PERINATOLO]i
DERGISI

Olgu Sunumu

Perinatoloji Dergisi 2015;23(2):113-115

Perinatal Journal 2015;23(2):113-115
kiinyeli yazimin Tiirkge stirtimiidiir.

Mozaik trizomi 8: Ultrasonografiyi tamamlayici
olarak fetal MRG ile tanisal yaklasim

Umit Aksoy Ozcan’, Sila Ulus', Yasemin Alanay? Alp Dinger', Murat Yayla®

'Acibadem Universitesi Tip Fakiiltesi Radyoloji Anabilim Daly, Istanbul
*Actbadem Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Saghg: ve Hastaltklart Anabilim Daly, Istanbul
*Acibadem International Hastanesi Kadin Hastaliklar: ve Dogum Klinigi, Istanbul

Ozet

Amag: Trizomi 8 mozaizmi (MT8) intrakraniyal, genitotiriner ve
iskelet sistemi anomalileri, konjenital kardiyovaskiiler bozukluklar,
derin palmar ve plantar kivrimlar, neoplastik ve hematolojik bo-
zukluklarla karakterizedir. Literatiirde M'T8’in bildirilmis antena-
tal ultrason (US) ve fetal manyetik rezonans goriintileme (MRG)
bulgular1 sadece birkag tanedir.

Olgu: Gestasyonel yasi 26 hafta 4 giin olan fetiis, rutin US tara-
mada siipheli korpus kallozum agenezisi nedeniyle fetal MRG i¢in
yonlendirildi. Fetiistin majér ve minér MRG bulgularini sunuyo-
ruz.

Sonug: Fetal MRG, trizomi 8 mozaizmi gibi genetik sendromlarin de-
gerlendirilmesinde ve ultrason ile saptanamayan ek anomalilerin tespi-
tinde antenatal ultrasona ek olarak kullanilabilir.

Anahtar sozciikler: Trizomi 8 mozaizmi, antenatal ultrasonografi,
fetal manyetik rezonans gériintiileme.

Girig

Warkany sendromu olarak da bilinen mozaik trizo-
mi 8 (MT8), organizmanin baz hiicrelerinde kromo-
zom 8’in ti¢ kopyasmnin varligiyla tanimlanan kromozo-
mal bir bozukluktur. Yillik insidansi 1/25.000 ile
1/50.000 arasinda degisiklik gostermektedir ve erkek-
lerde daha siktir."” Normal bireyden agir derecede
malformasyonlara dek belirgin fenotip ¢esitliligi goste-
rir ve bunlar prenatal ultrason (US) ile goriilebilir veya

Abstract: Mosaic trisomy 8: diagnostic approach

with fetal MRI as a complement to ultrasonography
Objective: Trisomy 8 mosaicism (MT8) is characterized by
intracranial, genitourinary and skeletal system anomalies, congeni-
tal cardiovascular disorders, deep palmar and plantar creases, and
neoplastic and hematological disorders. In the literature, there are

only a few antenatal ultrasound (US) and fetal magnetic resonance
imaging (MRI) findings reported for M'T8.

Case: The fetus whose gestational age was 26 weeks and 4 days was
referred for fetal MRI due to corpus callosum agenesis suspected in
routine US screening. We are presenting the major and minor MRI
findings of the fetus in this case report.

Conclusion: Fetal MRI can be used in addition to the antenatal
ultrasound to evaluate genetic syndromes such as trisomy 8
mosaicism and to identify additional anomalies which cannot be
found in the ultrasound screening.
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gorilemez. MT8 intrakraniyal, genitoiiriner ve iskelet
sistemi anomalileri, konjenital kardiyovaskiiler bozuk-
luklar, derin palmar ve plantar cizgiler, neoplastik ve
hematolojik bozukluklarla karakterizedir. Bu sendro-
mun Ozellikleri Tablo 1’de gosterilmistir. Bu nadir
sendromun antenatal tanisi mental retardasyon ile or-
taya cikabilecegi icin ¢ok 6nemlidir. M'T'8’in antenatal
US bulgular1 hakkinda literatiirde birkag tane yaz1 var-
dir.*
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Ozcan UA ve ark.

Son yillarda fetal manyetik rezonans goriintileme
(MRG) fetiisiin antenatal degerlendirilmesinde ek bir ta-
n1 araci olarak ortaya cikmigtir.”” Fetiisiin MRG ile de-
gerlendirilmesi 6zel bir yaklasim gerektirir. Standart ta-
nisal degerlendirmenin yaninda bulgular olasi bir gene-
tik sendrom agisindan da degerlendirilmelidir. Bu yakla-
sim, gozden kacabilecek ek ozelliklerin gorilmesini sag-
layabilir. Bilgimiz dahilinde, literatirde MT8’in fetal
MRG bulgularindan bahseden sadece bir yaym bulun-
maktadir. Bu yazida M'T'8’1 olan bir fetiistin major ve mi-
nor US ve MRG bulgularim: literatiirle birlikte tartigarak
sunuyoruz.

Olgu Sunumu

Gebelik yag1 26 hafta 4 giin olan fetiis, rutin US tara-
mada siipheli korpus kallozum agenezisi nedeniyle fetal
MRG icin yonlendirilmigti. Ultrasonda ayrica hafif ven-
trikiilomegali ve bilateral hidronefroz goriildi. MRG 1.5
Tesla (T) sistem (Magnetom Symphony, Siemens Healt-
hcare, Erlangen, Almanya) bir cihaz ile serbest solunum
ve viicut koili kullanilarak gerceklestirildi. Anne inceleme
sirasinda sirtiistii pozisyondaydi ve HASTE, true FISP ve
iki-boyutlu 2D) FLASH T1-agirlikli sekanslar1 igeren
rutin fetal MRG protokoliimiiz ile incelendi. MRG’de
bilateral orta diizeyde ventrikillomegali (15 mm) ve kor-
pus kallozumda total agenezi goriildi (Sekil 1). Kranial
ve serebral 6l¢timler normal sinirlar icerisindeydi. Skafo-
sefali, ctkik alin veya mikrognati yoktu, ancak alt dudak
disa dénmiistii. Interokiiler mesafe 15 mm o6lciildii (26
hafta i¢in -2SD’nun alunda) ve hipotelorizm gostergesiy-
di. Lenslerin sinyal intansitesi hafif diizeyde artmisti. Be-
lirgin antiheliksler ile birlikte biiyiik kulaklar ve biiyiik lo-
biiller goriildii (Sekil 1). Kisa ve kalin bir boyun ile dar
omuzlar dikkati ¢ekmisti. Yiiksek arkli veya yarik damak
gortilmedi. Kamptodakdili veya artrogripozis gorilmedi.
Fetiis patellar hipoplazi acisindan degerlendirmek icin
cok kiiciiktii. Palmar veya plantar ¢izgiler MRG ile de-
gerlendirilemedi. Vertebral bir anomali saptanmads; an-
cak bobreklerin altinda gergin omurilik (zethered cord) iz-
lendi. Bilateral hafif hidronefroz goriildii (sag ve sol renal
pelvisin 6n-arka ¢aplar1 sirasiyla 8 mm ve 7 mm 6l¢iildi).
Mide dilateydi, ancak “double-bubble” isareti saptanmadi.
Fetal hareket MRG ile kardiyak ve biiyiik damar anoma-
lilerinin degerlendirilmesini sinirladi. Fetal ekokardiyog-
rafide ek bir kardiyak anomali goriilmedi. M'T8, kordo-
sentez yoluyla fetal kanin karyotiplenmesiyle konfirme
edildi ve hasta gebeligin sonlandirilmasini tercih etti.
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Tablo 1. Mozaik trizomi 8'in 6zellikleri.

Santral sinir sistemi anomalileri
— Korpus kallozum agenezisi
— Hidrosefali
Yz, boyun ve kafatasi anomalileri
— Ters dudaklar
— Buyuk displastik kulaklar
— Belirgin alin
— Genis burun
— Mikroftalmi
— Katarakt

Kardiyo-vaskuler anomaliler (%40-60)
—-VSD
— ASD
— Buytk damar anomalileri
Uriner sistem anomalileri
— Hidronefroz-reflu
Ureme sistemi anomalileri
— Kriptorsidizm
Gastrointestinal anomaliler
— Diyafragma hernisi
— Ozefagus atrezisi
— Safra kesesi yoklugu

iskelet sistemi anomalileri
— Vertebral anomaliler (Hemivertebra, spina bifida, kifoskolyoz)
— Eklem kontrakturleri
— Anormal metakarpal ve metatarsal kemikler
— Simian cizgisi
— Derin longitudinal plantar cizgi
Diger bulgular ve anomaliler
— llgili maligniteler
— lleri anne-baba yasina bagli olabilir

Sekil 1. Koronal HASTE gérunttde korpus kallozumun total agene-
zisi ve belirgin antiheliksler ve buyuk lobdllerle birlikte bu-
yik kulaklar gortlmekte.
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Tartisma

Coklu organ sistemi tutulumu ve kompleks anomali-
ler barmdirabilmesi nedeniyle M'T8 spektrumunun an-
tenatal dénemde dogru taninmasi ve anomalilerin dokii-
mantasyonu zor ve multidisipliner yaklagim gerektiren
bir stirectir. Klinik siiphe durumunda M'T8 kesin tanist
kordosentezle konmaktadir. MT8’i olan fetuslerin yasa-
yabilirlikleri oldugu ve durumlari olumlu olabildigi i¢in,
MT#8in prenatal tanisinda yapisal anomaliler i¢in detay-
It aragtirmalar yapilmalidir. Tlgili anomalilerin erken tes-
hisi genetik danigma i¢in daha fazla bilgi saglayabilir ve
ikilemleri azaltabilir. Bu ¢alismada sunulan olguda da
klinik ve goriintiileme bulgularmm sonucunda kordo-
sentez yapilmis ve kesin tani genetik analizle konmugtur.

Fetal MRG son yillarda giderek artan kullanim alan-
lar1 ile non-iyonizan ve non-invaziv bir antenatal goriin-
tileme yontemidir ve kompleks anomalilerin multipla-
nar degerlendirmesinde US incelemeye gore belirgin
ustiinlitk gostermektedir. Olgumuzda fetal MRG’nin ek
modalite olarak kullanilmas1 US’de tespit edilen korpus
kallozum agenezisi stiphesini tespit etmekle kalmady, alt
dudagin diga dénmesi, hipotelorizm, lens anomalisi, bii-
yiik kulaklar, kisa ve kalin bir boyun ile dar omuzlar ve
tethered kord gibi multiplanar analiz gerektiren detayla-
rin tespit edilmesine yardimer oldu.

Fetal MRG prenatal US’ye gore daha yiiksek kon-
trast ¢Oztnirligiine sahiptir ve normal dokunun anor-
mal dokudan ayirimini daha iyi saglar.” Fetal MRG esas
olarak rutin prenatal US’de saptanan anomalileri dogru-
lamak ve karakterize etmek icin kullanilir, ancak ek bir
tani aract olarak US ile goriilemeyen anomalilerin tespi-
ti ve US bulgularinin tamamlanmast i¢in de kullanilabi-
lir. Fetal MRG stipheli korpus kallozum agenezilerinde
kallozumun yoklugunu dogrulayabilecegi icin faydalidir.
Fetal MRG 20. haftadan sonra sagital ve koronal plan-
larda direkt bir sekilde goriilebildigi i¢in korpus kallozu-
mun degerlendirilmesinde olduk¢a yararlidir. Ayrica,
korpus kallozum agenezisi ile birlikte siklikla ek anor-
mallikler de goriilir ve bunlar da fetal MRG ile tespit
edilebilir.”*""

Gun ve ark.” gestasyonel yagi 23 hafta olan MT8li
bir fetiisiin antenatal US ve korpus kallozum agenezisini
dogrulayan fetal MRG bulgularmi bildirmistir. Bizim
vakamizda bu sendromun ek 6zellikleri MRG ile tespit
edilmis ve tanimlanmistr.

Sonug olarak fetal MRG, trizomi 8 mozaizmi gibi
genetik sendromlarin degerlendirilmesinde ve ultrason
ile saptanamayan ek anomalilerin tespitinde antenatal
ultrasona ek olarak kullanilabilir.

Sonuc

Sonug olarak fetal MRG, trizomi 8 mozaizmi gibi
genetik sendromlarin degerlendirilmesinde ve ultrason
ile saptanamayan ek anomalilerin tespitinde antenatal
ultrasona ek olarak kullanilabilir.

Cikar Cakismast: Cikar cakismast bulunmadigy belirtilmigtir.
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