
Olgu: 27 yafl›nda gravida 1, parite 0 olan gebe 21 gebelik haf-
tas›nda ikinci trimester fetal anomali taramas› için klini¤imi-
ze baflvurdu. Gebe birinci trimesterde NIPT yapt›rm›fl ve
“hay›r” (düflük risk) olarak raporlanm›fl. Yap›lan fetal de¤er-
lendirmede; fetal biyometri 21 hafta ile uyumlu saptand›. Sa¤
böbrekte çift ve genifl kaliksler, devam›nda da çift üreter iz-
lendi. Alt üreterin k›vr›ml› oldu¤u görüldü (fiekil 1 PB-34).
Ayr›ca mesanede üreterosel saptand› (fiekil 2 PB-34). Ek ano-
mali ve major genetik belirteç (Nukal kal›nl›k, burun kemi¤i
ve lateral ventrikül normal saptand›, aberran sa¤ subklavian
arter izlenmedi) tespit edilmedi. Aile fetüsün muayene bulgu-
lar›, efllik edebilecek problemler ve prognoz hakk›nda bilgi-
lendirildi. NIPT sonucu hay›r olmas›na ra¤men çift üre-
ter,hidronefroz ve üreterosel tan›lar›n›n major bir anomali
oldu¤u ve genetik hastal›klar ile iliflkisinin araflt›r›lmas› ama-
c› ile Array CGH hakk›nda bilgi verildi ve önerildi. Aile ge-

netik analizlerin yap›lmas›n› istedi ve onamlar› al›narak Am-
niyosentez yap›ld›. Karyotip sonucu Trizomi 21 saptand›. Ai-
leye tekrar fetüs hakk›nda bilgi verildi ve gebeli¤in terminas-
yonu seçenek olarak sunuldu. Gebelik kurul karar› ve aile
onam› al›narak termine edildi.

Sonuç: NIPT tarama testidir ve yanl›fl negatifli¤e sahip ola-
bilmektedir. E¤er fetüste majör bir anomali saptan›r ise
NIPT negatif veya düflük risk olsa bile karyotip analizi öne-
rilmelidir.

Anahtar sözcükler: Çift üreter, Down sendromu, noninva-
ziv prenatal test, yanl›fl negatiflik, üreterosel.

PB-35
‹niensefali olgu sunumu
Melda Kuyucu, Duygu Ad›yaman, Bahar Konuralp Atakul
TC Sa¤l›k Bilimleri Üniversitesi, ‹zmir Tepecik E¤itim ve Araflt›rma
Hastanesi, ‹zmir

Amaç: ‹niensefali fetal boynun ileri derecede hiperekstansi-
yonu, occipital kemik defekti ve yar›ya yak›n olguda de¤iflik
derecede aç›k spinal defekt ile seyreden, çok nadir görülen bir
nöral tüp defektidir. ‹nsidans›n›n %0.001–0.01 civar›nda ol-
du¤u tahmin edilmektedir. S›kl›kla gastrointestinal malfor-
masyonlar, kardiovasküler anomaliler ve diafragma hernisi
efllik edebilir. Biz klini¤imize baflvuran 2 adet iniensefali ol-
gusunu inceledik. 

Olgu 1: 3. gebelik, G3AB2 olan hasta, özgeçmiflinde bilinen
bir hastal›¤› yoktu. Gebeli¤inde folik asit deste¤i almam›fl
olup yap›lan takiplerinde kombine test düflük risk olarak sap-
tanm›flt›r. 21. gebelik haftas›nda yap›lan fetal anomali tara-
mas› sonucu: fetal craniumda posterior fossa genifl ve kistik
görünümde olup, serebellar hemisferler visualize edileme-
mifltir. Supratentorial düzeyde lateral ventriküller kistik pos-
terior fossa nedeniyle yukar› ve posterior hornlar laterale itil-
mifl görünümdedir. Sa¤da beyaz cevher heterojen görünüm-
de olup, septasyonlu multipl kistler izlenmifltir. Kistlerin çev-
resi hiperekojen görünümdedir. Bulgular kistik periventrikü-
ler lökomalazi ile uyumludur. Kranioservikal bileflke hipe-
rekstanse görünümdedir. Vertebral kolon lomber düzeyinde
aç›k spina bifida söz konusudur. Fetal MR sonucu; ‹niensefa-
li ile uyumlu olan hastan›n yap›lan karyotipleme sonucu nor-
mal konstitusyonel karyotip olarak gelmifltir. Aileye konsey
karar› ile terminasyon seçene¤i sunulmufl olup gebelik termi-
nasyonu gerçeklefltirilmifltir. Otopsi önerilmifl aile otopsi ya-
p›lmas›n› kabul etmemifltir. 

Olgu 2: 19 yafl›nda ilk gebeli¤i olan hasta takipsiz gebe olup, ilk
defa 25. gebelik haftas›nda klini¤imize baflvurmufltur. Yap›lan
usg de; sisterna manga normalden genifl,serebellum hipoplazik
olup normal fleklini kaybetmifltir. Sol lateral ventrikül posteri-
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fiekil 1 (PB-34): Çift renal pelvis ve üreterlerin görüntüsü.

fiekil 2 (PB-34): Üreteroselin görüntüsü.
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or horn geniflli¤i: 15 mm olup normalden genifltir. Columna
vertebralis tüm seyri boyunca normal flekil ve bütünlü¤ünü
kaybetmifltir. Csp izlenmedi. Fetal MR sonucu: ‹niensefali; k›-
sa kranioservikal retrofleksiyon, oksipital kalvaryal kemik de-
fekti ve 4. ventrikülden bafllay›p sistern magnaya ve ekstrakal-
varyal mesafeye uzanan meningosel kesesi izlenmektedir. Baflta
kroniservikal bileflke düzeyinde olmak üzere spinal aksta seg-
mental k›sal›k lumbosakral bölgede kifoztik aç›lanma fliddetli
distrafizm bulgular› mevcuttur. Medülla oblangatada diasto-
metalik yar›klanma olan hasta karyotipleme yap›lmas›n› kabul
etmemifltir. Hastaya perinatoloji konsey karar› ile terminasyon
seçene¤i sunulmufl olup aile terminasyonu kabul etmemifltir.

Sonuç: ‹niensefalinin postnatal prognoz kötü olup, bu be-
bekler do¤um sonras› erken dönemde kaybedilmektedirler.
Bu nedenle erken pranatal tan› konmas› durumunda ailelere
gebeli¤i sonland›rma seçene¤i sunularak gebelik komplikas-
yonlar›, maternal morbidite ve mortalitenin azalt›lmas› sa¤la-
nabilir. Sonraki gebeliklerde aileye dan›flma verilerek konsep-
siyon öncesi 3 ay mutlaka folik asit deste¤i verilmelidir.

Anahtar sözcükler: ‹niensefali, occipital defekt, spinal defekt.

PB-36
Walker-Warburg sendromu: Olgu sunumu
Melda Kuyucu, Duygu Ad›yaman
TC Sa¤l›k Bilimleri Üniversitesi, ‹zmir Tepecik E¤itim ve Araflt›rma
Hastanesi, ‹zmar

Amaç: Walker-Warburg sendromu, oküler ve beyin malfor-
masyonlar›n›n efllik etti¤i genellikle hayat›n ilk haftalar›nda
fetal ölüme neden olan bir kompleks konjenital musküler dis-
trofidir. En s›k efllik eden malformasyonlar tip 2 lizensefali,
hidrosefali, pontoserebellar hipoplazi, mikrooftalmi, retinal
displazi, katarakt ve genital anomalilerdir. Walker-Warburg
fenotipinin ultrasonografi ile erken prenatal tan›s› ve tan›n›n
MR ile desteklenmesi letal seyreden sendromun yönetimi
aç›s›nda önem tafl›maktad›r.

Olgu1: 37 yafl›nda 3. gebeli¤i olan hastan›n özgeçmiflinde bili-
nen bir hastal›k olmay›p akraba evlili¤i yoktur. Son adet tarihi-
ne göre 21 hafta 4 gün gebeli¤i mevcut olan hasta, tarama test-
lerini yapt›rmam›flt›r. Hasta klini¤imize baflvurdu¤unda yap›-
lan fetal anomali taramas›nda; kalvaryumda hafif limon bulgu-
su var. Sisterna manga normal sonografik görünümde izlen-
mifltir. Her 2 PLV: 13 mm ölçülmüfl olup artm›flt›r. 3. ventri-
kül 7 mm ölçülmüfl olup artm›flt›r. CSP net de¤erlendirileme-
di. Posterior fossa daralm›fl olarak izlendi. Fetal MR sonucu:
Walker-Warburg sendromu vermis hipoplazisi serebellar dis-
genezi, ventrikülomegali, serebral düzeyde lisensefalik morfo-
loji ile uyumlu olan hastaya kordosentez yap›ld›. Yap›lan kar-
yotip microarray sonucu normal olarak geldi. Perinatoloji kon-
seyinde de¤erlendirilen hastaya konsey karar› ile terminasyon

seçene¤i sunuldu. Ailenin de onay› ile gebelik termine edildi.
Aileye otopsi önerildi. Ancak aile kabul etmedi.

Olgu 2: 20 yafl›nda ilk gebeli¤i olan hastan›n efliyle aras›nda
akraba evlili¤i mevcuttur. Takiplerini yapt›rmayan hasta 21.
gebelik haftas›nda taraf›m›za baflvurdu. Hastan›n yap›lan fetal
anomali taramas›nda fetal biyometride 3 hafta gerilik saptan-
m›fl olup, kalvaryumda limon bulgusu izlenmifl, posterior fossa
düzeyinde kranial defekt ve yaklafl›k 1 cm boyutunda ensefalo-
sel kitlesi izlenmifltir. PLV 14 mm ölçülmüfl olup artm›flt›r. Se-
rebellumda muz bulgusu izlenmifltir. Fetal MR sonucu: Wal-
ker-Warburg/Z Shaped brainstem posterior fossada serebellar
hemisfer dismorfizmi ve vermis hipoplazisi izlenmektedir. Be-
yin sap› Z shaped izlenmektedir. Supratentorial hidrosefali, pa-
rankim incelmesi mevcuttur. Korpus kallozum hidrosefaliye
ba¤l› incelmifltir. Benzer neden ile septum pellisidum izlenme-
mifltir. Sol orbital koloboma, posterior fossa komflulu¤unda
milimetrik kalvarial defekt kuflkusu izlenmekte olarak rapor-
lanm›flt›r. Karyotip analizini kabul etmeyen hastaya terminas-
yon seçene¤i sunulmufl olup, ailenin de iste¤i do¤rultusunda
gebelik terminasyonu gerçeklefltirilmifltir. 

Sonuç: Walker-Warburg sendromu sonraki gebeliklerde de
tekrarlayabilen ve erken dönemde h›zl› prenatal ve genetik
de¤erlendirme önerilen otozomal resesif geçiflli durumdur.
Olgumuzda belirtildi¤i gibi ultrasonografi ile saptanan ven-
trikülomegali, vermiyan agenezi, hidrosefali, korpus kallo-
zum agenezisi ve katarakt gibi bulgular sendrom aç›s›ndan
flüphe uyand›rmal› ileri radyolojik ve genetik inceleme ile
desteklenmelidir. Tan›n›n kesinleflmesi ailelere verilecek ge-
netik dan›flman›n da yönünü belirleyecektir.

Anahtar sözcükler: Walker-Warburg sendromu, vermian
agenezi, hidrosefali.

PB-39
Konjenital toksoplazmozis enfeksiyonu nedeniyle
terminasyon sonras› erken dönemde gebe kalan
olgunun yönetimi
Duygu Ad›yaman
Sa¤l›k Bilimleri Üniversitesi, Tepecik E¤itim ve Araflt›rma Hastanesi, Pe-
rinatoloji Bilim Dal›, ‹zmir

Amaç: Gebeli¤inde akut toksoplazma enfeksiyonu geçiren ka-
d›nlar›n %40 ›nda konjenital toksoplazmozis görülür. Fetal en-
feksiyonun a¤›rl›¤› parazitemi esnas›ndaki gebelik yafl›na ba¤l›-
d›r. Konjenital enfeksiyonun oluflma riski trimestr ilerledikçe ar-
tar. Fetal enfeksiyon riskinin erken gebelikte az olmas›na ra¤-
men, enfeksiyonun a¤›rl›¤› ve sekelleri daha ciddi olarak ortaya
ç›kar.

Olgu: 31 yafl›nda primipar, 24 hafta gebe perinatoloji polik-
li¤imize fetal asit ön tan›s›yla yönlendirildi. Obstetrik ultra-
sonografisinde, fetal bat›nda asit, ince ba¤›rsak ekojenite art›-




