
y›tlar›na ulaflabildi¤imiz olgular çal›flmaya dahil edilmifltir.
Tan›mlay›c› istatiksel analizler yap›lm›flt›r.

Bulgular: Olgular›n yafl ortalamas› 28.6±4.9 y›l olup tan› ko-
nulan ortalama gebelik haftas› ise 25.1±5.0 haftad›r. Olgular›n
%44.4’ü (n=8) sol akci¤er, %44.4’ü (n=8) sa¤ akci¤er, %11.2’si
(n=2) ise bilateral akci¤er tutulumludur (fiekil 1 SB-42). Ayr›-
ca %26.3’ü (n=5) tip 1, %36.8’i (n=7) tip 2, %26.3’ü (n=5) ise
tip 3 CCAM’dir. Olgular›n %26’s›nda nde (n=5) ek bulgu efl-
lik etmektedir. 3 olguda hidrops ve polihidramnioz efllik et-
mektedir. Yayg›n hidrops ve polihidramniozu olan olgulardan
bir tanesinde bilateral tip CCAM mevcuttur. Bir olguda sa¤
akci¤erde tip 2 CCAM mevcut olup kalp sola deviyedir (fiekil
2 SB-42). Ayr›ca bu olguda, dar toraks ekstremitelerde k›sal›k,
polidaktili (iskelet displazisi), k›sa boyun ve hidrops görülmüfl-
tür. Short rib polidakdaktili sendromu ile uyumlu bulunmufl-
tur. Bu hastaya terminasyon seçene¤i sunulmufltur. Bir olguda
ise sol akci¤erde tip 1 CCAM mevcut olup ayn› zamanda akci-
¤erde sekestrasyon efllik etmektedir. Olgular›n %26’s›nde
(n=5) kalpte deviasyon izlenmifltir. 3 tanesi sa¤a iki tanesi ise
sola deviyedir. Bu olgular›n iki tanesinde tip 3 CCAM, 2 tane-
sinde ise tip 3 CCAM mevcuttur. Tip 3 CCAM ve sol akci¤er
tutulumu olan olguda polihidramnioz, perikardiyal efüzyon,
bat›nda yayg›n asit ve hidrops izlenmifltir. Bilateral tulumu
olan olgulardan birinde tip 1 konjenital kistik adenoid malfor-
masyon olan olguda polihidramnioz ve yayg›n hidrops mevcut
olup yap›lan karyotip analizi normal gelmifltir. Hastaya termi-
nasyon seçene¤i sunulmufltur.

Sonuç: CCAM olgular›nda prognozda efllik eden anomali ya
da kalp yetmezli¤i bulgusu olup olmad›¤› önemlidir. Hidrop-
sun efllik etti¤i ve ekspektan yaklafl›lan olgular genellikle do-
¤umdan önce ya da hemen sonra kaybedilmektedirler. Post-
natal görüntülemede lezyon saptanan olgular›n yaklafl›k
%75’inde cerrahi tedaviye gereksinim duyulmaktad›r. Mak-
rokistik hastal›kta olgular›n 2/3’ü torakoamniyotik flanttan
fayda görmektedirler

Anahtar sözcükler: Konjenital kistik adenomatoid malfor-
masyon, CCAM, akci¤er malformasyonlar›, fetal akci¤er.

SB-43
Trizomi 4p sendromunun prenatal tan›s›: 
Olgu sunumu
Duygu Ad›yaman1, Merve Saka Güvenç2

1Tepecik E¤itim ve Araflt›rma Hastanesi, Perinatoloji Bilim Dal›, ‹zmir;
2Tepecik E¤itim ve Araflt›rma Hastanesi, Genetik Anabilim Dal›, ‹zmir

Amaç: De novo 4p16.3 duplikasyonu 4. kromozomun k›sa
kolunda nadir görülen parsiyel bir kromozom anomalisidir.
Bu anomali ailesel dengeli translokasyon veya de-novo dupli-
kasyon sonucu oluflabilir. Trizomi 4 vakalar› çok çeflitli klinik
görünümlerde karfl›m›za ç›kabilmektedir. Fetal ultrasonogra-
fideki ilerlemeler ve mikro-array teknolojisindeki geliflmeler

sayesinde nadir genetik anomalilerin prenatal tan›s› ve yöne-
timi gün geçtikçe ilerleme kaydetmektedir.

Olgu: 28 yafl›nda ilk gebeli¤i olan hasta klini¤imize 18. haftada
fetal anomali taramas› amaçl› baflvurdu. Özgeçmiflin de özelli¤i
olmayan, ilk trimestr da yap›lan kombine test sonucu düflük risk
grubunda bulunan hastaya anomali taramas› yap›ld›. Ultrasonog-
rafide fetüsün biyometrik ölçümleri 18 hafta ile uyumluydu ancak
fetal yüz profili de¤erlendirildi¤inde mikrognati ve hipertelorizm
mevcuttu. Ellerde clenched-hand, ayakta rocker-bottom defor-
mitesi mevcuttu. Fetal ekokardiyografi de çift ç›k›fll› sa¤ ventrikül
saptand›. Aileye karyotipleme önerildi ve 18. haftada amniosen-
tez yap›ld›. 21. Haftada sonuçlanan mikroarray çal›flmas› arr
[hg19]4p16.3 q22.1(1.412.171–88.669.388)×3 olarak raporland›.
4. kromozomda 70 Mb boyutunda 233OMIM genini içeren de-
novo patojenik duplikasyon saptand›. Anne ve babaya karyotiple-
me yap›ld› ve sonuç normal karyotip olarak raporland›. Aileye
terminayon seçene¤i sunuldu. Terminasyon seçene¤ini kabul
eden aileye abortus indüksiyonu uyguland›. Abort sonras› incele-
mede mevcut ultrasonografi bulgular›na ek olarak bulböz burun
ve deprese nazal kemik, uzun filtrum, kulakta hipoplastik superi-
or heliks saptand›. Aile otopsi yap›lmas›n› kabul etmedi.

Sonuç: Literatürde trizomi 4 ile ilgili ilk vaka sunumlar›
1977’de Gonzales taraf›ndan yay›nlanm›flt›r. Ard›ndan trizo-
mi 4’ün çeflitli fenotipik özellikleri Patel ve arkadafllar› tara-
f›ndan ortaya konmufl ve birço¤unda etiyoloji de ailesel den-
geli translokasyonlar›n sorumlu oldu¤u anlafl›lm›flt›r. Feno-
tipteki farkl›l›klar›n trizomi içeren segmentin büyüklü¤ü ile
iliflkili oldu¤u düflünülmektedir. Literatürdeki birçok olgu
Trizomi 4p’nin post-natal tan›s›ndan bahsetmekte olup olgu-
lar›n prenatal tan›s› ve yönetimi aç›s›ndan sundu¤umuz vaka-
n›n yol gösterici olaca¤› kanaatindeyiz.

Anahtar sözcükler: Trizomi 4, prenatal tan›, ultrasonografi.
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Meckel-Gruber sendromu: 7 olgu sunumu
Melda Kuyucu, Duygu Ad›yaman
Sa¤l›k Bakanl›¤› Tepecik E¤itim ve Araflt›rma Hastanesi, ‹zmir

Amaç: Meckel-Gruber sendromu NPHP6, NPHP8 ve MKS
genlerindeki mutasyonlar sonucu oluflan, otozomal resesif
geçifl gösteren bir malformasyondur. Klasik triad› olan bilate-
ral renal kistik displazi, oksipital ensefalosel ve postaksiyal
polidaktiliye ek olarak yar›k damak, pulmoner hipoplazi, situs
inversus karaci¤er portal alanda duktal proliferasyon da görü-
lebilir. Intrauterin veya do¤um sonras› pulmoner hipoplaziye
ba¤l›ye ba¤l› fetal ölüm s›kt›r. Biz de 2017–2018 aras›nda kli-
ni¤imize baflvurmufl olan 7 Meckel-Gruber sendromu tan›s›
alm›fl vakay› sunmay› amaçlad›k.

Yöntem: Ocak 2017–Temmuz 2018 tarihleri aras›nda Tepe-
cik E¤itim ve Araflt›rma Hastanesi Perinatoloji Klini¤i’ne

Perinatoloji Dergisi

10. Ulusal Obstetrik ve Jinekolojik Ultrasonografi Kongresi, 27–30 Eylül 2018, Dalaman
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