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yitlarina ulagabildigimiz olgular ¢alismaya dahil edilmistir.
Tanimlayicr istatiksel analizler yapilmistir.

Bulgular: Olgularin yas ortalamas: 28.6x4.9 yil olup tan1 ko-
nulan ortalama gebelik haftasi ise 25.1+5.0 haftadir. Olgularin
%44.41i (n=8) sol akciger, %44.4'1i (n=8) sag akciger, %11.2’si
(n=2) ise bilateral akciger tutulumludur (Sekil 1 SB-42). Ayri-
ca %26.3i (n=5) tip 1, %36.81 (n=7) tip 2, %26.3’i (n=5) ise
tip 3 CCAM’dir. Olgularin %26’sinda nde (n=5) ek bulgu es-
lik etmektedir. 3 olguda hidrops ve polihidramnioz eslik et-
mektedir. Yaygin hidrops ve polihidramniozu olan olgulardan
bir tanesinde bilateral tip CCAM mevcuttur. Bir olguda sag
akcigerde tip 2 CCAM mevcut olup kalp sola deviyedir (Sekil
2 SB-42). Ayrica bu olguda, dar toraks ekstremitelerde kisalik,
polidaktili (iskelet displazisi), kisa boyun ve hidrops goriilmiis-
tir. Short rib polidakdaktili sendromu ile uyumlu bulunmus-
tur. Bu hastaya terminasyon segenegi sunulmustur. Bir olguda
ise sol akcigerde tip 1 CCAM mevcut olup ayni zamanda akei-
gerde sekestrasyon eslik etmektedir. Olgularin %26’sinde
(n=5) kalpte deviasyon izlenmistir. 3 tanesi saga iki tanesi ise
sola deviyedir. Bu olgularin iki tanesinde tip 3 CCAM, 2 tane-
sinde ise tip 3 CCAM mevcuttur. Tip 3 CCAM ve sol akciger
tutulumu olan olguda polihidramnioz, perikardiyal efiizyon,
batinda yaygm asit ve hidrops izlenmistir. Bilateral tulumu
olan olgulardan birinde tip 1 konjenital kistik adenoid malfor-
masyon olan olguda polihidramnioz ve yaygimn hidrops mevcut
olup yapilan karyotip analizi normal gelmigtir. Hastaya termi-
nasyon segenegi sunulmustur.

Sonug: CCAM olgularinda prognozda eslik eden anomali ya
da kalp yetmezligi bulgusu olup olmadig1 6nemlidir. Hidrop-
sun eslik ettigi ve ekspektan yaklagilan olgular genellikle do-
gumdan 6nce ya da hemen sonra kaybedilmektedirler. Post-
natal goriintilemede lezyon saptanan olgularin yaklagik
%75’inde cerrahi tedaviye gereksinim duyulmaktadir. Mak-
rokistik hastalikta olgularin 2/3’t torakoamniyotik santtan
fayda gormektedirler

Anahtar sézciikler: Konjenital kistik adenomatoid malfor-
masyon, CCAM, akciger malformasyonlari, fetal akciger.

SB-43

Trizomi 4p sendromunun prenatal tanisi:
Olgu sunumu

Duygu Adiyaman', Merve Saka Giiveng’

"Tepecik Egitim ve Aragtirma Hastanesi, Perinatoloji Bilim Dal, Temir;
“Tepecik Egitim ve Aragtirma Hastanesi, Genetik Anabilim Dals, Tzmir

Amag: De novo 4p16.3 duplikasyonu 4. kromozomun kisa
kolunda nadir goriilen parsiyel bir kromozom anomalisidir.
Bu anomali ailesel dengeli translokasyon veya de-novo dupli-
kasyon sonucu olusabilir. Trizomi 4 vakalar1 ¢ok cesitli klinik
gorintimlerde kargimiza ¢ikabilmektedir. Fetal ultrasonogra-
fideki ilerlemeler ve mikro-array teknolojisindeki gelismeler
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sayesinde nadir genetik anomalilerin prenatal tanisi ve yone-
timi giin gectikge ilerleme kaydetmektedir.

Olgu: 28 yaginda ilk gebeligi olan hasta klinigimize 18. haftada
fetal anomali taramasi amacli bagvurdu. Ozgecmisin de ozelligi
olmayan, ilk trimestr da yapilan kombine test sonucu diisiik risk
grubunda bulunan hastaya anomali taramast yapildi. Ultrasonog-
rafide fetiistin biyometrik 6l¢timleri 18 hafta ile uyumluydu ancak
fetal yiiz profili degerlendirildiginde mikrognati ve hipertelorizm
mevcuttu. Ellerde clenched-hand, ayakta rocker-bottom defor-
mitesi mevcuttu. Fetal ekokardiyografi de cift ¢ikigh sag ventrikiil
saptandi. Aileye karyotipleme 6nerildi ve 18. haftada amniosen-
tez yapildi. 21. Haftada sonuclanan mikroarray ¢alismast arr
[hg19]4p16.3 q22.1(1.412.171-88.669.388)x3 olarak raporland.
4. kromozomda 70 Mb boyutunda 2330OMIM genini iceren de-
novo patojenik duplikasyon saptandi. Anne ve babaya karyotiple-
me yapildi ve sonu¢ normal karyotip olarak raporland:. Aileye
terminayon segenegi sunuldu. Terminasyon secenegini kabul
eden aileye abortus indiiksiyonu uygulandi. Abort sonrast incele-
mede mevcut ultrasonografi bulgularma ek olarak bulb6z burun
ve deprese nazal kemik, uzun filorum, kulakta hipoplastik superi-
or heliks saptandi. Aile otopsi yapilmasini kabul etmedi.

Sonug: Literatiirde trizomi 4 ile ilgili ilk vaka sunumlar
1977°de Gonzales tarafindan yaymlanmustir. Ardindan trizo-
mi 4n cesitli fenotipik 6zellikleri Patel ve arkadaglar: tara-
findan ortaya konmusg ve bircogunda etiyoloji de ailesel den-
geli translokasyonlarin sorumlu oldugu anlagilmistir. Feno-
tipteki farkliliklarin trizomi iceren segmentin buyiikligi ile
iligkili oldugu diusiintilmektedir. Literatiirdeki bir¢ok olgu
Trizomi 4p’nin post-natal tanisindan bahsetmekte olup olgu-
larin prenatal tanist ve yonetimi agisindan sundugumuz vaka-
nin yol gosterici olacag kanaatindeyiz.

Anahtar sozciikler: Trizomi 4, prenatal tani, ultrasonografi.

SB-44

Meckel-Gruber sendromu: 7 olgu sunumu
Melda Kuyucu, Duygu Adiyaman

Saglik Bakanhg: Tepecik Egitim ve Aragtirma Hastanesi, Izmir

Amac: Meckel-Gruber sendromu NPHP6, NPHPS8 ve MKS
genlerindeki mutasyonlar sonucu olusan, otozomal resesif
gecis gosteren bir malformasyondur. Klasik triad: olan bilate-
ral renal kistik displazi, oksipital ensefalosel ve postaksiyal
polidaktiliye ek olarak yarik damak, pulmoner hipoplazi, situs
inversus karaciger portal alanda duktal proliferasyon da gorii-
lebilir. Intrauterin veya dogum sonrast pulmoner hipoplaziye
bagliye bagl fetal 6liim sikur. Biz de 2017-2018 arasinda kli-
nigimize bagvurmus olan 7 Meckel-Gruber sendromu tanisi
almig vakayr sunmay1 amagladik.

Yoéntem: Ocak 2017-Temmuz 2018 tarihleri arasinda Tepe-
cik Egitim ve Arastirma Hastanesi Perinatoloji Klinigi'ne



SozIlu Bildiri Ozetleri

bagvuran ve in utero tani konan 7 adet Meckel-Gruber sen-
dromlu olgu incelendi. Olgular ultrasonografik olarak deger-
lendirildi. Maternal demografik 6zellikler, fetistin ait ultra-
sonografik anormallikler kaydedildi. Ortalamalar ve yiizdeler
istatistiksel olarak hesaplanarak rapor edildi.

Bulgular: Maternal yas ortalamasi 25.2+6.6 (min 18-max 33)
olarak bulundu. Ortalama gebelik haftast 20.1+1.2 (min.
12-max 34) hafta ve ortalama gebelik sayilar1 3.4+1.1 (min
I-max 8) olarak tespit edildi. Ebeveynler arasinda %57 ora-
ninda akraba evliligi mevcuttu. Olgularin 1 tanesi dikoryonik
diamniotik ikiz gebelik olup, ikiz esinde Meckel-Gruber sen-
dromu vardi. Toplam 3 olguda (%42) daha 6nceki gebelikle-
rinde MGS ¢ocuk nedeniyle terminasyon oykiisti vardi. Yapi-
lan ultrasonografik incelemede fetiislerin hepsinde (% 100)
ensefalosel ve kistik renal displazi mevcutken 2 olguda ( %28.
5) ekstremite anomalisi mevcuttu. 2 olguda ise (28.5) klasik
triada ek olarak ventrikulomegali ve dandy Walker malfor-
masyonu saptandi. Olgularin sadece 1 tanesi karyotip analizi
yapilmasini kabul etmedi ve karyotip analizi yapilan olgularin
hepsi normal konstitusyonel karyotip olarak rapor edildi. 6
olgu, sunulan terminasyon secenegini kabul etti. Tkiz gebelik
mevcut olan hasta ise 34. gebelik haftasinda sezaryan ile do-
gum yapt1 ve ikiz esi dogum sonrast ex oldu. 3 olgu fetiise
otopsi yapilmasini kabul etti. Otopsi sonucu sadece 1 olguda
ultrasonografik patolojik bulgulara ek olarak karaciger portal
alanlarda fibrozis, safra kanallarinda dilatasyon saptand.

Sonug¢: Meckel-Gruber sendromunun erken prenatal tanisi,
yiiksek mortalite ve yiiksek tekrarlama siklig1 nedeniyle bii-
yik 6nem tagir. Klasik triad ve ek bulgular gebeligin 10-14.
Haftas itibariyle detayli ultrasonografi ile net olarak ortaya
koyulabilir. Hastalar ultrasonografi sonrast mutlaka karyotip-
leme ve otopsi agisindan bilgilendirilmeli ve kesin taniya gi-
dilmelidir. Tanist netlesen hastalar sonraki gebelikler agisin-
dan mutlaka genetik danigma almalidur.

Anahtar sozciikler: Meckel-Gruber, kistik renal displazi,
polidakili.

SB-45

Klinigimizde tani alan ve nadir goriilen fetal
intrakranial kanamalarin ultrasonografik
degerlendirmesi

Bahar Konuralp Atakul

Saglik Bilimleri Universitesi Lzmir Tepecik Egitim ve Aragtirma Hasta-
nesi, Perinatoloji Klinigi, Tzmir

Amag: Fetal intrakranial hemorajiler anatomik yerlesimine
gore subdural, subaraknoid, intraparankimal, subependimal ve
intraventikiiler olarak smiflandirilir. Nadir olmasma ragmen
(10.000 gebelikte bir) fetiiste en sik goriilen formu subependi-
mal/intraventrikiiler kanamalardir. Baslangi¢ lezyonu ince du-

varly, yogun vaskiilarize bir alan olan ve anatomik yapisi nede-
niyle kanamanm nadiren kendini sinirlayabildigi germinatif
matrikse olan kanamalardir. Intrakranial kanamalar, kanama-
nin siddetine gore 4 derecede incelenmektedir. Grade 1’de ka-
nama nadiren fark edilirken grade 2 ve 3’de ventrikiiliin i¢ini
tamamen dolduran veya daginik sekilde yerlesen hiperekoik
koagiilum seklinde kanama gozlenir. Hemoraji nedeniyle olu-
san kimyasal ventrikiilite bagh olarak ependimal duvarlar hipe-
rekoik ve diizensiz gorilmektedir. En agir formu olan grade 4
kanamalar, parankimde oval sekilli hiperekoik pihti ile karakte-
rizedir ve zamanla porensefalik kiste ilerler. Biz de klinigimiz-
de tani alan ve nadir goriilen fetal intrakranial kanamalarimn ul-
trasonografik tanisini degerlendirmeyi amagladik.

Yoéntem ve Bulgular: 2012-2018 yillar1 arasinda fetal ano-
mali nedeniyle klinigimize refere edilen10 hastanin ultraso-
nografik degerlendirmesinde fetal intrakranial kanama izlen-
di. Maternal yas ortalamasi 23.4+6.6 (22-34) ve ortalama ge-
belik haftas1 28.1+1.2 (21-37) idi. 6 hastanin akraba evliligi
Gykiisit meveuttu. Hastalarin 6zgemislerinde 6zellik izlenme-
di. 2 hastanin ilk gebeligi idi. 5 fetiiste grade 4 kanama, diger
fetiislerde grade 2 ve grade3 kanama tespit edildi. Takiplerde
6 bebekte norolojik sekel, 2 neonatal exitus ve 1 intrauterin
exitus izlendi (Tablo 1 SB-045). Bir hastanin ise gebelik taki-
bi devam etmektedir. Norolojik sekeli olan bebeklerin yeni-
dogan doneminde yapilan etyolojiye yonelik testlerinde, bir
yenidoganda toksoplazmosiz enfeksiyonu izlendi. Diger ye-
nidoganlarda etyoloji aydinlatilamadh.

Sonug: Fetal intrakranial kanamalarda dikkatli klinik hikaye
alinarak kanamanin etyolojisi aragtirilmahdir. Fetiiste plasen-
tal, maternal ve fetal kaynakli bir¢ok durum beyin kan akimini
bozabilir. Grade 1 ve Grade 2 intrakranial kanamada nérolojik
sekel orani oldukca diisiiktiir ve sagkalim oranlart yiiksektir.
Ancak grade 3’de %50’ye yakin nérolojik sekel kalmakta ve
Grade 4de %90’lara ulasmaktadir. Muhtemel feto-maternal
alloimmun trombositopeni ve konjenital koagiilasyon bozuk-
luklarmn: belirlemek icin ileri tetkik gerekliligi ve sonraki gebe-
liklerde tekrarlama ihtimali aileler ile paylagilmalidir.

Anahtar sozciikler: Intraventrikiiler kanama, germinal mat-
riks kanamasi, nérolojik sekel.

SB-47

Ektopik gebelik 6n tanisi ile metotreksat tedavisi
alan disgerminom olgisi

Sezen Bozkurt Késeoglu', Ismail Gokbel’

'Dr. Zekai Tabir Burak Egitim ve Arastrma Kadin Hastaliklar: ve
Dogum Klinigi, Ankara; °Mugla Sitki Kogman Universitesi Tip Fakiiltesi,
Kadmm Hastaliklar: ve Dogum Anabilim Dali, Mugla

Amac: Ovaryen germ hiicreli timorler overdeki primordiyal
germ hiicrelerinden kaynaklanir ve genellikle 10-30 yag ara-
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