Poster Bildiri Ozetleri

Sekil 1 (PB-27): Gebeligin 14. haftasinda hidropik gértintiimde akardiyak ikiz gértintust (a), fetal gdvdeye olan kan akimi
goruntusu (b), renkli Doppler ultrasonografi yardimi ile yapilan intrafetal lazer fotokoagtlasyon islemi (c, d).

PB-28
ilk trimester fetiiste Meckel-Gruber sendromu
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Amag: Gebeligin erken déneminde tespit edilebilen ve 6liim-
le sonlanan Meckel-Gruber sendromunun erken tanisi ve ter-

minasyonunun 6nemine dikkat ¢ekmek amaciyla bu olgu sunu-
su hazirlanmgtir.

Yontem: Kadin Hastaliklar1 ve Dogum Klinigine bagvuran
35 yagindaki gebenin anomali saptanan ultrason bulgular
kullanilmistir.

Bulgular: Meckel-Gruber sendromu néral tiip defektlerinin
sendromik olanlarinm en sik gortilenidir. Goriilme sikligr 3250
ile 140000 canli dogumda birdir. Her iki cinste esit siklikta g6-
riilmektedir. Klasik triady; multikistik bobrek (% 100), oksipital
ensefalosel (%90) ve postaksiyel polidaktili (%83). Ucii birlikte
hastalarin %52’sinde goriillmektedir. USG’de tan koyarken ise
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Sekil 1 (PB-28): CRL dlctimi. CRL: 78.1 mm (13w+6d).

¢ major kriterden ikisi olmalidir. Beraberinde goriilen diger
anomaliler; SSS malformasyonlari, yarik damak, mikrognat,
sindaktili, klinodaktili, genitotiriner anomaliler, kardiyak ano-
maliler, pes ekinovarustur. Kesin tan1 otopsi ile konulmaktadir.
Bizim olgumuzda ultrasonografide oksipital kranial defekt, bila-
teral polikistik bobrek ve stipheli polidaktili goriiniimii mevcut-
tur (Sekil 1-10 PB-28). Bu sendromda 6liim nedeni ise hipopla-
zik/displazik veya kistik bobrek nedeniyle geligsen oligohidroam-
niyozun yol actig1 pulmoner hipoplazidir. Intrauterin dénemde
bobrek 16. haftada fonksiyon kazanip amniyon sivist olusumuna
katki saglamaktadir. Bu nedenle 12 haftalik gebeligi olan bu ol-
guda oligohidroamniyoz izlenmemektedir. Meckel-Gruber
sendromu, Trizomi 13 ile benzer fenotipik 6zellikler goster-
mektedir. Meckel-Gruber sendromunun sonraki gebeliklerde

Sekil 3 (PB-28): Ensefalosel.
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Sekil 1 (PB-28): Ensefalosel.

tekrarlama riski %25, Trizomi 13’in tekrarlama riski % 1’dir.
Bu olgunun 8. gebeligi olup 3 tane anomalili bebek dogum 6y-
kiisti ve 4 spontan abortusu mevcuttur. Terminasyon sonrast
morfolojik olarak fetiiste kranial defekt, ensefalosel ve batin dis-
tansiyonu izlenmistir. Olguda ti¢ major kriterden ikisinin (ense-
falosel, polikistik bobrek) olmasi Meckel-Gruber sendromu 6n
tarusini gliclendirmigtir. Polidakdli izlenmemigtir. Fetiisten ek-
zom dizi analizi i¢in 6rnekleme almmistir. Koryon villis biyop-
sisi yapilmustir.

Sonug: Meckel-Gruber sendromu, yenidogan déneminde
oliimle sonlanmasi ve tekrarlama riskinin %25 olmasi nede-
niyle prenatal tan1 6nem kazanmaktadir.

Anahtar sozciikler: Meckel-Gruber sendromu, ensefalosel,
polikistik bobrek.
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Sekil 4 (PB-28): Ensefalosel 6lctimi. 26x10.4 mm boyutunda 6lcu-
len ensefalosel gorinima



Poster Bildiri Ozetleri

Sekil 7 (PB-28): Stpheli polidaktili gérantma. Sekil 8 (PB-28): Supheli polidaktili gérunima.

-

batin distansiyon

Sekil 9 (PB-28): Polikistik bobreklere sekonder batin distansiyonu. Sekil 10 (PB-28): Kranial defekt ve ensefalosel.
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