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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.

P

Sekil 2 (PB-44): Mikropenis-inmemis testis.
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family did not opt for karyotype analysis. The fetus later on de-
veloped intrauterine growth restriction (IUGR) at 27 weeks of
gestation and was delivered by cesarian section at 32 weeks.
The baby was transferred to neonatal intensive care unit (NI-
CU). Postnatal cranial MR revealed hypoplasia of bilateral se-
rebellar hemispheres and vermis whereas postnatal echocardi-
ography also revelead a 4 mm-perimembranous outlet ventri-
cular septal defect (VSD) and 2 small mid-muscular VSDs.
The baby stayed in the NICU for 3 months where she stayed
entubated and under total parenteral nutrition (TPN). She de-
veloped retinopathy of prematurity (ROP) at the end of 1st
month and was operated due to necrotizing enterecolitis
(NEC) at the 35th day of life. She also developed sepsis & re-
nal failure and undergone peritoneal dialysis. For now, she is
still entubated due to hypotonia related respiratory depression.
A tracheostomy is considered for her permanent discharge.
The karyotype and chromosomal microarray analysis (CMA)
of the baby revealed a normal karyotype with del(6)q(25).

Conclusion: CMA is increasingly applied in perinatology.
PFA represent some of the most common CNS anomalies.
Genetic conditions are recognized as major causes of some
PFAs. 6q terminal deletions are reported to be among the
most frequent defects associated with cerebellar hypoplasia.
Knowledge of the accompanying submicroscopic chromoso-
me aberrations may aid for counseling.

Keywords: Cerebellar hypoplasia, vermian hypoplasia, 6q25
deletion, posterior fossa abnormalities, intrauterine growth
restriction.
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Amagc: Calismamizda 34 hafta tizeri uzamig erken membran
riptiirii olan olgularda dogum siiresini kisaltmak, koryoamni-
yonit gibi olas1 komplikasyonlarin 6niine gegmek, vajinal do-
gum oranlarini arturmak, dogum sirasinda ortaya ¢ikabilecek
vajinal laserasyon gibi travmalari en aza indirmek amacland.

Yontem: Calismamiz, uzamig erken membran riiptiirii olan
34 haftanin tizerindeki tek canli gebeligin oldugu olgularda
prospektif olarak gerceklestirildi. Vaka 50 olgu ve kontrol 58
olgu olmak iizere baglica iki grup belirlendi, bu gruplar da
kendi aralarinda 37. gebelik haftasi baz alinarak preterm ve
term grubu olmak tizere ayrildi. Ayrica gruplar nullipar ve
multipar olarak ayrildi. Vaka grubuna obstetrik jel servikal
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aciklik 3 cm oldugunda uygulandi, kontrol grubunda ise her-
hangi bir ajan kullanilmadi. Ttim gruplara aktif eylemde, ge-
rektiginde diisiik doz oksitosin ile dogum indiiksiyonu veya
augmentasyonu yapildi. Caligmada toplam dogum siiresinde-
ki kisalma baz alinarak degerlendirme yapildi. Ayrica yas, do-
gum agirligl, ortalama gebelik haftas, 1. ve 5. dakika Apgar
skorlar1 gibi parametreler kargilagtirildi (T'ablo 1 PB-48).

Bulgular: Vaka ve kontrol gruplarmin dogum siireleri kargilag-
tirildiginda vaka grubunda anlaml kisalma izlendi (toplam do-
gum stiresinde 238.65 dk) (Tablo 2 PB-48). Preterm, term, nul-
lipar gruplar kendi aralarinda karsilagtirildiginda dogum siresi
vaka gruplarinda anlamh kisa kargilagtirildi (Tablo 3 PB-48).
Multipar grupta ise dogum stiresinde farklilik saptanmadi. Vaka
grubunda en yiiksek 2. derece vajinal laserasyon, kontrol gru-
bunda en yiiksek 3. derece vajinal laserasyon izlendi. Yas, do-
gum kilosu, ortalama gebelik haftasy, 1. ve 5. dakika Apgar skor-
lar1, dogum 6ncesi ve sonrast hemoglobin ve hematokrit deger-
leri gibi parametrelerin karsilasgurmasinda farkhilik izlenmedi.
Gruplar arasinda vajinal dogum oraninda farklilik saptanmad.

Tablo 1 (PB-48): Kontrol ve calisma olgularinin karsilastiriimasi.

Kontrol (n=48) Calisma (n=40)

mean+SD mean+SD P
Yas 24.57 (5.63) 24.76 (6.16) 0.653
Gebelik haftasi 268.46 (13.61) 268.38(13.89) 0.453
Dogum agirhigi 3160.63 (502.87) 3127.70 (445.12) 0.139
Apgar 1. dakika 8.89 (0.33) 8.56 (1.44) 0.876
Apgar 5. dakika 9.91 (0.56) 9.62 (0.87) 0.987
Hemoglobin prepartum 11.53 (1.34) 11.73 (1.85) 0.539
Hemoglobin postpartum 10.18 (0.98) 10.25 (0.79) 0.376
Hematokrit prepartum 37.09 (3.82) 39.94 (4.57) 0.996
Hematokrit postpartum 32.28 (2.15) 31.83 (1.98) 0.345

Dogum stiresi (dak.) 619.95 (333.25) 393.18(314.92) 0.001*

Bagimsiz 6rneklem t test *p<0.05.

Tablo 2 (PB-48): Term olgularda kontrol ve calisma gruplar arasi kar-
silastirma.

Kontrol (n=37)
mean+SD

Calisma (n=28)
mean=SD P

Yas 24.61 (5.39) 24.6 9 (6.53) 0.653

Dogum agirligi 3303.44 (414.57) 3273.16 (545.68) 0.453
Apgar 1. dakika 8.93(0.252) 8.61(0.345) 0.139
Apgar 5. dakika 9.96 (0.208) 9.63 (0.298) 0.876
Hemoglobin prepartum 11.57 (1.26) 11.82 (1.52) 0.987
Hemoglobin postpartum 10.17 (1.49) 10.27 (1.65) 0.539
Hematokrit prepartum 37.36 (3.20) 37.15 (3.71) 0.376
Hematokrit postpartum 32.28 (4.16) 31.79 (4.28) 0.996
Dogum suresi (dak.) 645.44 (339.98)  406.79 (339.78) 0.001*

Bagimsiz 6rneklem t test *p<0.05.





