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or horn genigligi: 15 mm olup normalden genistir. Columna
vertebralis tiim seyri boyunca normal sekil ve biitiinligtini
kaybetmistir. Csp izlenmedi. Fetal MR sonucu: Iniensefali; ki-
sa kranioservikal retrofleksiyon, oksipital kalvaryal kemik de-
fekti ve 4. ventrikiilden baglayip sistern magnaya ve ekstrakal-
varyal mesafeye uzanan meningosel kesesi izlenmektedir. Bagta
kroniservikal bileske diizeyinde olmak tizere spinal aksta seg-
mental kisalik lumbosakral bolgede kifoztik agilanma siddetli
distrafizm bulgular1 mevcuttur. Mediilla oblangatada diasto-
metalik yariklanma olan hasta karyotipleme yapilmasini kabul
etmemistir. Hastaya perinatoloji konsey karari ile terminasyon
secenegi sunulmus olup aile terminasyonu kabul etmemistir.

Sonug: Iniensefalinin postnatal prognoz kétii olup, bu be-
bekler dogum sonrast erken dénemde kaybedilmektedirler.
Bu nedenle erken pranatal tan1 konmasi durumunda ailelere
gebeligi sonlandirma secenegi sunularak gebelik komplikas-
yonlar1, maternal morbidite ve mortalitenin azaltlmas: sagla-
nabilir. Sonraki gebeliklerde aileye danigma verilerek konsep-
siyon 6ncesi 3 ay mutlaka folik asit destegi verilmelidir.

Anahtar sézciikler: Iniensefali, occipital defekt, spinal defek.

PB-36
Walker-Warburg sendromu: Olgu sunumu
Melda Kuyucu, Duygu Adiyaman

TC Sagltk Bilimleri Universitesi, Izmir Tepecik Egitim ve Aragtirma
Hastanesi, Lzmar

Amag: Walker-Warburg sendromu, okiiler ve beyin malfor-
masyonlarinin eglik ettigi genellikle hayatin ilk haftalarinda
fetal 6liime neden olan bir kompleks konjenital muskiiler dis-
trofidir. En sik eslik eden malformasyonlar tip 2 lizensefali,
hidrosefali, pontoserebellar hipoplazi, mikrooftalmi, retinal
displazi, katarakt ve genital anomalilerdir. Walker-Warburg
fenotipinin ultrasonografi ile erken prenatal tanist ve taninin
MR ile desteklenmesi letal seyreden sendromun yoénetimi
acisinda 6nem tagimaktadir.

Olgu1: 37 yaginda 3. gebeligi olan hastanin 6zge¢misinde bili-
nen bir hastalik olmay1p akraba evliligi yoktur. Son adet tarihi-
ne gore 21 hafta 4 giin gebeligi mevcut olan hasta, tarama test-
lerini yaptirmamugtir. Hasta klinigimize bagvurdugunda yapi-
lan fetal anomali taramasinda; kalvaryumda hafif limon bulgu-
su var. Sisterna manga normal sonografik goriintimde izlen-
mistir. Her 2 PLV: 13 mm 6l¢iilmiis olup artmistir. 3. ventri-
kiil 7 mm o6lc¢itilmiis olup artmistir. CSP net degerlendirileme-
di. Posterior fossa daralmis olarak izlendi. Fetal MR sonucu:
Walker-Warburg sendromu vermis hipoplazisi serebellar dis-
genezi, ventrikiilomegali, serebral diizeyde lisensefalik morfo-
loji ile uyumlu olan hastaya kordosentez yapildi. Yapilan kar-
yotip microarray sonucu normal olarak geldi. Perinatoloji kon-
seyinde degerlendirilen hastaya konsey karar1 ile terminasyon
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secenegi sunuldu. Ailenin de onayr ile gebelik termine edildi.
Aileye otopsi 6nerildi. Ancak aile kabul etmedi.

Olgu 2: 20 yaginda ilk gebeligi olan hastanin egiyle arasinda
akraba evliligi mevcuttur. Takiplerini yaptirmayan hasta 21.
gebelik haftasinda tarafimiza bagvurdu. Hastanin yapilan fetal
anomali taramasinda fetal biyometride 3 hafta gerilik saptan-
mus olup, kalvaryumda limon bulgusu izlenmis, posterior fossa
diizeyinde kranial defekt ve yaklagik 1 cm boyutunda ensefalo-
sel kitlesi izlenmigtir. PLV 14 mm 6l¢iilmiis olup artmustir. Se-
rebellumda muz bulgusu izlenmistir. Fetal MR sonucu: Wal-
ker-Warburg/Z Shaped brainstem posterior fossada serebellar
hemisfer dismorfizmi ve vermis hipoplazisi izlenmektedir. Be-
yin sap1 Z shaped izlenmektedir. Supratentorial hidrosefali, pa-
rankim incelmesi mevcuttur. Korpus kallozum hidrosefaliye
bagli incelmistir. Benzer neden ile septum pellisidum izlenme-
migtir. Sol orbital koloboma, posterior fossa komgulugunda
milimetrik kalvarial defekt kugkusu izlenmekte olarak rapor-
lanmustir. Karyotip analizini kabul etmeyen hastaya terminas-
yon secenegi sunulmus olup, ailenin de istegi dogrultusunda
gebelik terminasyonu gerceklestirilmigtir.

Sonug: Walker-Warburg sendromu sonraki gebeliklerde de
tekrarlayabilen ve erken donemde hizli prenatal ve genetik
degerlendirme onerilen otozomal resesif gegisli durumdur.
Olgumuzda belirtildigi gibi ultrasonografi ile saptanan ven-
trikiilomegali, vermiyan agenezi, hidrosefali, korpus kallo-
zum agenezisi ve katarakt gibi bulgular sendrom agisimdan
stiphe uyandirmali ileri radyolojik ve genetik inceleme ile
desteklenmelidir. Taninin kesinlesmesi ailelere verilecek ge-
netik danigmanin da yoniini belirleyecektir.

Anahtar sézciikler: Walker-Warburg sendromu, vermian
agenezi, hidrosefali.
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Konjenital toksoplazmozis enfeksiyonu nedeniyle
terminasyon sonrasi erken donemde gebe kalan
olgunun yonetimi

Duygu Adiyaman

Saglik Bilimleri Universitesi, Tepecik Egitim ve Aragtrrma Hastanesi, Pe-
rinatoloji Bilim Dalt, Izmir

Amagc: Gebeliginde akut toksoplazma enfeksiyonu gegiren ka-
dmlarin %40 nda konjenital toksoplazmozis goriiliir. Fetal en-
feksiyonun agirlig1 parazitemi esnasindaki gebelik yagina bagl-
dir. Konjenital enfeksiyonun olugma riski trimestr ilerledikee ar-
tar. Fetal enfeksiyon riskinin erken gebelikte az olmasina rag-

men, enfeksiyonun agirhig: ve sekelleri daha ciddi olarak ortaya
cikar.

Olgu: 31 yasinda primipar, 24 hafta gebe perinatoloji polik-
ligimize fetal asit 6n tanistyla yonlendirildi. Obstetrik ultra-
sonografisinde, fetal batinda asit, ince bagirsak ekojenite arti-
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s1, ventrikiilomegali, kardiyak hiperekojen odak saptandi. Fe-
tal asit etiyoloji aragtirmast i¢in bakilan serum parameterleri
toksoplazma Ig M ve G porzitifligi haricinde olagandi. Tok-
soplazma aviditesinin diigiik gelmesi tizerine hastaya konjeni-
tal toksoplazma 6n tanistyla antibiyoterapi baglandi. Kordo-
sentez ile karyotipleme ve amnion sivisindan toksoplazma
PCR ile 6rnekleme yapildi. Yapilan fetal MR’da periventri-
kiiler kronik iskemik lezyon, ventrikillomegali, sag germinal
matriks kanamasi izlendi. Karyotipi normal olan fetiistin am-
nion s toksoplazma PCR 6rnekleme sonucunun pozitif
gelmesi tizerine konjenital toksoplazma 6n tanisiyla hastaya
fetosit ve terminasyon Onerildi. Hastanin gebeligi 28. haftada
fetosit sonrasi termine edildi. Taburculuk sonrasi en az 6 ay
kontrasepsiyon 6nerildi. Terminasyon sonrast 3. Ayda hasta
geblik stiphesi ile bagvurdu. 6 haftalik gebe olan hastanin ba-
kilan serolojisinde toksoplazma Ig M/Ig G pozitifligi devam
etmekteydi. Toksoplazma avidite disiik saptandi. Gebelik
devamu isteyen hastaya spiramisin baglandi. 18. haftada amni-
on sisinda toksoplazma PCR planlandi. Toksoplazma PCR
sonucu negatif olarak raporlandi. Hasta siki perinatolojik ta-
kip ile miadinda sezeryan ile dogum yapti. Yenidoganin post-
partum takipleri olagan olarak izlendi.

Sonug: Konjenital toksoplazma tanist i¢in altn standard ul-
trason ve amniyosentezdir. Konjenital toksoplazma oykiisii
olan kadinlar en az 6 ay toksoplazma Ig M degerleri negatif-
lesene kadar yeni gebelik planlamamalidir. Yukaridaki olgu
gibi seronegativiteyi beklemeyi kabul etmeyen hastalar siki
ultrasonografi, antibiyoterapi ve uygun zamanda planlanmig
amniosentez PCR ¢aligmasi ile siki perinatolojik takip altinda
tutulmalidir.

Anahtar sézciikler: Konjenital toksoplazmozis, spiramisin,
toksoplazma PCR.
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Holoprozensefali sekansi: Olgu sunumu
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Amag: Holoprozensefali sekansi; prosensefalonun (6n beyin) iki
serebral hemisfere ve lateral ventrikiillere farklilagmasindaki
anormallikten kaynaklanmaktadir. 3. ventrikiil genellikle izlen-
mez. Insidans abortuslarda canli dogumlardan daha fazladir
(0.4-0.06/1000 gebelik). Alobar, semilobar ve lobar olarak ti¢ ti-
pi mevcuttur. Orta interhemisferik varyant (MIHV), hafif tiptir.
Mikrosefali ii¢ tipte de izlenir. Cesitli derecelerde yiiz dismorfiz-
mi izlenir; siklopi, etmosefali, sebosefali. Ayrica hipertelorizm ve
yarik damak/dudagin eglik ettigi yliz dismorfizmi de izlenebil-
mektedir. Renal kistler, renal displazi, omfalosel, kardiovaskuler
hastaliklar, myelomeningosel ve intestinal anomaliler gibi eks-
trakraniyal anomaliler de eslik edebilmektedir. Alobar holopro-
zensefali, oliimciil bir anomalidir ve serebral hemisferler fiizyo-
nedir. Ayrica orta hatta tek ventrikiil mevcut olup korpus kallo-
sum ve falks serebri izlenmez. Serebrum normalden kiigiiktiir ve
talamus genellikle komplet fiizyonedir. Falks serebri 9. gebelik
haftasinda sonografik olarak goriintiilenebildigi igin tan1 10. ge-
belik haftasindan 6nce konulamamaktadir. Biz de holoproense-
fali sekansli olgunun prenatal tanisim sunmayr amagladik.

Olgu: 17 hafta 5 gun gebeligi olan olgu hidrosefali 6n tanisi ile
klinigimize refere edilmistir. Yapilan ultrason degerlendirme-
sinde kraniyumda interhemisferik sulkusun devamhiliginin bo-
zuldugu, kavam septum pellisudumun (CSP) izlenmedigi, se-
rebrum hemisferlerinin ve talamusun ayrilmadigi ve fiizyone ol-
dugu ve tek ventrikiil tespit edildi (Sekil 1 PB-42). Olgu ag1r se-
milobar holoprozensefali olarak degerlendirildi. Takiben feti-

Sekil 1 (PB-42): Kraniyal yapilarin ultrason gérintusu.

Sekil 2 (PB-42): Fetal ylizUn ultrason gorintlsu (proboscis, arhinia).
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