Poster Bildiri Ozetleri

Olgu: 27 yasinda gravida 1, parite 0 olan gebe 21 gebelik haf-
tasinda ikinci trimester fetal anomali taramasi i¢in klinigimi-
ze bagvurdu. Gebe birinci trimesterde NIPT yaptirmis ve
“hayir” (distik risk) olarak raporlanmis. Yapilan fetal deger-
lendirmede; fetal biyometri 21 hafta ile uyumlu saptandi. Sag
bobrekte ¢ift ve genis kaliksler, devaminda da cift tireter iz-
lendi. Alt tireterin kivrimli oldugu goriildi (Sekil 1 PB-34).
Ayrica mesanede tireterosel saptand: (Sekil 2 PB-34). Ek ano-
mali ve major genetik belirte¢ (Nukal kalinlik, burun kemigi
ve lateral ventrikiil normal saptandi, aberran sag subklavian
arter izlenmedi) tespit edilmedi. Aile fetiisiin muayene bulgu-
lari, eslik edebilecek problemler ve prognoz hakkinda bilgi-
lendirildi. NIPT sonucu hayir olmasina ragmen cift iire-
ter,hidronefroz ve tireterosel tanilarinin major bir anomali
oldugu ve genetik hastaliklar ile iligkisinin aragtirilmast ama-
ct ile Array CGH hakkinda bilgi verildi ve 6nerildi. Aile ge-

Sekil 2 (PB-34): Ureteroselin gorintis.

netik analizlerin yapilmasini istedi ve onamlari alinarak Am-
niyosentez yapildi. Karyotip sonucu Trizomi 21 saptandi. Ai-
leye tekrar fetiis hakkinda bilgi verildi ve gebeligin terminas-
yonu segenek olarak sunuldu. Gebelik kurul karar1 ve aile
onamu alinarak termine edildi.

Sonug: NIPT tarama testidir ve yanlig negatiflige sahip ola-
bilmektedir. Eger fetiiste major bir anomali saptanir ise
NIPT negatif veya diisiik risk olsa bile karyotip analizi 6ne-
rilmelidir.

Anahtar sozciikler: Cift iireter, Down sendromu, noninva-
ziv prenatal test, yanlis negatiflik, ireterosel.

PB-35
iniensefali olgu sunumu
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Amagc: Iniensefali fetal boynun ileri derecede hiperekstansi-
yonu, occipital kemik defekti ve yariya yakin olguda degisik
derecede agik spinal defekt ile seyreden, ¢ok nadir goriilen bir
noral tip defektidir. Insidansmin %0.001-0.01 civarinda ol-
dugu tahmin edilmektedir. Siklikla gastrointestinal malfor-
masyonlar, kardiovaskiiler anomaliler ve diafragma hernisi
eslik edebilir. Biz klinigimize bagvuran 2 adet iniensefali ol-
gusunu inceledik.

Olgu 1: 3. gebelik, G3AB2 olan hasta, 6zge¢misinde bilinen
bir hastalig1 yoktu. Gebeliginde folik asit destegi almamug
olup yapilan takiplerinde kombine test diisiik risk olarak sap-
tanmigtir. 21. gebelik haftasinda yapilan fetal anomali tara-
masi sonucu: fetal craniumda posterior fossa genis ve kistik
gortinimde olup, serebellar hemisferler visualize edileme-
migtir. Supratentorial diizeyde lateral ventrikiiller kistik pos-
terior fossa nedeniyle yukar1 ve posterior hornlar laterale itil-
mig gortiniimdedir. Sagda beyaz cevher heterojen goriiniim-
de olup, septasyonlu multipl kistler izlenmigtir. Kistlerin ¢ev-
resi hiperekojen goriiniimdedir. Bulgular kistik periventrikii-
ler 16komalazi ile uyumludur. Kranioservikal bilegke hipe-
rekstanse goriniimdedir. Vertebral kolon lomber diizeyinde
agik spina bifida s6z konusudur. Fetal MR sonucu; Iniensefa-
li ile uyumlu olan hastanin yapilan karyotipleme sonucu nor-
mal konstitusyonel karyotip olarak gelmistir. Aileye konsey
kararr ile terminasyon secenegi sunulmus olup gebelik termi-
nasyonu gerceklestirilmigtir. Otopsi 6nerilmis aile otopsi ya-
pilmasini kabul etmemistir.

Olgu 2: 19 yaginda ilk gebeligi olan hasta takipsiz gebe olup, ilk
defa 25. gebelik haftasinda klinigimize bagvurmugtur. Yapilan
usg de; sisterna manga normalden genis,serebellum hipoplazik
olup normal seklini kaybetmistir. Sol lateral ventrikiil posteri-
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or horn genigligi: 15 mm olup normalden genistir. Columna
vertebralis tiim seyri boyunca normal sekil ve biitiinligtini
kaybetmistir. Csp izlenmedi. Fetal MR sonucu: Iniensefali; ki-
sa kranioservikal retrofleksiyon, oksipital kalvaryal kemik de-
fekti ve 4. ventrikiilden baglayip sistern magnaya ve ekstrakal-
varyal mesafeye uzanan meningosel kesesi izlenmektedir. Bagta
kroniservikal bileske diizeyinde olmak tizere spinal aksta seg-
mental kisalik lumbosakral bolgede kifoztik agilanma siddetli
distrafizm bulgular1 mevcuttur. Mediilla oblangatada diasto-
metalik yariklanma olan hasta karyotipleme yapilmasini kabul
etmemistir. Hastaya perinatoloji konsey karari ile terminasyon
secenegi sunulmus olup aile terminasyonu kabul etmemistir.

Sonug: Iniensefalinin postnatal prognoz kétii olup, bu be-
bekler dogum sonrast erken dénemde kaybedilmektedirler.
Bu nedenle erken pranatal tan1 konmasi durumunda ailelere
gebeligi sonlandirma secenegi sunularak gebelik komplikas-
yonlar1, maternal morbidite ve mortalitenin azaltlmas: sagla-
nabilir. Sonraki gebeliklerde aileye danigma verilerek konsep-
siyon 6ncesi 3 ay mutlaka folik asit destegi verilmelidir.

Anahtar sézciikler: Iniensefali, occipital defekt, spinal defek.

PB-36
Walker-Warburg sendromu: Olgu sunumu
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Amag: Walker-Warburg sendromu, okiiler ve beyin malfor-
masyonlarinin eglik ettigi genellikle hayatin ilk haftalarinda
fetal 6liime neden olan bir kompleks konjenital muskiiler dis-
trofidir. En sik eslik eden malformasyonlar tip 2 lizensefali,
hidrosefali, pontoserebellar hipoplazi, mikrooftalmi, retinal
displazi, katarakt ve genital anomalilerdir. Walker-Warburg
fenotipinin ultrasonografi ile erken prenatal tanist ve taninin
MR ile desteklenmesi letal seyreden sendromun yoénetimi
acisinda 6nem tagimaktadir.

Olgu1: 37 yaginda 3. gebeligi olan hastanin 6zge¢misinde bili-
nen bir hastalik olmay1p akraba evliligi yoktur. Son adet tarihi-
ne gore 21 hafta 4 giin gebeligi mevcut olan hasta, tarama test-
lerini yaptirmamugtir. Hasta klinigimize bagvurdugunda yapi-
lan fetal anomali taramasinda; kalvaryumda hafif limon bulgu-
su var. Sisterna manga normal sonografik goriintimde izlen-
mistir. Her 2 PLV: 13 mm 6l¢iilmiis olup artmistir. 3. ventri-
kiil 7 mm o6lc¢itilmiis olup artmistir. CSP net degerlendirileme-
di. Posterior fossa daralmis olarak izlendi. Fetal MR sonucu:
Walker-Warburg sendromu vermis hipoplazisi serebellar dis-
genezi, ventrikiilomegali, serebral diizeyde lisensefalik morfo-
loji ile uyumlu olan hastaya kordosentez yapildi. Yapilan kar-
yotip microarray sonucu normal olarak geldi. Perinatoloji kon-
seyinde degerlendirilen hastaya konsey karar1 ile terminasyon
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secenegi sunuldu. Ailenin de onayr ile gebelik termine edildi.
Aileye otopsi 6nerildi. Ancak aile kabul etmedi.

Olgu 2: 20 yaginda ilk gebeligi olan hastanin egiyle arasinda
akraba evliligi mevcuttur. Takiplerini yaptirmayan hasta 21.
gebelik haftasinda tarafimiza bagvurdu. Hastanin yapilan fetal
anomali taramasinda fetal biyometride 3 hafta gerilik saptan-
mus olup, kalvaryumda limon bulgusu izlenmis, posterior fossa
diizeyinde kranial defekt ve yaklagik 1 cm boyutunda ensefalo-
sel kitlesi izlenmigtir. PLV 14 mm 6l¢iilmiis olup artmustir. Se-
rebellumda muz bulgusu izlenmistir. Fetal MR sonucu: Wal-
ker-Warburg/Z Shaped brainstem posterior fossada serebellar
hemisfer dismorfizmi ve vermis hipoplazisi izlenmektedir. Be-
yin sap1 Z shaped izlenmektedir. Supratentorial hidrosefali, pa-
rankim incelmesi mevcuttur. Korpus kallozum hidrosefaliye
bagli incelmistir. Benzer neden ile septum pellisidum izlenme-
migtir. Sol orbital koloboma, posterior fossa komgulugunda
milimetrik kalvarial defekt kugkusu izlenmekte olarak rapor-
lanmustir. Karyotip analizini kabul etmeyen hastaya terminas-
yon secenegi sunulmus olup, ailenin de istegi dogrultusunda
gebelik terminasyonu gerceklestirilmigtir.

Sonug: Walker-Warburg sendromu sonraki gebeliklerde de
tekrarlayabilen ve erken donemde hizli prenatal ve genetik
degerlendirme onerilen otozomal resesif gegisli durumdur.
Olgumuzda belirtildigi gibi ultrasonografi ile saptanan ven-
trikiilomegali, vermiyan agenezi, hidrosefali, korpus kallo-
zum agenezisi ve katarakt gibi bulgular sendrom agisimdan
stiphe uyandirmali ileri radyolojik ve genetik inceleme ile
desteklenmelidir. Taninin kesinlesmesi ailelere verilecek ge-
netik danigmanin da yoniini belirleyecektir.

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

PB-39

Konjenital toksoplazmozis enfeksiyonu nedeniyle
terminasyon sonrasi erken donemde gebe kalan
olgunun yonetimi

Duygu Adiyaman
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rinatoloji Bilim Dalt, Izmir

Amagc: Gebeliginde akut toksoplazma enfeksiyonu gegiren ka-
dmlarin %40 nda konjenital toksoplazmozis goriiliir. Fetal en-
feksiyonun agirlig1 parazitemi esnasindaki gebelik yagina bagl-
dir. Konjenital enfeksiyonun olugma riski trimestr ilerledikee ar-
tar. Fetal enfeksiyon riskinin erken gebelikte az olmasina rag-

men, enfeksiyonun agirhig: ve sekelleri daha ciddi olarak ortaya
cikar.

Olgu: 31 yasinda primipar, 24 hafta gebe perinatoloji polik-
ligimize fetal asit 6n tanistyla yonlendirildi. Obstetrik ultra-
sonografisinde, fetal batinda asit, ince bagirsak ekojenite arti-





