 bulgusu olgularin
%60’inda gozlenir. Santral sinir sistemi, kraniyofasiyal ve
gastrointestinal malformasyonlar1 iceren ek anomaliler sen-
droma eslik edebilir. Klinigimizde 2016-2017 yillar1 arasinda
3 gebeye Meckel-Gruber sendromu tanist konuldu.

Olgu 1: 20 yaginda 19 hafta 6 giin gebeligi olan hastanin yapi-
lan 2. diizey ultrasonografisinde oligohidroamnios, meningom-
yolosel, bilateral polikistik bobrek ve bilateral el ve ayaklarda
polidaktili saptanmasi tizerine Meckel-Gruber Sendromu tani-
st konuldu. Gebeye prognoz anlatld: ve istegi iizerine gebeligi
termine edildi. Fetal otopsi 6nerildi ancak hasta kabul etmedi.

Olgu 2: 23 yaginda 32 hafta gebeligi olan primigravid hasta
oligohidroamnios ve fetal anomali nedeniyle klinigimize re-
fere edildi. Gebenin yapilan ultrasonografisinde ol¢timleri
yaklagik 8 hafta geri, oligohidroaminos, ensefalomyolasel, in-
faltil tip polikistik bobrek gériiniimii ve her iki ayakta defor-
mite saptandi. Gebelik haftas ileri olan gebeyefetosid yapila-
madan dogum gergeklesti. 34 haftada sezaryen ile dogum ya-
pan gebenin bebeginde oksipital bolgeden kaynaklanan yak-
lagik 5x6 cm likensefalosel, bas basik, yiiz atipik ve yiiksek da-
mak mevcuttu. Tim ektremitelerde polidaktili vardi. Batin

distandii goriniimde, bilateral bobrekler polikistik vasifday-
di. Dig genitallerin fantil, mikropenis ve nonfiizyonelabia
majora benzeri goriiniim izlendi.

Olgu 3: Nadir olarak saptanan bir vakaydi. Dizogotik ikiz olup
bir fetiis tamamen normal, diger fetiis Meckel Gruber Sendro-
mu idi. Gebenin 2 saglikli yagayan ¢cocugu olup, 2 cocugu mul-
tiple anomali (polikistik bobrek displazisi dahil) nedeniyleter-
mine edilmisti. 31 yaginda olan gebenin 27 haftalik gebeligi
mevcut olup klinigimize bir bebekte anomali stiphesi ile gon-
derilmigti. Yapilan ultrasonda ensefalomyolosel ve tip 1 poli-
kistik bobrek mevcut saptand: ve mesane izlenemedi. Takiben
gebeye MR istendi, sonucunda sag parasantralensefalosel, kor-
puskallozumagenezisi, mikrosefali, akcigerlerde ¢an konfigii-
rasyonu, otozomal resesif polikistik bobrek gebeligi, diffiiz ka-
raciger gebeligin asekonder fibrotik karacigere ait bulgular iz-
lenirken ve mesane izlenmedi. Gebeyeotuz haftayken sezaryen
yapildi ve sendromik fetiis 10 saat sonreex oldu. Aileden otop-
si onay1 ve genetik onaylari alinamadu.

Sonug: Meckel-Gruber sendromu ciddi oligohidramnioza
baglt agir pulmoner hipoplazi nedeniyle daima 6limciildiir.
Otozomal resesif kalitim paterni ile %25 rekiirrens riski mev-
cuttur. Bu nedenle bir sonraki gebelik i¢in yol gosterici olma-
st acisindan dogru tami icin genetik tani gerekliligi aile ile
paylagilmalidir. Hastaligin prognozu hakkinda aileye danis-
manlik verilmelidir ve kétii fetal prognoz nedeni ile aile ister-
se terminasyon segenegi sunulabilir.
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Amag: Ge¢miste Dandy-Walker varyanti olarak isimlendirilen
vermiyan hipoplazi izole, kiigiik, genellikle yukar1 dénmiis bir
vermis ile karakterizedir. Hastaligin insidanst bilinmemektedir.
Aksiyel kesitlerde posterior kranial fossa genislememistir ve sis-
terna magna ile baglantili dordiincii ventrikiil izlenir. Bagka
anomalilerin varligmda kromozomal anomali riski yiiksektir.

Olgu: 33 yaginda altinci gebeligi olan hasta multipl fetal anoma-
li nedeniyle klinigimize refere edildi. Ozgecmisinde ve soygec-
misinde 6zellik yoktu. Fetal anomali taramasinda 6l¢timleri 21
hafta ile uyumlu fetusta sisterna magna 17 mm o6l¢iildd, serebel-
ler vermis degerlendirilemedi. Dandy walker kisti agisindan fetal
MRG ile degerlendirme planlandi. CSP optimal degerlendirile-
medi. Unilateral yarik damak ve dudak izlendi. Sag bébrek bo-
yutlar1 artims ve en biiyligii 1 cm olan multipl kistler icermek-
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