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Olgu:32Y, G2 P 1Y 1 olan hasta SAT’ne gore 16 hf 0 g ge-
beligi varken ilk kez bagvurdu. Obstetrik 6zge¢misinde 6zel-
lik olmayan hastanin yapilan USG incelemesinde fetal biyo-
metri 16 hafta ile uyumlu idi. Detayli incelemede bilateral
polikistik bobrekler, oligoanhidramnios, oksipital bolgede
kemik defekti ve ensefalosel izlendi. Ultrasonografi bulgular:
ile MGS tanisit konan hastaya medikal gebelik tahliyesi 6ne-
rildi. Hasta ve eginin terminasyonu kabul etmesi tizerine ge-

belik sonlandirildi.

Sonug: Meckel-Gruber sendromu gebelikte 1/12.000-
1/140.000 arasinda degisen oranda goriilmektedir. Sonug ola-
rak, MGS letal bir bozukluktur ve mortalitesi % 100’diir. Ayri-
ca tekrarlama olasilig1 oldugu ve en erken prenatal tanis1 11-14.
haftalar arasinda kromozom anomalisi i¢in yapilan ultrasonog-
rafi taramasinda konulabildigi icin aileye sonraki gebeliginde
erken donemde ulttrasonografi yaptirmasi 6nerilmelidir.
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Van Der Knaap hastaligi ¢ok nadir goriilen ve genellikle
MLCI1 genindeki mutasyon nedeniyle gelisen bir hastaliktir.
Yaygin beyin beyaz cevher tutulumu ve subkortikal yerlegim-
li kistlerin varlig1 karakteristiktir. Infantil baglangicli makro-
sefali ve yavas ilerleyici norolojik bulgular klinik tanida yar-
dimcidir. Otozomal resesif kalitim: olan bu sendromda tani
konan hastanin anne ve babas1 heterozigot tastyicidir, genetik
dizilimde bir adet mutant allel tagimaktadirlar. Bu nedenle
hastalik bulgusu yoktur. Bu hastalikta ek olarak erken ¢ocuk-
luk déneminde normal ya da normale yakin psikomotor ge-
lisme, epileptik nobetler, ataksik yiiriiyis ve spastisite goriile-
bilmektedir. Olgularin ¢ogunlugu ikinci dekadda kaybedil-
mektedir. Beyin manyetik rezonans goriintiilemede (MRG)
yaygin beyaz cevher tutulumu ve 6n temporal bolgelerde da-
ha belirgin olmak tzere subkortikal kistler gorilmektedir.
Tipik klinik ve radyolojik bulgularin varliginda tani konula-
bilmektedir. MLC1 ve MLC2A mutasyonlarinin gosterilme-
si tantya katkida bulunmaktadir. 29 yasinda gravida 2, parite
1 (Normal spontan vaginal dogum); 23 hafta gebeligi olan ve
tarafimiza anomali taramasi yapilmak iizere gonderilen hasta-
nin alman anamnezinden bir 6nceki ¢ocugunda Van Der
Knaap sendromu oldugu 6grenildi. Esiyle 1. derece akraba
oldugunu ifade etti. Bir énceki gebelik takiplerinde ultraso-
nografik anormallik izlenmemis ve dogum sirasinda herhan-

gibir komplikasyon yaganmamisti. Postnatal dénemde ¢ocu-
gunda denge bozuklugu, gelisme geriligi olmast tizerine yapi-
lan tetkiklerde Van Der Knaap sendromu oldugu tespit edil-
mis. Tani klinik veriler dogrultusunda konulmus, genetik
analiz yapilmamis. Gebeden alinan anamnez sonrasi yapilan
anomali taramasinda beyin yapilar1 olagan izlendi ve gross fe-
tal anomali saptanmadi. Hasta ve esi genetik klinigine yon-
lendirildi. %25 oraninda bu fetusta ayni sendromun saptana-
bilecegi ve riskler anlatildi. Invaziv islem onerildi. Ancak aile
bu gebelik ve fetiis i¢in invaziv islemi kabul etmedi. Yasayan
ve Van Der Knaap sendromu saptanan ¢ocugundan genetik
analiz ve ileri inceleme yapilmasini kabul etti. Su anda 7 ya-
sinda olan hastadan MLC gen mutasyonu i¢in kan 6rnegi ali-
narak genetik laboratuarina génderildi. Cocukta MLC gen
mutasyonu saptanmast halinde aile taramasina gegilmesi
planlandi. Van der Knaap hastaligi, ¢ok ender goriilen bir
megalensefalik 16koensefalopati formudur ve bireylerde, 22.
kromozomda yerlesmis bulunan MLC1 geni mutasyonlar: stk
gortlmektedir. Ender olgularda MLC2A mutasyonlari da ta-
mimlanmugtir. Makrosefali dogumda da bulunabilmekle bir-
likte, genellikle yagamin ilk birka¢ yilinda belirginlesmekte-
dir. Beyin MRG goriintiillemelerindeki dramatik bulgulara
ragmen, klinik bulgulardaki yavas ilerleyici seyir dikkat ¢ceki-
cidir. Psikomotor gerilik, yiiriiyiis ataksisi, spastisite, distoni
ve koreatetoz gibi norolojik bulgularin belirginlesmesi geg
dénem bulgularidir. Otozomal resesif gegisli olan bu hasta-
likta sendromlu bebek hikayesi olan aile bireyleri heterozigot
tagtyict olarak degerlendirilir ve genetik dizilimde bir adet
mutantallel tasimaktadirlar. Bu nedenle hastalik bulgusu yok-
tur. Her konsepsiyonda %25 sendromlu,%25 tamamen sag-
lam ve %50 tagtyici fetiis olma ihtimali vardir. Ailelere hasta-
ligin genetik gegisi, seyri ile ilgili bireysel ve ailesel genetik
danigmanlik verilmeli ve ileri genetik inceleme yapilarak risk-
ler belirlenmelidir. Perinatal dénemde nadir olarak ultraso-
nografik olarak kranialbulgular saptanmas, hastaligin infantil
dénemde ve klinik olarak yavas bulgu vermesi nedeniyle inta-
uterin donemde fetuslardagenetik mutasyonun saptanmast ve
prognozun belirlenebilmesi amaciyla invaziv islem O6neril-
mektedir. Prenatal tagtyicilik saptanan ailelerde Preimplan-
tasyon Genetik Tani1 (PGD) bir segenek olarak distniilebilir.
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Amag: Sirenomeli sekansi, ayni zamanda mermaid sendromu
olarak bilinen,en ¢ok bilinen yaniyla alt ekstremite fiizyonu-
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nun (¢ogunlukla veya tamamen komplet) bir parcasi oldugu
(ancak tamamu degil) polymalformatif sendromdur. Sireno-
meli alt ekstremite fiizyonu ve ya ciddi gastrointestinal, geni-
totiriner, kardiyovaskiiler ve kas iskelet sistemi anomalisyle
beraber tek umblikal arterin tek alt ekstermite ile birlikte ol-
dugu olimeciil, nadir (0.8 ile 4.2/100.000 dogum) bir konge-
nital anomalidir.

Olgu: 19 yaginda gravida 3 parite 1 abort 1 (normal spontan
dogum) olan hasta sanci hissetmesi nedeniyle kanuni sultan
stileyman egitim aragtirma hastanesi kadin dogum acil servis-
ne bagvurdu. hastanin yapilan ilk muayenesinde usg de makat
gelis karin ¢api: 31+1 w ile uyumlu olmast tizerine ilk trimes-
ter ultrasonografi ile yapilan teyitte 36 oldugundan dolay1
hasta makat gelig,intrauterin gelisme geriligi (36/31+1) ve an-
hidramnios endikasyonuyla sezaryen amagli dogumhaneye
yatirildi. klinigimizden takipsiz olan hasta 6. gebelik ayindan
sonra tansiyonlarmm yiiksek seyretmesi tizerine gestasyonel
hipertansiyon olarak izlenmis. Hastanin akraba evliligi yok.
Hastanin yapilan degerlendirilmesinde anhidri olmasi nede-
niyle femur uzunlugu (fl) net degerlendirilemdi. Hasta sezar-
yen dogum ile apgar1-2.1570 g agirhiginda canli bir cinsiyeti
belirsiz multiple anomalisi olan bebek doguruldu. Materanl
bir komplikasyon olmazken, bebek solunum sikintist ve mul-
tiple anomali nedeniyle yenidogan 3. diizey yogun bakim ya-
tis1 yapildi. Bebekte atipik yiiz goriintiimii (6n fontanel 6nde
burun kokiine kadar uzaniyor arkada arka fontanel ile birlesi-
yor), kisa boyun, tortikollis, genital gelisim yok, cinsiyet be-
lirsiz, anal atrezi mevcut, sag uyluk, bacak ve ayak geligimi
yok. Solda yalniz femur mevcut, diz bacak ayak gelisimi yok.
Yogun bakim takiplerinde entiibe olan bebek ilk 24 saat i¢in-
de resustasyona ragmen ex oldu. Prognoz sirenomeli pulmo-
ner hipoplazi ve renal agenezi ndeniyle bir¢ok vakada mortal
seyretmektedir. Gebeliklerin %50’si 8 veya 9. gebelik ayin-
dan sonra dogmaktadir. Oliimler cogunlukla dogumdan son-
raki beg giin i¢inde olmaktadir. Postnatal bakim disginetik ol-
sa bile bobrek olmasini gerektirir. Sirenomeli yonetimi zor,
maliyetli ve sonucu tahmin edilemeyen ¢ok sayida miidahale
gerektirir. Antenatal tan1 antenatal tan1 morfolojik (oligohid-
ramnios, bilateral renal agnezi, tek alt ekstremite, tek umbli-
kal arter, mesane yoklugu, tanimlanamayan externel genital-
ya, anorektal atrezi, lumbosakral agenezi) ultrason caligmasi-
na dayanir. Sirenomelik fetuslarda bilateral renal ageneziye
bagli oligohidramnios, ikinci ve t¢ilinci trimester alt ekstre-
mite degerlendirmesini zorlamaktadir. Bazi vaklarda bilateral
renal agenezi tek bulgudur.

Sonug: Erken tani daha az risk ve agr1 ile gebeligin erken aga-
mada terminasyonuna izin verebilir.. mr1 incelemesi ayn1 za-
manda visceral lezyonlarin tanimlanmasinda yardimer olmak-
tadir. Teropatik karar, tan1 anindaki gestasyonel hafta, mal-
formative sendromun ciddiyetine ve ailenin istegine baghdir.
genetik danigma tekrarlama riskinden dolay1 (%3-%5) tavsi-
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ye edilmelidir. terme ulagan vakalarda amniotik sivinin azlig
nedeniyle vakalarin se¢ilmesini zorlagurmakla, 3 diizey yeni-
dogan yogun bakim merkezlerinin olmadifi merkezlerde
mortaliteyi daha da arturabilmektedir.
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Gestasyonel yastan bagimsiz olarak amnion sivisinin sizmast
erken membran riiptiri-PROM (prematur ruptur of mem-
branes) olarak adlandirilirken, 37. haftadan énce amnion sivi-
sinin sizmasina PPROM (preterm prematur ruptur of mem-
branes) olarak adlandirilir. Insidansi tiim gebeliklerde yakla-
sik %8-10’dur. Maternal ve fetal morbidite-mortaliteyi artir-
maktadir. Maternal komplikasyonlarin en 6nemlisi koryoam-
niyonittir. Diger komplikasyonlar kordon sarkmasi, pulmo-
ner hipoplazi, ekstremite deformitesi, prematiirite, asfiksi fe
fetal olumdiir. Tedavide temel yaklagimlar erken dogum ve
fetal hipoksiyi 6nlemekle birlikte, enfeksiyon gelisimini énle-
mek ve amniotik siviy1 yerine koymaktir. Bu hastalarda bekle
gor yaklagiminin yaninda, amniopatch uygulamasi, kontinu
amnioinfiizyon ve acil dogum tedavi secenekleri arasinda yer
alir. 33 yaginda G1P0 olan hasta suyunun gitmesi sikayetiyle
hastanemize bagvurdu. Hastaya yapilan ulstrasonografide 21
hafta 2 giin ile uyumlu FK (+) fetiis izlendi. Amnios sivis1 top-
lamda 3 cm’den az idi. Spekulum muayenesinde aktif amnion
swvist geldigi gozlendi. Servikal agiklik yoktu. Hastanin bagvu-
rudaki laboratuar degerleri ise; WBC:10.25, HGB: 7.42,
PLT: 314000, CRP:0.95 idi. Enfeksiyon bulgulart olmadig:
ve hastanin ¢ocuk istemi nedeniyle hastaya kalici kateter taki-
larak kontinu amnioinfiizyon yapilmasina karar verildi. Ul-
trasonografi egliginde steril kogullarda 18 G’lik epidural kate-
terle amion sivinin uygun bir dikey cebine transabdominal
olarak girildi. Igne ¢ekildikten sonra kaniil uterus icinde kal-
di. Kaniiliin digarda kalan kismi gevresi steril spancla sarildik-
tan sonra cilde flaster ile sabitlendi. Hastaya ampisilin+sul-
baktam 1 g 4*1 IV, ornidazol 500 mg 2*1 IV, antianemik, Be-
miparin sodyum 3500 IU subkutan tedavisi baglandi. Hasta-
ya giinliik 1000 cc izotonik soliisyon kateterden verildi. Bu
arada hastanin aktif su gidisinin oldugu gézlendi. Aralikl ya-
pilan CRP ve WBC degerleri ile hasta takip edildi. Ayrica
gtinliik olarak ultrasonografi ile hem fetal iyilik hali ve gelisi-
mi takip edildi hemde amnion sivi durumu gézlendi. Amini-
on sivida miktarinda degisiklik olmadi. 25. haftasinda hastaya
betametazon 12 mg 12 saat arayla yapildi. Hastanin takipleri-
nin 42. giiniinde siddetli sancilariim olmasi ve WBC deger-
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