
Amaç: Distal trizomi 15q sendromu, kraniofasial, iskelet bo-
zukluklar›, genital anomaliler ve do¤um öncesi / do¤um son-
ras› geliflme gerili¤i ile iliflkili son derece nadir bir kromozo-
mal bozukluktur. Bu bozuklu¤un fliddeti, 15q kromozomu-
nun duplike bölümünün büyüklü¤üne ve yerine ba¤l›d›r. Biz
burada bu nadir bozuklu¤un prenatal bulgular›n› sunmay›
amaçlad›k.

Olgu: 27 yafl›ndaki G1P0 hasta gebeli¤in 33. haftas›nda fetü-
sün büyüme parametrelerinin de¤erlendirilmesi için baflvur-
du. Ultrason muayenesinde fetal uzun kemiklerde k›sal›k
(HL: 27w 3 <%5p, FL: 29w <% 2p), dolikosefali ve hafif ven-
trikülomegali saptand›. Fetal manyetik rezonans görüntüle-
me sonografik bulgular› do¤rulad›. Gebeli¤in 35. haftas›nda
fetal distress nedeni ile acil sezaryen ile 2000 g a¤›rl›¤›nda er-
kek bebek do¤urtuldu. Neonatal muayenede uzun filtrum,
yüksek damak, düflük yerleflimli kulak, dolikosefali, kraniosi-
nositoz gibi kraniofasyal anomaliler, kriptorflidizm, bilateral
alt ve üst ekstremite k›sal›¤› saptand›. Neonatal kromozom
analizinde parsiyel monozomi 2p ve parsiyel trizomi 15q iz-
lendi. Aileye gerekli genetik dan›flmanl›k verildi.

Sonuç: Nadir görülen hastal›klar›n prenatal sonografik bul-
gular›n› paylaflmak, di¤er klinisyenlere ›fl›k tutmak ad›na
önemlidir. Distal trizomi 15q sendromunda prenatal bulgu-
lar›m›z, bilateral k›sa femur ve humerus, dolikosefali ve hafif
ventrikülomegali idi.

PB-64
Tersiyer bir merkezde fetal manyetik rezonans
görüntüleme endikasyonlar›n›n incelenmesi
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Amaç: Fetal anatomiyi de¤erlendirmede ultrasonografi ter-
cih edilen tarama yöntemi olmas›na ra¤men, h›zl› tarama tek-
niklerinin geliflmesiyle fetal manyetik rezonans görüntüleme
(MRG) giderek daha fazla kullan›lmaktad›r. MRG, daha iyi
doku kontrast› sa¤lar ve sonografiden farkl› olarak, maternal
obezite, fetal pozisyon, oligohidramnios veya kemik artefakt-
lardan önemli ölçüde etkilenmez. Fetal MRG genellikle ke-
sin olmayan sonografik bulgular› teyit etmek veya fetal mal-
formasyonlar›n ileri de¤erlendirilmesinde endikedir. Amac›-
m›z, üçüncü basamak merkezimizde klinisyenler taraf›ndan
tercih edilen fetal MRG endikasyonlar›n›n incelenmesidir.

Yöntem: Üç y›ll›k dönemde fetal MRG'leri çekilen 111 olgu
retrospektif olarak incelendi. Fetal lezyonlar organ sistemle-
rine göre s›n›fland›r›ld› ve klinisyenlerin bu yönteme baflvur-
ma nedenleri, tercih edilen endikasyonlar ortaya kondu.

Bulgular: Fetal MRG incelemesine, 111 fetustan 68’ine in-
trakranial anomaliler, 23 olguda fliddetli maternal obezite, 8
fetusa intraabdominal anomali, 5 fetusa intratorasik, 4’üne
spinal kord, 1 olguya bafl-boyun anomalisi ve 2 fetusta da di-
¤er bölge anomalileri için baflvurulmufltur.

Sonuç: ‹ntrakraniyal patoloji, en s›k saptanan alt grup ventri-
külomegali olmak üzere, fetal MRG de¤erlendirmesi için
major endikasyondu.
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Meckel-Gruber sendromu ve mozaik trizomi 17:
Literatürdeki 2. vaka
Muhittin Eftal Avc›
Erzurum Nenehatun Kad›n Do¤um Hastanesi, Erzurum

Amaç: Nadir görülen, ölümcül, klasik triad› oksipital ensefa-
losel, polidaktili ve kistik displastik böbrekler olan Meckel-
Gruber sendromlu bir olguyu sunmak.

Olgu: 36 yafl›nda, G6P5Y5 olan gebe klini¤imize, ensefalosel
ön tan›s› ile refere edildi. Ailenin hikayesinde özellik yoktu ve
efller aras›nda akrabal›k bulunmuyordu. Yap›lan ultrasonog-
rafide; oksipital ensefalosel, bilateral renal kistik displazi ve
polidaktili izlendi. Bu bulgular ile Meckel-Grubel Sendromu
(MGS) tan›s› kondu. Aile terminasyon öncesi genetik incele-
me istemedi. Gebelik terminasyonundan sonra yap›lan mak-
roskopik inceleme ultrasonografi bulgular› ile uyumlu idi ve
al›nan cilt biyopsisinden yap›lan genetik inceleme sonucu
mozaik trizomi 17 olarak raporland›.

Sonuç: Serebello-okulo-renal sendrom (Joubert sendrom tip
B) ve MGS primer silia disfonksiyonu ile iliflkili geliflimsel
otozomal resesif bozukluklard›r. MGS; merkezi sinir sistemi
(MSS) anomalileri (>%90 oksipital meningoensefalosel), he-
men tüm vakalarda multikistik displazi ile bilateral genifllemifl
böbrekler ve karaci¤erde fibrotik de¤ifliklikler ve vakalar›n
%80’inde polidaktili ile karakterizedir. Di¤er s›k gözüken
bulgular; konjenital kalp hastal›lar›, yar›k dudak-damak, mik-
roftalmi ve di¤er okular anomaliler, genital, gonadal ve di¤er
MSS anomalileridir. Bizim vakam›zda da oksipital ensefalo-
sel, bilateral renal kistik displazi ve tüm ekstremitelerde poli-
daktili ve Potter-benzeri yüz dismorfolojisi vard›. Ayr›ca bi-
zim vakam›z literatürde Cierna Z ve ark. bildirdi¤i vakadan
sonra MGS ile birlikte görülen ikinci mozaik trizomi 17 ol-
gusudur. Di¤er vaka sunumlar›nda kromozomal aberasyon-
dan bahsedilmemektedir. Sonuç olarak MGS, fetal ve ya ne-
onatal dönemde ölümcül olan ve yüksek (%25) rekürrens
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oran› bilinen ve erken dönemde ultrasonografi ile tan›s›
mümkün olan bir hastal›kt›r. Ailelere daha sonraki gebelikler
için genetik dan›flma verilmelidir.
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‹zole ARSA ve trizomi 21: 
Olgu sunumu
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Amaç: Ço¤u kiflide sa¤ subklavian arter, aortik ark›n üç ana
dal›ndan biri olan brakiosefalik arterden ç›kar. Aberran sa¤
subklavian arter (ARSA) ise sa¤ subklavian arterin direk ola-
rak duktus arteriosus komflulu¤undaki desendan aortadan ç›-
k›p trakean›n arkas›ndan sa¤ omuza do¤ru giden bir varyan-
t›d›r. Fetal hayatta ultrasonografi ile tan›s› konabilen ARSA,
kromozomal anomalilerle iliflkili olabilir. Biz Trizomi 21’li
bir izole ARSA olgusunu sunmay› amaçlad›k.

Olgu: 27 yafl›nda G1P0 olan hasta, ayr›nt›l› ultrasonografi
yap›lmas› amac›yla klini¤imize refere edilmiflti. Do¤u Ana-
dolu Bölgesinde çok yayg›n kabul gören davran›fl flekli olarak
gebe tarama testlerini yapt›rmay› reddetmifl fakat ayr›nt›l›
ultrasonografi yapt›rmak istemekteydi. Yap›lan incelemede
izole olarak ARSA tespit edildi. Di¤er sistemlerin de detayl›
incelenmesinde baflka anomali gözlenmedi. Aileye genetik
dan›flmanl›k verildikten sonra amniyosenteze karar verildi.
Genetik inceleme sonucu Trizomi 21 olarak raporland›.

Sonuç: Genel populasyondaki ARSA insidans› yaklafl›k ola-
rak %1’dir. ‹zole olarak tespit edilen ARSA’n›n majör klinik
etkisi olmasa da özellikle Trizomi 21 olmak üzere kromozo-
mal anomalilerle iliflkili olabilir. ARSA, izole olarak bildiril-
di¤i vakalarda olmakla birlikte genellikle di¤er konotrunkal
anomalilerle birlikte insanlardaki en s›k mikrodelesyon sen-
dromu olan DiGeorge sendromunda da bildirilmifltir. Son
dönemde yay›nlanan birçok çal›flmada örne¤in; Svirsky R ve
ark. n›n 62 vakal›k serisi (41’i izole ARSA), Ranzini ve ark.
n›n 79 vakal›k serisinde (43’ü izole ARSA), Erzincan SG ve
ark. 20 vakal›k serisinde (13’ü izole ARSA), Maya I ve ark. 63
vakal›k serisinde (36’s› izole ARSA), izole ARSA vakalar›n›n
hiçbirinde kromozomal anomali tespit edilmemifltir. Litera-
ratürdeki bu son çal›flmalar›n aksine Esmer AC ve ark. n›n
2013’te yay›nlanan makalesinde ise 148 ARSA olgusunun
98’i izole ve bu 98 olgunun alt›s›nda Trizomi 21 tespit edil-
mifltir. Bizim vakam›zda da ARSA izole bulgu olmas›na ra¤-
men sonuç Trizomi 21 olarak gelmifltir. Sonuç olarak, izole
ARSA vakalar›n›n da kromozomal anomalilerle iliflkisi hak-
k›nda aile bilgilendirilmelidir. Tarama testlerini yapt›rmay›
bile reddetmifl aileler uygun bilgilendirme sonucunda invaziv
test isteyebilirler.
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Fetal kalbin birinci ve ikinci trimester 
ultrasonografisinde de¤erlendirilmesi: 
Sonuçlar, s›n›rlamalar
Talat Umut Kutlu Dilek1, Güngör Gonca Y›ld›r›m2, 
Umut Sar›2, Ganime Elif Aydeniz2
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Amaç: ‹lk trimester taramas› s›ras›nda de¤erlendirilen fetal
kardiyak anatomi ile 2. trimesterda muayenesinde de¤erlen-
dirilen fetal kardiyak anatominin uyumlulu¤unu belirlemek.

Yöntem: Nisan 2015–Temmuz 2017 tarihleri aras›nda Ac›ba-
dem Üniversitesi Atakent Hastanesi Perinatoloji ve Yüksek Risk-
li Gebelikler Merkezinde ilk trimester tarama testi s›ras›nda er-
ken fetal anatomik muayene yap›lan 523 hastaya ait ultrasonog-
rafi verileri retrospektif olarak de¤erlendirildi. ‹lk trimester kar-
diyak anatominin de¤erlendirilmesi s›ras›nda kardiyak situs, 4
oda görünümü, büyük damar ç›k›fllar› de¤erlendirme kriteri ola-
rak al›nd›. Tüm vakalar transabdominal teknikle ayn› operator
taraf›ndan de¤erlendirildi. Ultrasonografik incelemede tüm ol-
gularda konvansiyonel ve high-definition power Doppler mod-
lar› kullan›ld›. Bu olgular›n tümünün ikinci trimester muayenesi
ayn› operatör taraf›ndan ISUOG rehberine göre gerçeklefltirildi.

Bulgular: Toplam 523 olguya ilk trimester muayenesi yap›ld›.
Bu olgulardan kardiyak de¤erlendirme de en az 2 kriteri sa¤la-
yan olgulardan gebeli¤i devam eden ve ikinci trimester muaye-
nesinde ISUOG’un temel ve geniflletilmifl kardiyak muayene
kriterlerine göre tekrar incelenen 519 vakan›n sonuçlar› ince-
lendi. Median ilk trimester muayenesi 12 hafta 5 gün hafta; me-
dian 2. trimester muayene haftas› 20 hafta 4 gün idi. Olgular›n
tamam›nda situs ve 4 oda görünümü elde edildi. Büyük damar
ç›k›fllar› ayr› ayr› olarak olgular›n % 75'inde dökümente edildi.
Buna göre ilk trimester muayenesi s›ras›nda toplam 7 olguda
(%1.3) majör kardiyak anomali saptand›. ‹lk trimesterde kardi-
yak anomali tan›s› alan vakalardan birinde invaziv genetik tan›
Noonan sendromu, 1 tanesinde Triploidi (69 XXX), ile uyum-
lu olup 4 olgu multiple anomali ile beraberdi. 2 olgu % 97'nin
üzerinde olan NT de¤erleri ile birliktelik gösteriyordu. Bir ol-
guda ise 20. haftada büyük damar transpozisyonu saptand›. Bu
olguda maternal BMI: 27 kg/m2 olup ilk trimester muayenesin-
de büyük damar ç›k›fllar›n›n optimal de¤erlendirilememifl olup
ilk trimester muayenesinde NT: 1.3 mm idi.

Sonuç: ‹lk trimester fetal muayene s›ras›nda özellikle büyük
damar ç›k›fllar›n›n high definition power doppler ile dökü-
mante edildi¤i olgularda fetal kalp anatomisi 2. trimester mu-
ayenesi ile korelasyon göstermekte olup fetal pozisyon, ma-
ternal vücut kitle indeksinin yüksek olmas› ve alt abdomende
geçirilmifl cerrahiye ba¤l› skar dokusunun oldu¤u durumlar
optimal de¤erlendirme flans›n› azaltmaktad›r.
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