
Olgu: 32 Y, G 2 P 1 Y 1 olan hasta SAT’ne göre 16 hf 0 g ge-
beli¤i varken ilk kez baflvurdu. Obstetrik özgeçmiflinde özel-
lik olmayan hastan›n yap›lan USG incelemesinde fetal biyo-
metri 16 hafta ile uyumlu idi. Detayl› incelemede bilateral
polikistik böbrekler, oligoanhidramnios, oksipital bölgede
kemik defekti ve ensefalosel izlendi. Ultrasonografi bulgular›
ile MGS tan›s› konan hastaya medikal gebelik tahliyesi öne-
rildi. Hasta ve eflinin terminasyonu kabul etmesi üzerine ge-
belik sonland›r›ld›. 

Sonuç: Meckel-Gruber sendromu gebelikte 1/12.000–
1/140.000 aras›nda de¤iflen oranda görülmektedir. Sonuç ola-
rak, MGS letal bir bozukluktur ve mortalitesi %100’dür. Ayr›-
ca tekrarlama olas›l›¤› oldu¤u ve en erken prenatal tan›s› 11–14.
haftalar aras›nda kromozom anomalisi için yap›lan ultrasonog-
rafi taramas›nda konulabildi¤i için aileye sonraki gebeli¤inde
erken dönemde ulttrasonografi yapt›rmas› önerilmelidir.
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Van Der Knaap hastal›¤› çok nadir görülen ve genellikle
MLC1 genindeki mutasyon nedeniyle geliflen bir hastal›kt›r.
Yayg›n beyin beyaz cevher tutulumu ve subkortikal yerleflim-
li kistlerin varl›¤› karakteristiktir. ‹nfantil bafllang›çl› makro-
sefali ve yavafl ilerleyici nörolojik bulgular klinik tan›da yar-
d›mc›d›r. Otozomal resesif kal›t›m› olan bu sendromda tan›
konan hastan›n anne ve babas› heterozigot tafl›y›c›d›r, genetik
dizilimde bir adet mutant allel tafl›maktad›rlar. Bu nedenle
hastal›k bulgusu yoktur. Bu hastal›kta ek olarak erken çocuk-
luk döneminde normal ya da normale yak›n psikomotor ge-
liflme, epileptik nöbetler, ataksik yürüyüfl ve spastisite görüle-
bilmektedir. Olgular›n ço¤unlu¤u ikinci dekadda kaybedil-
mektedir. Beyin manyetik rezonans görüntülemede (MRG)
yayg›n beyaz cevher tutulumu ve ön temporal bölgelerde da-
ha belirgin olmak üzere subkortikal kistler görülmektedir.
Tipik klinik ve radyolojik bulgular›n varl›¤›nda tan› konula-
bilmektedir. MLC1 ve MLC2A mutasyonlar›n›n gösterilme-
si tan›ya katk›da bulunmaktad›r. 29 yafl›nda gravida 2, parite
1 (Normal spontan vaginal do¤um); 23 hafta gebeli¤i olan ve
taraf›m›za anomali taramas› yap›lmak üzere gönderilen hasta-
n›n al›nan anamnezinden bir önceki çocu¤unda Van Der
Knaap sendromu oldu¤u ö¤renildi. Efliyle 1. derece akraba
oldu¤unu ifade etti. Bir önceki gebelik takiplerinde ultraso-
nografik anormallik izlenmemifl ve do¤um s›ras›nda herhan-

gibir komplikasyon yaflanmam›flt›. Postnatal dönemde çocu-
¤unda denge bozuklu¤u, geliflme gerili¤i olmas› üzerine yap›-
lan tetkiklerde Van Der Knaap sendromu oldu¤u tespit edil-
mifl. Tan› klinik veriler do¤rultusunda konulmufl, genetik
analiz yap›lmam›fl. Gebeden al›nan anamnez sonras› yap›lan
anomali taramas›nda beyin yap›lar› ola¤an izlendi ve gross fe-
tal anomali saptanmad›. Hasta ve efli genetik klini¤ine yön-
lendirildi. %25 oran›nda bu fetusta ayn› sendromun saptana-
bilece¤i ve riskler anlat›ld›. ‹nvaziv ifllem önerildi. Ancak aile
bu gebelik ve fetüs için invaziv ifllemi kabul etmedi. Yaflayan
ve Van Der Knaap sendromu saptanan çocu¤undan genetik
analiz ve ileri inceleme yap›lmas›n› kabul etti. fiu anda 7 ya-
fl›nda olan hastadan MLC gen mutasyonu için kan örne¤i al›-
narak genetik laboratuar›na gönderildi. Çocukta MLC gen
mutasyonu saptanmas› halinde aile taramas›na geçilmesi
planland›. Van der Knaap hastal›¤›, çok ender görülen bir
megalensefalik lökoensefalopati formudur ve bireylerde, 22.
kromozomda yerleflmifl bulunan MLC1 geni mutasyonlar› s›k
görülmektedir. Ender olgularda MLC2A mutasyonlar› da ta-
n›mlanm›flt›r. Makrosefali do¤umda da bulunabilmekle bir-
likte, genellikle yaflam›n ilk birkaç y›l›nda belirginleflmekte-
dir. Beyin MRG görüntülemelerindeki dramatik bulgulara
ra¤men, klinik bulgulardaki yavafl ilerleyici seyir dikkat çeki-
cidir. Psikomotor gerilik, yürüyüfl ataksisi, spastisite, distoni
ve koreatetoz gibi nörolojik bulgular›n belirginleflmesi geç
dönem bulgular›d›r. Otozomal resesif geçiflli olan bu hasta-
l›kta sendromlu bebek hikayesi olan aile bireyleri heterozigot
tafl›y›c› olarak de¤erlendirilir ve genetik dizilimde bir adet
mutantallel tafl›maktad›rlar. Bu nedenle hastal›k bulgusu yok-
tur. Her konsepsiyonda %25 sendromlu,%25 tamamen sa¤-
lam ve %50 tafl›y›c› fetüs olma ihtimali vard›r. Ailelere hasta-
l›¤›n genetik geçifli, seyri ile ilgili bireysel ve ailesel genetik
dan›flmanl›k verilmeli ve ileri genetik inceleme yap›larak risk-
ler belirlenmelidir. Perinatal dönemde nadir olarak ultraso-
nografik olarak kranialbulgular saptanmas›, hastal›¤›n infantil
dönemde ve klinik olarak yavafl bulgu vermesi nedeniyle inta-
uterin dönemde fetuslardagenetik mutasyonun saptanmas› ve
prognozun belirlenebilmesi amac›yla invaziv ifllem öneril-
mektedir. Prenatal tafl›y›c›l›k saptanan ailelerde Preimplan-
tasyon Genetik Tan› (PGD) bir seçenek olarak düflünülebilir. 
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Amaç: Sirenomeli sekans›, ayn› zamanda mermaid sendromu
olarak bilinen,en çok bilinen yan›yla alt ekstremite füzyonu-
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