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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

S36 Perinatoloji Dergisi

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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Distal trizomi 15q sendromunun prenatal
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