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HURLER SENDROMUNUN PRENATAL TANISI (MUKOPOLISAKKARIDOSIS TiP 1)
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GIRIS: Hurler sendromu 1919 yilinda ilk kez Hurler tarafindan tanimlanan mukopolisakkaridosis gesitlerinden biri-
dir. Primer defekt tiim dokularda o-L-iduronidase fermentinin yoklugudur, Bunun patolojik sonucu ise parenkimal ve
mesenkimal dokularda mukopolisakkaridlerin birikimi ve néronal dokularda Jipidierin depolanmasidir. Oliim genel-
likle ¢ocukduk yillarinda respiratuvar ve kardiak komplikasyonlara bagl olarak olmaktadir.

VAKA TAKDIMI: Daha 6nce mental retardasyonlu ¢ocugu olmas: nedeniyle, mevcut gebeliginde prenatal tam am-
actyla bagvuran hastanin ¢ocugunun fenotipi dikkat ¢ekiciydi. Yagina gire boyu kisa, kaba yiiz yapisi, biiyiik dili, hi-
pertelorismi, sig karni olan ¢ocukta Hurler sendromu diigiiniildii. Cocukian alinan heparinize kan ve 16. gebelik hafta-
sinda amniosentez ile elde edilen amniotik mayi her iki Srnekte de o-L-iduronidase ve amniotik sivida glikosaminog-
likanlarin tayini icin Ingilterede "GUY'S hospital”e gonderildi, Yapilan tetkiklerde ¢ocuk kaninm plasma ve 16kosit-
lerinde ve amniotik siv1 hiicre kiiltiirinde o-L-iduronidasin yok denecek diizeyde az oldugu, ve yine amniotik sivida
iki boyutlu elektroforez y@ntemiyle glikosaminoglikanlanin (dermatan sulfat ve heparan sulfat) varh@i gosterildi.
Cifte yagayan ¢ocukta Hurler sendromu oldugu, tiim gebeliklerinde % 23 olma riski olan bu hastaligin mevcut gebe-
likte de oldugu stylendi. Gebelik 19. haftada termine edildi.

TARTISMA: Mukopolisakkaridlerin tiimii Hunter sendromu diginda otosomal resesif kalitim gosterip tiimiintin en-
zimatik statiileri tam olarak tamimlanmistir ve tim tipler i¢in prenatal tami miimkiindiir, Bazi vakalarda disi tagivie: fe-
tuslerin azalmis enzim seviyeleri sonuglarin izahum gliglegtireceginden amniotik stvida glikosaminoglikanlarn tanim-
lanmasi son derece tnemlidir. Hurler sendromunun tagiyicilik statiisti heniiz yapilamamaktadir. Mutasyon yerinin
saptanip spesifik probun yapilabilmesi i¢in yapilan ¢aligmalar henilz baganh degildir. Alfa-L-iduronidase geninin
iizerinde iki polimorfizm oldugu bildirilmigtir. Normal populasyon ve Hurler sendromlu hastalarda bu iki polimor-
fizm icin allel ve haplotip frekanslarinm analizi "gen kompozisyonlarinda” dengesizligi dlistindiirmustiir. 2,2 allelinin
frekanst normal populasyonda % 37 iken Hurler sendromunda % 57 olarak saptanmisar. Bu bulgu Hurler sendromu-
nun tagtyicilik statiisiiniin saptanmasi igin yapilan ¢ahigmalara yol gostericidir. Tagiyicihik statiisiiniin saptanabilmest
hastalikli gocuklarin dogmasini onleyecektir.

PRENATAL TANIDA KORDOSENTEZ 33

iskender BASER, Tansu KUCUK, Riisti ERGUR, Ali ERGUN, Saffet DILEK, inal URGENALP
GATA Kadin Hastaliklar: ve Dogum Anabilim Dali, Ankara

Ocak 1992-Agustos 1993 tarihleri arasinda, GATA Kadm Hastalilkdar ve Dogum Anabilim Dali'na miiracaat eden 51
olgu, prenatal tani i¢in kordosentezle degerlendirilmistir. Bunlarm % 66.6'sim ultrasonografik bir anomali saptanan
gebelikler olugturmugtur. En sik rastlanan endikasyon % 19.6 ile noral tiip defekti idi. Maternal yas ortalamast 26.5
yil iken, gestasyonel yay ortalamasi 28.3 hafta idi. Baganl kordosentez oran1 % 98'dir. Olgularin % 94'iinde 6rnek-
leme, kordonun plasental insersiyon yerinden yapilmistir, Bradikardi oram % 6 iken, igne giris yerinden kanama ora-
m % 88'dir. Isleme bagl 6liim, sadece bir olguda saptanmigtir, Digi fetuslar hem ¢aligma grubunun timiinde, hem de
anomalili grupta coguniuktaydi (% 61). Bu yliksek riskli ¢alisma grubunda toksoplazma insidansim % 22, sitomega-
loviriis insidansimt % 2 olarak saptadik. Hig¢bir olguda kromozom anomalisi izlenmedi. Merkezimizde prenatal tan:
yontemi olarak kordosentezin glivenilir oldugu ve endikasyonlarin genisletilerek tedaviye yonelik islemler yapilabi-
lecegi kamsina vardik.
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