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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.

PB-045
idiyopatik polihidroamnios olgularinin erken
neonatal sonuglan
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Etlik Zubeyde Hanum Kadm Hastaliklar: ve Dogum Egitim Aragtirma
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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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bacaklarda kisalik oldugu tespit edilmistir. Spontan vajinal
yolla 3600 gr erkek bebek diisiik APGAR ile dogurtulmustur.
Muayenesinde her iki ayakta bagparmak duplikasyonu, ayak-
ta ice doniikliik, konjenital kalp hastaligi, adrenal hipoplazi,
ambigus genitalya ve kii¢iik bobrekleri iceren multipl anoma-
lileri varmus ve birkac¢ giin yasamistir. Besinci gebeligin taki-
binde iiglii testte yiiksek risk nedeniyle amniyosentez yapil-
mig ve normal karyotip olarak raporlanmiguir. Fetal ekokardi-
ografide, komplet atrioventrikiiler septal defekt (AVSD), aor-
tik ayrilma, aort hipoplazisi tespit edilmistir. Hastanin tarafi-
mizca 27. gebelik haftasinda yapilan ilk muayenesinde, kalp-
te sol ventrikil hipoplazisi, sol atrium hipoplazisi, AVSD, hi-
poplastik aort ve erken intrauterin gelisme geriligi TUGR)
tespit edilmistir. Bir 6nceki kaybedilen bebekle benzer bulgu-
lar olmasi nedeniyle genetik konsiiltasyonu 6nerildi. Hasta-
nin haftalik takibine devam edildi, 37. gebelik haftasinda
TUGR, oligohidramniyos ve fetal distres nedeniyle sezaryena
alindr. 2280 gr kiz bebek dogurtuldu. Genetik bolimiinde
prenatal tantyr dogrulamak i¢in kordon kani ¢aligildi. Yenido-
ganda telenjiektazi ve rizomelik ekstremiteler gibi dismorfo-
lojik bulgular ve metabolik bozukluklar vardi. Ekokardiogra-
fik degerlendirmesi prenatal tani ile uyumlu idi.

Sonug: SLOS birden ¢ok malformasyon ile birlikte olabilir.
Ayrica maternal serum serbest Gstrojen diizeylerinin diigmesi
ikinci trimester kromozomal anomali risk taramasinda yiiksek
risk ile sonuglanabilir. Kétii obstetrik 6ykiisti olan bu tiir has-
talar genetik konsiiltasyon icin yonlendirilmelidir.

Anahtar sozciikler: Smith-Lemli-Opitz sendromu, prenatal
tani.
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Bagirsak atrezisinin prenatal tanisi
Mustafa Ozturk, Aytekin Aydin
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Caligmamuzda, gebeliginin 33. haftasinda bagirsak delinmesi-
nin hemen sonrasinda tanist konan ve ayirici cerrahisi ani sezar-
yen dogumun ardindan yapilan sira dist bir olgu sunduk. Gra-
vida 3 para 2, 33 yasindaki bir hasta, antenatal kontrol nedeniy-
le gebeliginin 33. haftasinda merkezimize bagvurdu. Kabul son-
rasinda gerceklestirilen ultrason muayenesinde, intestinal dila-
tasyon ile uyumlu, fetal abdomende kistik bir yapinin varlig
gozlemlendi. Fetal biiyime parametreleri, plasental yap1 ve
amniyotik sivi hacmi tamamen normaldi. Fetal anatomide ya-
pilan detayli ultrason muayenesinde hicbir ek anomali saptan-
madi. Bir hafta sonra tekrarlanan ultrason taramasinda, fetal
abdominal kavitede hiperekojenik sivi varligiyla birlikte bagir-
sak dilatasyonunun kollaps: gozlemlendi. Aileye, fetal bagirsak
delinmesinin muhtemel tanisi ve mekonyum peritoniti hakkin-
da bilgi verildi. Daha 6nceki sezaryenler nedeniyle dogum sek-
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li olarak sezaryen tercih edildi. 2400 gram erkek bebek diinya-
ya getirildi. 1. ve 5. dakika Apgar skorlar1 sirasiyla 8 ve 9’du.
Dogumu izleyen ilk giinde laparotomi ve bagirsak rezeksiyonu
gerceklestirildi. Operatif bulgular, distal segmentinde delin-
meyle birlikte terminal ileumun atrezisi ve intraabdominal me-
konyumdu. Problemin prenatal tanimlanmas: sonrasindaki uy-
gun dogum siiresi ve tedavi yontemi net degildir. Ancak me-
konyum, aseptik peritoniti indiikleyen sindirim enzimleri icer-
mektedir. Yogun enflamasyon, delinmenin spontane yalittmin
inhibe edebilir ve enflamasyon indiiklii bagirsak 6demi, altta
yatan bagirsak tikanikligini ciddilestirebilir. Mekonyum perito-
niti olgularindaki morbidite ve mortalite, gestasyonel yasa, alt-
ta yatan lezyonun karmagikligina ve yapisina, islem araligina,
kistik fibroz veya konjenital anomalilerin varhigina ve tedavi
komplikasyonlarina ya da beklenen yonetimine baghdir.

Anahtar sozciikler: Bagirsak atrezisi, mekonyum peritoniti
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Rabdomyom, primer fetal kardiyak tiimérlerden en sik gorii-
lendir (%60-85) ve sikllikla tuberoskleroz (TS) ile iligkilidir.
Tuberosklerozla fetal kardiyak rabdomyom %50-80 iliskilidir,
%0-100 perinatal mortaliteyle sonlanir. Diger kardiyak tiimor-
ler fibrom, mixoma, teratom ve hemanjiomdur. Rabdomyom-
lar ultrasonografide ventrikiil i¢inde yuvarlak, homojen ve hi-
perekojen bir kitle seklinde goriiliir, bazen de ventrikiil i¢inde
veya septal duvarda multiple odaklar seklinde goriiliir. Timor
20 mm’den biiytikse fetus perinatal 6liim i¢in yiiksek risk tagir.
Bir kag vakada extrakardiyak anomaliler (yartk damak, polikis-
tik bobrek ve clubfoot) ile birlikte gortilmiistiir. Fetal MRI
TS’ belirlenmesinde ilave bir goriintileme yontemidir. Tu-
beroskleroz T'SC1 ve TSC2 tumor supressor genlerindeki mu-
tasyonlardan kaynaklanabilir. TS farkli expresyonlarla bir oto-
zomal dominant herediter patern gosterir, cocukluk ¢agindaki
vakalarmn ¢ogunlugu spontan mutasyonlardan kaynaklanmakta-
dir. Biz bu olguda vakamizda fetal ekokardiyografi ile 2. trimes-
terde (28. haftada) fetal kardiyak rabdomyom tanisi alan hasta-
muzt gostermeyi amagcladik. Anne fetal kardiyak hiperekojen
kitle nedeniyle klinigimize sevk edilmisti. Sol ventrikiil i¢cinde
32x20 mm boyutlarinda hiperekojen yuvarlak bir kitle goriildii.
Biiyiik arter transpozisyonunu ekarte etmek icin aorta ve pul-
moner arter ¢tkis yollart goriildi. Aorta ¢ikiginda obstriiksiyon
izlenmedi. Fetal kalp atum hiz1 136 atum/dak idi. Hidrops bul-
gusu yoktu. Biz hastayr renal hamartom, yarik damak ve club
foot i¢in yeniden ultrasonografi ile degerlendirdik. TS’a ait be-





