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Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi Gocuk Saghidi ve Hastaliklari Genetik Unitesinde
1987-1998 Aralik dSneminde prenatal tani amaciyla incelenen toplam 1991 amnion mayi
kromozom analizleri sunulmaktadir. |

Yapilan analizlerin yillara gore dagihimi, 1987 yilinda bir iki vaka ile baglayan .
calismalarin yillar iginde hizlandigini ve toplam analizlerin %75'inin 1995 yilindan bugiine
dek gergeklestiriimis oldugunu gdéstermektedir. Bu ddneme ait sonu¢ verme orani %97.8
olarak bulunmustur. ,

Toplam 1991 islemin 1237' sinin (% 62.1) ileri anne yas!, 233'lniin (%11.7) artmus Gcli
test riski, 33'lUnde (%1.6) yalnizca anormal USG bulgusu, 207'sinin (%10.4) Down
sendromiu gocuk 6ykiisii, 17'sinin (%0.8) parental kromozomal translokasyon tasiyicilids,
ve 264’ inin (%12.55) diger endikasyonlar ile yapildigi saptanmustir.

Yapilan amniosentez mayii kromozom analizlerinin % 3 ‘iinde (51/1991) kromozom
patolojisi bulunmustur. Bulunan kromozom aberasyonlanimin dagiimi : 28 Down
sendromu (2'si translokasyon tipi), dort Trizomi 18, li¢ Trizomi 13, iki 47XXX, iki
Klinefelter sendromu, bir Tumer sendromu, onbir dedisik transiokasyonlar. Yapilan
amniosentezierin haftalara g6re dafiimina bakildijinda; 1868'inin (% 94) 15-20
haftalarda, 123’ iniin (% 6) 21 ve sonraki haftalarda yapiimig oldugu goriimistir.

Merkezimizde 1998 yilina kadar 119 hastaya kordosentez yapilmis ve %6.7 ‘sinde
kromozomal anomali saptanmistir. Kord kami kromozom. analizinde izlenen kromozom
aberasyonlart: 4 Down sendromu, bir Trizomi 18, bir Trizomi 13, bir translokasyon ve bir

vakada 11. kromozomun delesyonu (del 11q) seklindédir.

TANATOFORIK CUCELIK : 3 OLGUNUN SUNUMU
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Tanatoforik ciicelik fatal seyirli ve nadir goriilen bir osteokondroplazidir. Karakteristik 6zellikleri
kosta ve ekstremite kemiklerinde kisalik, femur sekil bozuklugudur. Gorilme sikligt 1:20000' dir.
Bu yayinda tanatoforik displazi tamisi koydugumuz 3 olguyu sunuyoruz. Olgularin 2' si 2.
trimesterde, 1'i 3. trimesterde ultrasonografi ile tespit edildi. 2. trimesterde saptanan 2 olguda toraks
hipoplazisi ve ekstremite kisalig, 3. trimesterdeki olguda bunlara ek olarak hidrosefali de saptandi.
Her 3 olgu da sonlandinldiktan sonra radyolojik ve patolojik inceleme ile tam1 dogrulandi. Bu
caliymada literatir 1131inda tanatoforik displazinin diger iskelet displazilerinden ayirici tamlan
tartigtlarak  fetal malformasyonlarin tamsinda ultrasonografinin  6nemi bir kez daha
vurgulanmaktadir.



