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Olgu: Antenatal takiplerinde biyokimyasal tarama testinde
yiksek risk saptanan hastaya yapilan amniyosentez islemi
sonrast hasta poliklinigimize genetik danigmanlik i¢in yon-
lendirildi. Gebeliginin 20. haftasinda olan hastanin fetal kar-
yotip sonucu normal konstitiisyonel karyotip olarak rapor-
lanmisti. Fizik muayenesinde hafif mental retardasyon, fasiyal
dismorfizm, yele boyun, viicutta yaygin cafe au lait lekeleri ve
ciltte ¢ok sayida norofibromla uyumlu olabilecek en biiyiigi
1 cm olmak iizere solid kitleler tespit edildi. NF1 gen dizi
analizi istenen hastada dizi analizinde mutasyon saptanmadi.
Bunun iizerine NF1 geni i¢in delesyon duplilasyon analizi
MLPA yontemi ile yapildi. Analiz sonrasinda NF1 geninde
heterozigot tiim gen delesyonu saptandi. Ek olarak hastada
sitogenetik mikroarray (CMA) calisgildi. CMA analizinde
NF1 ve komsu 9 geni igeren delesyon saptandi. Hastaya so-
nuglarla ilgili genetik danigmanlik verildi. Hasta prenatal ta-
ni1 istemedi.

Sonug: Biiyiik gen delesyonlar: dizi analizi gibi yontemler ile
atlanabilmektedir. Norofibramatozis distintilen olgularda di-
zi analizinde mutasyon saptanmamasi halinde MLPA ve/veya
Mikroarray gibi molekiiler tetikiklerin yapilmasi mutasyonla-
r1 atlamamak adina ¢ok énemlidir.
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Amag: Inverted Duplikasyon Delesyon 8p [invdupdel(8p)]
Sendromu nadir goriilen bir kromozom anomalisi olup hafiften
agir derecelere kadar degisken zeka geriligi, agir gelisme gerili-
gi ve hipotoni ile karakterizedir. Prevalans: tahminen 1/22000
ile 1730000 arasindadir. Bilinen 50 kadar vaka rapor edilmistir.

Olgu: ikinci gebeliginde ileri anne yag (36) ve antenatal takip-
lerinde biyokimyasal tarama testinde yiiksek risk nedeniyle 13.
gebelik haftasinda bagvuran olguya, 16. gebelik haftasinda am-
niosentez iglemi yapildi. Hizli anéploidi taramast amaciyla yapi-
lan QF-PCR analizi sonucu normal olan hastanin karyotip ana-
lizi sonucunda ise 46,.,add8p saptandi. Bunun tizerine ¢aligilan
ebeveyn karyotip analizleri normal konstitusyonel karyotip ola-
rak degerlendirildi. Fetal 6rnekten yapilan Subtelomerik FISH
calismasinda ise 8p bolgesinde subtelomerik delesyon tespit
edildi. Olgunun Diizey IT USG taramast ve Fetal EKO gebelik
haftasi ile uyumlu ve normal olarak rapor edildi. Bunun iizeri-
ne yapilan molekiiler karyotipleme caligmasi sonucunda
8p11.22—p23.1 bolgesinde 27.2 Mb biiyiiklikte, 122 OMIM
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geni iceren duplikasyon ve 8p23.1-p23.3 bolgesinde 6.8 Mb
biiyiikliikte 15 OMIM geni igeren delesyon saptanmast ile ol-
gunun [invdupdel(8p)] Sendromu oldugu distiniildii.

Sonug: Dengesiz kromozomal yeniden diizenlenmelerde,
USG takibinde fetal anomali tespit edilemeyebilecegi, bununla
birlikte kromozomal kékenin tespiti, olast fetal prognoz ve ge-
netik danigma agisindan molekiiler karyotiplemenin 6neminin
vurgulanmast amaciyla sunulmugtur.
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Amag: X’e bagl santroniikleer miyopati (XLCNM) (ayn1 za-
manda miyotiibiiler miyopati [M'TM] olarak da bilinir), siddetli
ile hafif arasinda degisen kas giigsiizligii ile karakterizedir. Sid-
detli (klasik) XLCNM prenatal olarak polihidramnios ve fetal
hareketin azalmasi ile kendi belli etmekle birlikte, hipotoni ve
solunum sikintist olan yenidoganlarda goriiliir.

Olgu: Olgumuz 34 yaginda gebeligin ilk trimesterinda ailesinde
kas hastalig: oykiisii ile bagvurdu. Kendisinde MTMI geninde
IVS7+1G>A heterozigot mutasyonu tespit edilen olguya gebeli-
gin 16 haftasinda amniyosentez planlandi. Fetusta da mutasyon
tespit edilmesi sonucu gebelik konsey karariyla sonlandirildi.

Sonug: Tek gen hastaliklart i¢in prenatal donemde molekiiler
tant testleri giintimiizde oldukga yaygmn kullanilmaktadir. Bu ol-
gu sunumunda prenatal tanida molekiiler testlerin yerinin belir-
lenmesi ve tastyicilik tespitinden tantya kadar uygulanan is akigi-
nin tartigtlmast planlanmgtir.
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Amacg: Distal trizomi 15q sendromu, kraniofasial, iskelet bo-
zukluklari, genital anomaliler ve dogum 6ncesi / dogum son-
rast gelisme geriligi ile iliskili son derece nadir bir kromozo-
mal bozukluktur. Bu bozuklugun siddeti, 15q kromozomu-
nun duplike boliimiiniin biiyiikliigiine ve yerine baghdir. Biz
burada bu nadir bozuklugun prenatal bulgularini sunmay1
amacladik.

Olgu: 27 yasindaki G1PO hasta gebeligin 33. haftasinda feti-
stin bliylime parametrelerinin degerlendirilmesi i¢in bagvur-
du. Ultrason muayenesinde fetal uzun kemiklerde kisalik
(HL: 27w 3 <%5p, FL: 29w <% 2p), dolikosefali ve hafif ven-
trikillomegali saptandi. Fetal manyetik rezonans goriintiile-
me sonografik bulgular1 dogruladi. Gebeligin 35. haftasinda
fetal distress nedeni ile acil sezaryen ile 2000 g agirliginda er-
kek bebek dogurtuldu. Neonatal muayenede uzun filtrum,
yiiksek damak, disiik yerlesimli kulak, dolikosefali, kraniosi-
nositoz gibi kraniofasyal anomaliler, kriptorsidizm, bilateral
alt ve st ekstremite kisalig1 saptandi. Neonatal kromozom
analizinde parsiyel monozomi 2p ve parsiyel trizomi 15q iz-
lendi. Aileye gerekli genetik danigmanlik verildi.

Sonug: Nadir goriilen hastaliklarin prenatal sonografik bul-
gularini paylasmak, diger klinisyenlere isik tutmak adina
6nemlidir. Distal trizomi 15q sendromunda prenatal bulgu-
larimiz, bilateral kisa femur ve humerus, dolikosefali ve hafif
ventrikiillomegali idi.
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Amag: Fetal anatomiyi degerlendirmede ultrasonografi ter-
cih edilen tarama yontemi olmasina ragmen, hizl tarama tek-
niklerinin gelismesiyle fetal manyetik rezonans goriintiilleme
(MRG) giderek daha fazla kullanilmaktadir. MRG, daha iyi
doku kontrasti saglar ve sonografiden farkli olarak, maternal
obezite, fetal pozisyon, oligohidramnios veya kemik artefakt-
lardan 6nemli olctide etkilenmez. Fetal MRG genellikle ke-
sin olmayan sonografik bulgular1 teyit etmek veya fetal mal-
formasyonlarin ileri degerlendirilmesinde endikedir. Amaci-
miz, t¢lincti basamak merkezimizde klinisyenler tarafindan
tercih edilen fetal MRG endikasyonlarinin incelenmesidir.

Yoéntem: Ug yillik donemde fetal MRG'leri cekilen 111 olgu
retrospektif olarak incelendi. Fetal lezyonlar organ sistemle-
rine gore siiflandirildi ve klinisyenlerin bu yonteme bagvur-
ma nedenleri, tercih edilen endikasyonlar ortaya kondu.

Bulgular: Fetal MRG incelemesine, 111 fetustan 68’ine in-
trakranial anomaliler, 23 olguda siddetli maternal obezite, 8
fetusa intraabdominal anomali, 5 fetusa intratorasik, 4’iine
spinal kord, 1 olguya bas-boyun anomalisi ve 2 fetusta da di-
ger bolge anomalileri i¢in bagvurulmustur.

Sonug: Intrakraniyal patoloji, en sik saptanan alt grup ventri-
kiilomegali olmak iizere, fetal MRG degerlendirmesi igin
major endikasyondu.
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Amag: Nadir goriilen, 6liimciil, klasik triadi oksipital ensefa-
losel, polidaktili ve kistik displastik bobrekler olan Meckel-
Gruber sendromlu bir olguyu sunmak.

Olgu: 36 yasinda, G6P5YS5 olan gebe klinigimize, ensefalosel
6n tanust ile refere edildi. Ailenin hikayesinde 6zellik yoktu ve
egler arasinda akrabalik bulunmuyordu. Yapilan ultrasonog-
rafide; oksipital ensefalosel, bilateral renal kistik displazi ve
polidaktili izlendi. Bu bulgular ile Meckel-Grubel Sendromu
(MGS) tanist kondu. Aile terminasyon oncesi genetik incele-
me istemedi. Gebelik terminasyonundan sonra yapilan mak-
roskopik inceleme ultrasonografi bulgulari ile uyumlu idi ve
alman cilt biyopsisinden yapilan genetik inceleme sonucu
mozaik trizomi 17 olarak raporlandi.

Sonug: Serebello-okulo-renal sendrom (Joubert sendrom tip
B) ve MGS primer silia disfonksiyonu ile iliskili gelisimsel
otozomal resesif bozukluklardir. MGS; merkezi sinir sistemi
(MSS) anomalileri (>%90 oksipital meningoensefalosel), he-
men tiim vakalarda multikistik displazi ile bilateral genislemis
bobrekler ve karacigerde fibrotik degisiklikler ve vakalarin
%80’inde polidaktili ile karakterizedir. Diger stk goziiken
bulgular; konjenital kalp hastalilari, yarik dudak-damak, mik-
roftalmi ve diger okular anomaliler, genital, gonadal ve diger
MSS anomalileridir. Bizim vakamizda da oksipital ensefalo-
sel, bilateral renal kistik displazi ve tiim ekstremitelerde poli-
daktili ve Potter-benzeri yiiz dismorfolojisi vardi. Ayrica bi-
zim vakamiz literatiirde Cierna Z ve ark. bildirdigi vakadan
sonra MGS ile birlikte gériilen ikinci mozaik trizomi 17 ol-
gusudur. Diger vaka sunumlarinda kromozomal aberasyon-
dan bahsedilmemektedir. Sonug olarak MGS, fetal ve ya ne-
onatal dénemde 6liimciil olan ve yiiksek (%25) rekiirrens
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