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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.
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Trizomi 4p sendromunun prenatal tanisi:
Olgu sunumu
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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.
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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





