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Amag: Yenidogan bir bebekte ambigius genitalya acil bir du-
rumdur. Konunun énemi, bu durumun tibbi anlamda acil mii-
dahale gerektirebilmesi yaninda, cinsiyet seciminde gecikme ya
da uygun olmayan cinsiyetin verilmesine kadar uzanan sosyal
boyutu olmasindan kaynaklanmaktadir. Bu nedenle ambigius
genitalya diistiniilen bebeklerin incelenip degerlendirilmesinde
olabildigince kisa siire icerisinde bebegin kesin cinsiyeti konu-
sunda karar verilmesi gerekmektedir. Olduk¢a karmagik bir sii-
re¢ olan cinsel farklilasmada ultrason ile anormal genitalya tes-
pit edildiginde, antenatal tani i¢in fetal karyotipleme oncelikle
diisiiniilmelidir.

Yontem: Tarafimiza 30. gebelik haftasinda bagvuran bir ambi-
gus genitalya vakasini sunduk. 19 yaginda, ilk gebeligi olan has-
tanin 6zgecmisinde esi ile ikinci derecede akrabalik (biiyiikanne-
ler kardes) diginda 6zellik yoktu. Ultrasonda mikropenis- hiper-
trofiye klitoris ayrimu yapilamayan genital yapi, inmemis testis-
labium ayrimi yapilamayan goriiniim izlendi (Sekil 1 ve 2 PB-
44). Hastaya amniosentez yapildi. Amnion mayide 21 hidroksi-
laz ve 11 hidroksilaz aktivitesine, 17-OH progesteron diizeyine
bakildi. Genetik inceleme i¢in otozomal ve gonozomal kromo-
zomlara ilave olarak SRY gen lokus incelemesi de istendi.

Bulgular: Yapilan testler sonucunda biyokimyasal enzim deger-
leri normal gelen fetiisiin genetik incelemesi 46XY olarak ra-

porlandi. SRY geninde ise delesyon saptanmadi. Hastanin de-
vam eden takiplerinde fetal mikropenis ve hipospadias goriinii-
mii mevcut olup, tek tarafli testis 34. haftada skrotumda izlendi.

Sonug: Bu olgu sunumu ile agir hipospadias- mikropenis ol-
gularimin inmemis testis ile birlikte oldugunda yapisik labi-
umlar ve biiyiik klitoris olan maskiilenize disi genitalyadan
ayriminin ultrasonografi ile zor olabilecegini, gonadal disge-
neziler, konjenital adrenal hiperplazi, SRY gen defekdi, testi-
kiiler feminizasyon, Swyer sendromu gibi olas: cinsiyet geli-
sim bozukluklar1 acisindan erken dénemde degerlendirilme-
sinin 6nemini vurgulamak istedik.

Anahtar sozciikler: Ambigus genitale, hipospadias, inme-
mis testis, mikropenis.
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Objective: To summarize the clinical characteristics of a
newborn with 6q25 deletion who was prenatally diagnosed
with posterior fossa anomaly (PFA) at the 2nd trimester.

Methods and Results: We report a case of a fetus who was
diagnosed with cerebellar & vermian hypoplasia in our perina-
tology unit during second trimester fetal anatomy scan. The

Sekil 1 (PB-44): Penis--klitoris/inmemis testis. Labium ayrimi yapilama-
yan gérundm.
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Sekil 2 (PB-44): Mikropenis-inmemis testis.
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