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Tiirkiye'de goriilen yaygin kromozomal anomalilerin NIFTY Testi (Invaziv Olmayan Fetal
Trizomi Testi) ile saptanmasi

Ayse Sayl, Ibrahim Araz, Nurseda Kahveci, Glzin Kokturk, Nagehan Tire, Merve Bektas, Gamze Serim,
Zeynep Bilgin, Dilek Ozdemir, Eren Akdeniz
Genoks Genetik Hastaliklar Tani Merkezi, Ankara

Amag: Bilimsel ve teknolojik gelismeler isiginda, yaygin gérilen kromozomal anomalilerin prenatal donemde
saptanabilmesi anne ve bebek saghdl agisindan biyik 6nem tasimaktadir. Yeni nesil dizileme teknolojisinin
her gecen gln hizla gelismesi bircok tibbi vakada erken tani ve teshis olanadi saglamaktadir. NIFTY(non-
invaziv fetal trizomi) Testi, cfDNA'dan (cell-free DNA) fetus kromozomlarinda Trizomi 21, Trizomi 13 ve
Trizomi 18 anoploidilerinin yani sira 16 farkli kromozomal anomaliyi de tespit edebilen bir NIPT (noninvaziv
prenatal test) tlrlidir. Bu galismada, prenatal donemde fetal kromozom anomalilerinin belirlenmesinde Yeni
Nesil Dizileme teknolojisine dayali Nifty Testi kullanildi.

Yéntem: Test, anne adaylarindan alinan yaklasik 5-10 ml periferik kan 6rnekleri kullanilarak calisildi. Bu test
icin 1slak lab protokolli (plazma ayirma, DNA izolasyonu, kitliphane hazirlama ve yeni nesil dizileme)
Turkiye'de gergeklestirilirken, dizileme sonuglari BGI (Shenzhen, Cin) tarafindan analiz edildi ve
raporlandirildi.

Bulgu: 2013-2018 yillan arasinda (Nisan ayina kadar), Turkiye'de 17-57 yaslarn arasi yaklasik 15.500 anne
adayinin kan ornedi Uzerinde Nifty Test calisildi. Bu orneklerin yaklasik 15.250'si negatif sonug ile
raporlandirilirken, yaklasik 350 hastada ise yiliksek risk saptandi ve invazif prenatal tani ydntemlerine
yonlendirilmesi o6nerildi, boylece Nifty test sonugclarinin validasyonlari saglanmis oldu. Nifty testi ile fetal
anomalilerin saptanmasina ek olarak, Nifty testi calisilan iki hasta 6rnedginde maternal kanser tespit edildi. Bu
iki vaka icin yapilan calismalar ve arastirmalar BGI ekibi ve hasta hekimleri ile isbirligi halinde devam
etmektedir.

Sonug: Bu calismanin sonucunda, hasta profilimize ve sonucglarimiza bagh olarak tibbi agidan o6nemli
istatistiksel veriler elde edilirken, NIFTY testinin tercih edilirliginin ylksek dogruluk, duyarllik ve 6zgillik orani
nedeniyle Turkiye ve yakin Ulkelerde diger biyokimyasal-geleneksel testlere ve rakip NIPT testlerine oranla yil
bazinda arttig belirlendi.

Anahtar Kelimeler: Nifty, NIPT, Trizomi
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Ureterosel: prenatal tani koyulan 24 olgunun postnatal sonuglari

Giircan Tirkyilmaz?!, Tuba Sarac Sivrikoz!, Aylin Yilmaz?!, Didar Kurt?!, Liitfiye Uygur!, Emircan Ertiirk?,
ibrahim Kalelioglu!, Recep Has?!, Atil Yiiksel!, Bilal Cetin?, Tayfun Oktar?

{stanbul Universitesi, Istanbul Tip Fakiiltesi, Kadin Hastaliklari ve Doum Ana Bilim Dali, Perinatoloji
Bilim Dali, Istanbul

2istanbul Universitesi, istanbul Tip Fakiiltesi, Uroloji Ana Bilim Dali, Cocuk Urolojisi Bilim Dal, istanbulL

Amac: Ureterosel; lreterin intramukozal segmentinin konjenital dilatasyonudur. Insidansi 1/500 ile
1/9000 arasinda dedisir ve disi fetlislerde 4-6 kat daha sik gorulir. Olgularin gogu cift toplayici sistem ile
birliktelik gosterir ancak multikistik displastik bébrek ve hidrolreteronefrozla da iliskisi gdsterilmistir.
Prenatal donemde mesane dolu iken mesane igerisinde anekoik, ince duvarli kistik kitleler olarak
gorularler. Biz bu calismada klinigimizde 2007-2017 yillan arasinda Ureterosel tanisi ile takip edilen
olgularin analizini sunmay| amagladik.

Materyal-Metod: Calisma sirecinde prenatal donemde Ureterosel tanisi alan 24 olgunun prenatal bulgu ve
postnatal sonuglari retrospektif olarak incelendi.

Bulgular: Ortalama tani haftasi 24.5 hafta (20-31 hafta), ortalama anne yasi 29.4 yil (22-38 yil) saptandi.
13 olgu disi (54.1%) ve 11 olgu erkek (45.9%) fetistli. 17 olguda cift toplayici sistem (70,8%), 5 olguda
multikistik displastik bdbrek (20,8%), 1 olguda hidrolireteronefroz (4,2%) ve 1 olguda pelvik bébrek
(4,2%) izlendi. Ortalama Ulreterosel gapl 13,4 mm (5-23 mm) 6lglldid ve olgularin higbirinde Ureterosel
kesesi mesane obstriiksiyonuna neden olmadi. Cift toplayici sistem olgularinin 7’sinde sag bdbrek
(41,1%), 9 unda sol boébrek (52,9%) etkilenmisti ve 1 olgu bilateraldi (6%). Bu olgularin 8" inde (47,1%)
sadece Ust pol dilateyken 7 olguda (41,1%) hem st pol hem alt pol dilatasyonu izlendi. Olgularin
tamaminda amniyotik sivi miktari normal izlendi ve ek yapisal anomali saptanmadi. 21 olgunun (87,5%)
postnatal verilerine ulasildi ve ortalama takip sliresi 66 aydi. (6-118 ay). Ortalama dogum haftasi 38,8
hafta (36-40 hafta) ve ortalama dogum adirhidi 3440 gramdi (2600-4200 gram). 21 olgunun 17’sinde
(81%) cerrahi ihtiyaci oldu ve 14 olgu (66,7%) profilaktik antibiyoterapi aldi. Cerrahi uygulanan olgularin
15’ine (88,2%) sistoskopik Ureterosel insizyonu, 2 olguya (11,8%) sistoskopik Ureterosel insizyonu ile
birlikte heminefrektomi uygulandi. Higbir olguda kronik bobrek yetmezligi gérilmedi.

Sonug: Bébrek anomalisi nedeniyle takip edilen olgularda mesane ureterosel varligi agisindan mutlaka
dederlendirilmelidir. Prenatal tani koyulan olgularda, postnatal tani alanlara goére piyelonefrit ve
reoperasyon ihtiyacinin daha az oldugu bilinmelidir.

Anahtar Kelimeler: cift toplayici sistem, multikistik displastik bdbrek, prenatal tani, treterosel
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Resim 1

Ultrasonografide koronal planda mesane icerisinde anekoik iireterosel kesesi

Resim 2
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tablo 1
Prenatal bulgular n=24 (%) veya (range)
Tan1 haftasi 24,5 (20-31)

Kiz: 13 (54,1)
Fetal cinsiyet
Erkek: 11 (45,9)

Cift toplayici system: 17 (70,8)
Multikistik displazi: 5 (20,8)
Bobrek anomalisi
Hidroiireteronefroz: 1 (4,2)
Pelvik bobrek: 1 (4,2)
Ureterosel ¢ap1 13,4 (5-23)
Amniyotik siv1 Normal: 24 (100)
Ureterosel saptanan olgularin prenatal bulgular:

Tablo 2
Postnatal bulgular n=21 (%) veya (range)
Dogum haftasi 38,8 (36-40)
Dogum agirligi 3440 (2600-4200)

- . Vajinal: 11 (52,4)
Dogum sekli Sezaryen: 10 (47,8)

Evet: 17 (81)
Hayir: 4 (19)

Sistoskopik iireterosel insizyonu: 15 (88,2)
Heminefrektomi: 2 (11,8)

Evet: 14 (66,7)
Hayir: 7 (33,1)

Ureterosel saptanan olgularin postnatal sonuglar

Cerrabhi ihtiyact
Cerrahi tipi

Antibiyotik profilaksisi
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NIPT yapilan 4244 olgu ile Tepecik Egitim ve Arastirma Hastanesi Perinatoloji
Bolimii'nin klinik deneyimi

Bahar Konuralp Atakul!, Altug Kog? _
Tepecik Egitim ve Arastirma Hastanesi, Perinatoloji Klinigi,Izmir
’Tepecik Egitim ve Arastirma Hastanesi,Genetik Bolimu,izmir

Amag: Non-invaziv prenatal tarama testi (NIPT), fetal andploidi taramalarn igin gelistiriimis, maternal
kanda hticre disi serbest fetal DNA (cffDNA) saptamaya yarayan bir testtir. Fetal DNA fraksiyonu en erken
5. gebelik haftasinda maternal dolasima geger. 10. haftadan sonra fetal kaynakli serbest DNA toplam
maternal serbest DNA miktarinin %3-13'Gni olusturur. Test 9. gebelik haftasindan doguma kadar
uygulanabilir. 2011 yihinda ACOG NIPT'in fetal anodploidi riski ylksek kadinlara tarama testi secenegi
olarak sunulmasini 6nermistir. Biz de 2016-2018 yillari arasinda NIPT Onerdidimiz 4244 olgu ile klinik
deneyimimizi paylasmayi amagcladik.

Gereg ve Yontemler: Calismaya klinigimize basvuran ve NIPT istenen 4244 olgu dahil edildi.Genetik ve
perinatoloji klinigimizin birlikte belirledigi kriterlere gore NIPT istenmis olup risk grubu;anne yasinin 35
veya Uzerinde olmasi, anéploidi riskini disltndiren tek mindr ultrason bulgusunun olmasi,tarama
testlerinin orta risk grubunda olmasi seklinde belirlenmistir.1621(%38.1) hastaya kombine test,
192(%4,5) hastaya 3'lu test, 36(%0.84) hastaya 4'lu test risk artisi, 1414(%?33.3) hastaya ileri maternal
yas,862(%20,31) hastaya fetal anomali taramasinda tek mindr bulgu,112(%?2.6) hastaya maternal
anksiyete ve 7 (%U0.1)olguya diger nedenlerle NIPT istendi.60(%1.41) hastaya sonug verilemedi ve
invaziv tani testi onerildi. Bunlardan %6,6'si “fetal fraksiyonun distk olmasi”, %1,7’si “6rnedin diger
orneklerle korelasyonunun kot olmasi ”, %1,1°i “21. kromozoma ait belirsizlik " nedeniyle ve %0,6'sI ise
diger nedenlerle raporlandirilamamistir. Sonug¢ verilemeyen 19 hastaya amniyosentez, 1 hastaya
kordosentez yapildi ve sonuglar normal karyotip olarak raporlandi. NIPT'de trizomi 21 pozitif izlenen ve
karyotip sonucu trizomi 21 gelen 4 hastanin gebeligi sonlandirildi. Trizomi 21 icin 1 adet yanlis negatif
sonug izlendi.

Sonug: Prenatal tarama ve tani testlerinin riskleri, faydalari ve alternatif ydontemler hakkinda tim hastalar
bilgilendirilmelidir. Sonuglari raporlanamayan ve belirsiz olan kadinlar genetik danismanhk almal ve bu
kadinlara andploidi riskinin artmis olmasi nedeniyle ayrintili ultrasonografi ve invaziv testler dnerilmelidir.

Anahtar Kelimeler: NIPT, prenatal tani, invaziv test
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Atipik bir umbilikal kordon kisti

Ayse Kirbas, Atahan Toyran, Ozgiir Kara, Sevki Celen
Zekai tahir burak kadin sagiligi EAH

30 yasinda ikinci gebeligi olan hasta IVF gebeligi tanisiyla Perinatoloji klinigimizde takip edilmekteydi. 18.
haftada umbilikal kordon insersiyonu yakininda 15x8 mm cgapinda kistik bir kitle izlendi (Sekil 1),ve
umbilikal kordon kisti tanisiyla hastaya amniyosentez yapildi. Karyotip sonucu normal gelen hasta takibe
alindi. Kordon kisti 6n tanisiyla takibe alinan kitle 38. haftaya ulastiinda 6 cm capina ulagmisti.
39. haftada oOnceki sezeryan 6ykiisli nedeniyle sezeryana alinan hastanin 9-10 APGAR ile dogurtulan
bebeginde gros anomali saptanmadi.

Plasental incelemede kord insersiyon girisindeki kitlenin icinden 5 cm capinda, vaskuler baglantilar
olmayan bir kitle izlendi (Video goérintisi 1).

Anahtar Kelimeler: kordon kisti, IVF, ikiz gebelik
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Nadir bir Vaka Sunumu: Mesane Ekstrofisinde Yonetim

Gilsah Aynaodglu Yildiz, Metin Ingeg
Atatlrk Universitesi Tip Fakultesi, Kadin Hastaliklari ve Dogum Ana Bilim Dali, Erzurum

Giris: Mesane ekstrofisi ise 30.000 canli dogumda 1 goérilmektedir ve tam olarak embriyopatogenezi
bilinmemektedir. Mesane ekstrofisinin tedavisinde, cerrahi teknik agisindan heniz bir konsensls
saglanamamistir. Mesane ekstrofisi ve epispadias kompleksi embriyogenik faz ve pubik diyastazis
sonrasinda gorulen deformasyona bagh bir bozulmadir.

Kloaka ekstrofisi, 200.000-400.000/1 canh dogumda goriilen oldukca nadir bir konjenital hastaliktir.
Genellikle omfalosel, imperfore anis ve spinal disrafizm gibi hastaliklar eslik etmektedir. Nadir gérilen bir
hastalik ve gesitli varyantlarinin olmasi sebebiyle tani koymak zordur.

Vaka: 26 vyasinda, akraba evliligi olmayan, G1POYO olan 20. Gebelik haftasindaki hasta rutin
ultrasonografik muayene icin klinigimize basvurdu. Ultrasonda mesane umblikal arterler diizeyindeki
kesitte mesane izlenmedi (resim 1,resim 2). Gébek kordonunun altinda 12x9 mm lik ekojenik kitle izlendi
(resim 3). Ambigus genitalia olabilecedginden sliphelenildi. MR goérintilemede mesane ekstrofisi lehine
yorumlandi ve labiumlar arasi mesafenin normalden daha uzun oldugu raporlandi. Hastaya amniosentez
ile kromozom analizi yapildi ve normal olarak raporlandi (resim 4). Hastaya terminasyon secenegi
sunuldu ve hasta gebelige devam etmeme karari ald.

Tartisma: Mesane ekstrofisi nadir gorilen konjenital bir defekttir. Mesane ve alt abdomen duvarinin
gelismemesi ile mesanenin disaridan bakildiginda gérilmesi ve idrarin direkt disari gelmesi ile karakterize
bir hastaliktir. Mesane normal kapali kiiresel seklini olusturamaz. Ureterlerin direkt disari acildi§i gézlenir.
Bu vakalarda iskelet anomalileri siktir. Normalde vicudun 6n tarafinda birlesen kalga kemikleri birbirinden
ayrik sekilde yerlesmistir ve kiz fetuslerde klitorisler ayriktir. Bizim vakamizda da on tanida kloaka
ekstrofisi ve mesane ekstrofisi ni dlisindik. Ultrasongrafi ve MRI da eslik eden anomali olmamasi mesane
ekstrofisi lehine diisiinmemizi sagladi. Hastaya, mesane ekstrofisinde bebegdin saglikh bir sekilde hayatini
slirdlrebilecedi ancak bir dizi operasyon gecirmesi gerektirdigi, sonucunun dedisken oldugu, bunun
fiziksel ve psikolojik boyutunun da g6z o6ninde bulundurulmasi gerektigi anlatildi. Hasta tercihini
terminasyon yoénlinde kullandi. Bu vakalar kloaka ekstrofisi ile de karisabilmektedir. Ancak tani mesane
ekstrofisi de olsa terminasyon secenedi goz 6ninde bulundurulmahdir.

Anahtar Kelimeler: Ambigus genitalia, kloaka ekstrofisi, mesane ekstrofisi
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Toxoplazmozis icin iiglincii basamak bir merkezde giincel durum

Feyza Senocak Memeg', Sibel Gokay?
1SBl_) Zekai Tahir Burak SUAM Kadin Hastaliklari ve Dogum Bolimi,Ankara
2SBU Zekai Tahir Burak SUAM Enfeksiyon Hastaliklari ve Klinik Mikrobiyoloji Bélimii,Ankara

Amag: Ciddi neonatal mortalite ve morbidite nedeni olabilen toxoplazma enfeksiyonunun Uglnci
basamak referans bir merkezde seroprevalansinin dederlendirilerek konunun glincel 6nemine dikkat
cekmek amaglanmistir.

Yontem: Ankara Zekai Tahir Burak Dogumevi'nde 2015,2016,2017 vyillarinda poliklinige basvuran
gebelerden kesitsel bir calisma yapiimistir.Gebelerin demografik 6zellikleri kayit altina alinmis elde edilen
kan orneklerinde toxoplazma Ig M ve Ig G ELISA (makroelisa denilen kemilluminesans immun assay)
ybéntemiyle bakilmistir.

Bulgular: Yillara gére 2015te % 0.62 (60 /9604), 2016'da % 0.89 (43 /4793), 2017'de 9%0.63 (36
/5706) olmak Uizere toplamda % 0.69 (139 /20103) oraninda toxoplazma Ig M pozitifligi tespit
edilmistir.Bunlarin takip ve tedavileri gergeklestirilmistir.

Sonug: Bulgularimizin Ulkelere gore genis dediskenlik géstermekle birlikte literatlirle uyumlu oldugu
gorilmustir.Ulkemiz igin hala antenatal rutin TORCH ajanlar taramasinin gerekli oldudu, tarama
grubunun genigletilerek yakin zamanda gebelik planlayan kadinlar igin de uygulamanin surdiridlmesinin
yararli olacagi ve bu konudaki farkindaligin arttinlmasinin 6nemli oldugu sonucuna varimistir.

Anahtar Kelimeler: Gebelik, Toxoplazmozis, Ig M
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Iskemi modifiye albiimin ile ikili tarama parametreleri arasindaki iliskinin
arastirilmasi

Raziye Desdicioglu, Mahru Nurullayeva
Ankara Yildinm Beyazit Universitesi, Tip Fakultesi, Kadin Hastaliklari ve Dogum A.D

Amag: Down Sendromu ve diger kromozomal hastaliklar igin mevcut kullanilan non invaziv tarama
testleri, maternal serumda birtakim belirtegler ile beraber anne yasi ve kilo gibi dederleri kullanarak
hastaya bir risk belirlemektedir. ilk trimester kombine test icin tanisal oran %93 gibi verilirken, %1,2
yanls pozitiflik goérilebilmektedir. Yanhs pozitif testlerde hastanin anksiyetesi artmakta ve gereksiz
invazif testler yapilmaktadir. Cesitli arastirmalarda serum veya amniyon sivisi sitokin diizeyinin artisi,
inflamasyon siiregleri ve oksidatif stres artisinin yanhs pozitif sonuclari artiracagi éne sirilmustir. Iskemi
modifiye albumin (IMA) &zellikle akut koroner sendrom gibi iskemik durumlarda artti§i gésterilmis bir
biyomarkirdir. Calismamizin amaci oksidatif stres markirlarinindan IMA ve tiyol /disiilfit dengesi
bilesenlerinin saglikli ilk trimester gebelerde kombine tarama test markirlari ve birbirleri ile
korelasyonunun arastirilmasidir.

Materyal-Metod: Arastirmamiza yaslari 18-39 arasinda olan (27,78%5,27), gebelik yasi 11-14 hafta
arasinda dedisen 67 gebe dahil edildi. Eslik eden hastaliklari olan gebeler calismaya alinmadi. Hastalarin
kombine tarama testleri icin alinan serum &rneklerinde IMA, Native tiyol, disilfit ve Total tiyol dizeyleri
de calisildi. Biyomarkirlarin birbirleri ile ve maternal verilerle korelasyonunu dederlendirmek igin Pearson
korelasyon analizi yapildi.

Bulgular: Galismamizin sonucunda maternal yas ile viicut kitle indeksi (VKI) ve Nukal translusensi (NT)
arasinda pozitif korelasyon bulundu. Maternal yas ile native tiyol, total tiyol arasinda negatif korelasyon,
MA diizeyleri arasinda ise pozitif korelasyon izlendi. Serum N. Tiyol ve T. Tiyol diizeyleri ile VKI arasinda
negatif korelasyon oldugu gorildu. Veriler Tablo 1’de 6zetlendi.

Sonug: Arastirmamizin sonucunda anne yasinin oksidatif stres markirlari ve fetal NT ile en iyi korelasyon
gosteren markir oldugu goérialmuistir. Ayni sekilde anne vicut kitle indeksi tiyol disilfit dengesinin
antioksidan yoénundeki belirteci olan N. Tiyol diizeyi ile negatif korelasyon gdstermesi obesitenin oksidatif
stres /antioksidan dengeyi olumsuz etkilemesinin sonucudur. Anne yasi ile artan IMA dizeyleri de yas ile
artan oksidatif stres géstergesidir. Tarama testleri sonuglarina oksidatif stres markirlarinin tarama testi
sonuglarina etkisi gosterilememistir.

Anahtar Kelimeler: ilk trimester kombine test, iskemi modifiye albiimin, tiyol/disilfit dengesi
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Parametreler arasinda korelasyon tablosu
PAPP-A  N.Tiyol Disilfit T.tiyol IMA

parametre Yas(yil) VKI ~ NT(mm) (mom) (umol/L) (umol/L) (umol/L) (ABSU)
Yas(y1l)

VKi A31%

NT(mm) 276% 032

PAPP-A (mom -040 ,075 ,236*

N.Tiyol naxx - _

(umol/L) 408 360%* 075 210

Distilfit .

(umol/L) ,088 090 255 240 -,055

T. tiyol -,356** -307* -,063 159 020%%  317*
(umol/L)

IMA « | ] . -

(ABSU) 304*  -108 -206 063 257  -045 227

*% p<0,01 *p<0,05 VKI: Viicut kitle indeksi; PAPP-A: Pregnancy associated plasma
protein-A; N.Tiyol Native tiyol; T. Tiyol; Total tiyol; IMA: Iskemi modifiye albiimin,
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Antenatal Tani1 Alan Galen Ven Anevrizmasi Olgusu Ve Postnatal Tedavisi

Aslihan Yazicioglu, Evren Kogbulut, Aydan Biri
Yiksek Ihtisas Universitesi Ankara Koru Hastanesi

Amag: Konjenital intrakraniyel vaskiler malformasyon olan Galen ven anevrizmasi oldukga
nadirdir.Burada gebeligin 21. haftasinda tani alan ve dogum sonrasi kraniyel mantetik rezonans (MR)
goérintileme ve MR anjiografi ile tanisi kesinlestirilip, postnatal 16. ayda serebral AVM embolizasyon ile
tedavi edilen bir olgu sunuldu.

Yontem: Gebeligin 21. haftasinda yapilan ultrasonografide fetal intrakraniyel kitle tespit edilerek
klinigimize yo6nlendirilen gebenin antenatal ultrasonografisi, postnatal kraniyel MR goérintilemesi, MR
anjiografisi sunuldu. Postnatal 16. ayda serebral AVM embolizasyonu ile tedavisi paylasildi.
Bulgular: Gebeligin 21. haftasinda yapilan ultrasonografide fetal intrakraniyel kitle tespit edilen 29
yasindaki primipar gebe klinigimize yo6nlendirildi. Yapilan ultrasonografide fetal intrakraniyel orta hatta
uzamis kistik yapi, Doppler ultrasonografide kistik yapinin igerisinde arteryal kan akimi izlendi. Fetal
ekokardiyografi (EKO) normal sinirlardaydi. Antenatal takibi sorunsuz seyretti. 39. gebelik haftasinda
2800 gr, 1. ve 5. dk APGAR skoru 8 ve 9 kiz bebek sezaryenle dogdu. Yenidogan muayenesinde; kafada
kontinu Gftirim, kalpte 2-6 sistolik Gfuriim, otoakustik emisyon testi, g6z ve nérolojik muayenesi normal
bulundu. Postnatal 1. ayda yapilan EKO’da klicik ASD saptandi, kalp yetmezligi bulgusu yoktu. 2. ay
kraniyel MR ve anjiografide dilate anevrizmal prozensefalik ven ve koroidal diizeyde gok sayida genislemis
feeding arter goruntuleri izlendi. Postnatal 16. ayda hafif kalp yetmezligi bulgular baslamasi (zerine
serebral AVM embolizasyon yapildi. Postoperatif 1. ay kontrol anjiografide fistlil izlenmedi. Sonrasinda
takibi sorunsuz seyretti.

Sonug: Konjenital intrakraniyel vasktiler bir malformasyon olan Galen ven anevrizmasi oldukga nadir
goriilmektedir. Intrauterin dénemde kalp yetmezligi cok nadirdir; disik direngli serebral arteriovenéz
malformasyon yine disik direngli olan uteroplasental Unite ile denge halindedir. Dogumdan sonra
plasentanin devre digi kalmasiyla kanin %70‘inden fazlasi serebral dolasima ydnlendirilir ve semptomlar
ortaya cikar. Yenidogan doneminde ylksek debili kalp yetmezligi, hidrosefali, subaraknoid kanama ve
intraventrikiiler kanamaya neden olabilir. Glvenli goriintileme tekniklerinin ve endovaskiiler tedavinin
uygulanmadigi dénemlerde yenidogan bebeklerde mortalite hizi %90 iken, glnimizde endovaskiiler
tedavi ile yasam sansi %70-80, tam iyilesme %50’dir. Agresif yonetim igin erken prenatal tani énemlidir.

Anahtar Kelimeler: antenatal tani, galen ven anevrizmasi, prenatal tani, postnatal tedavi
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Parsiyel trizomi 4q sendromu olgusu

Murat Akbas', Faik Mimtaz Koyuncu®, Sirr Gam?

Celal Bayar Universitesi Tip Fakiiltesi, Kadin Hastaliklari ve Dogum Ana Bilim Dali, Perinatoloji Bilim Dall,
Manisa

2Celal Bayar Universitesi Tip Fakiiltesi, Tibbi Genetik Ana Bilim Dali, Manisa

Amag: Dengesiz translokasyonlarin klinik prezentasyonu, transloke olan kromozom pargasinin boyutu,
kopya sayisi, delesyona/duplikasyona udgrayan gen sayisi ile orantii olarak dedisir. Antenatal
ultrasonografide saptanan patolojik bulgular nedeniyle amniyosentez yapilan fetlisiin genotip-fenotip
korelasyonu sunulacaktir.

Yontem: Klinigimizde prenatal dederlendirmesinde parsiyel 4q trizomi sendromu tanisi alan olgunun
sunumu.

Olgu: 30 vyasinda, G2P1, 23 hafta gebe klinigimizde fetal kalp anomalisi 6n tanisi nedeniyle
dederlendirildi. Fetusta AV kanal tipi atrial septal defekt(ASD) ve yarik dudak tespit edildi. Amniyosentez
yapilan fetusun karyotip sonucunda 46,--,add(9)(q34) saptanmistir. Dokuzuncu kromozomun uzun
koluna vyerlesmis ek kromozomal parganin orijinin saptanmasi amaciyla ArrayCGH ve anne-baba
kromozom analizi yapilmistir. Ailesel segregasyonda annenin 46,XX ve babanin 46,XY,t(4;9)(q27;q934)
dengeli translokasyon tasiyicisi oldugu gosterilmistir (Resim 1). Fetiise ait ArrayCGH cgalismasinda 4q27
ile 4.kromozomun terminal bélgesi arasinda “"Human Genome Build 37"ye gére yaklasik olarak 68699411
bp buylkligtndeki bdlgenin kazanimi tespit edilmistir. Fetusun karyotipi 46XXder(9)t(4;9)(q27;q34)
olarak raporlanmistir.

38. haftada 4500 gr kiz bebek sezaryen ile dogurtuldu. Mikroftalmi, disik yerlesimli posterior rotate
kulaklar, mikrognati, duane anomalisi ve umbilikal herni saptandi (Resim 2). Yapilan transtorasik
ekokardiyografide sekundum tipi ASD, patent duktus arteriosus ve pulmoner hipertansiyon saptanmis
olup batin ve transfontanel ultrasonografide ek anomali saptanmamistir.

Sonug: Dengeli kromozom translokasyonu tasiyan bireyler gametogenez esnasinda anormal segregasyon
sonucu c¢ocuklarina bu durumu dengesiz olarak aktarabilmektedir. Parsiyel 4q trizomisi ailesel dengeli
translokasyonun dengesiz kalitimi veya de novo olarak ortaya gikan nadir bir kromozom anomalisidir.
Paternal orijinli vaka bildirilmis ancak bizim sundugumuz gibi prenatal dénemde saptanan bir vaka
mevcut dedildir.

Fenotipik bulgular dedismekle birlikte hemen her zaman bliyime ve psikomotor gerilik tabloya eslik
etmektedir. Benzer trizomik segmente sahip vakalar bildirilmistir. Bu vakalarda da ek olarak mikrosefali,
disik yerlesimli kulak, yarik damak-dudak, preaksiyel ekstremite anomalileri, rogenital anomaliler,
epikantal katlanti ve dlizensiz disler izlenmistir.

Supheli prenatal bulgularin varliginda molekiiler sitogenetik yontemler ile submikroskopik anomalilerin
saptanmasi; kesin prenatal tani ve aileye genetik danismanhdin bu taniya gore verilmesi bakimindan
onemlidir.

Anahtar Kelimeler: Atrioventrikiler septal defekt, parsiyel trizomi 4q, translokasyon
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Assessment of Prenatal Screening Performance for Aneuploidies in 13, 18, 21 and
Sex Chromosomes Using Massive Parallel Sequencing Technique

Akin Seving
Istanbul Altinbas University, Faculty of Medicine, Department of Medicinal Biochemistry

Aim: Despite the wide-spread use of non-invasive prenatal screening tests that utilize the massively
parallel sequencing of cell-free fetal DNA, professionals still treat positive and negative results with
suspicion, especially in cases where the fraction of fetal DNA in the sample is low. Therefore, the goal of
our study is to retrospectively evaluate the performance of massively parallel sequencing of cell-free
deoxyribonucleic acid, with a special focus on samples where the fetal DNA fraction is calculated to be
relatively low.

Materials-Methods: This study was designed as a multicenter observational study of samples collected
from expecting mothers, who have made the decision to pursue non-invasive testing for prenatal genetic
testing using the NIPT test after detailed introduction of the analysis, its limitations and performance.
Massively parallel duplexed-read sequencing of cell-free deoxyribonucleic acid was performed in maternal
blood samples using Illumina® systems. Retrospective data analysis was completed using sequence
reads from all chromosomes. Test parameters obtained from sequencing reactions were cross
investigated with anonymous clinic data of the samples tested.

Results: Our results indicate that the massively parallel sequencing was able to detect the Trisomies in
the 13th, 18th and 21st chromosomes, as well as sex chromosomes, with high specificity and sensitivity.
Results obtained from samples with low fraction of fetal DNA did not show any lower sensitivity or
specificity, despite the common misconception, and were not different than samples with normal or high
fraction of fetal DNA in the sample.

Conclusion: Our retrospective study demonstrates that non-invasive prenatal analysis of cell-free
deoxyribonucleic acid from maternal blood plasma is an accurate advanced screening test with extremely
high sensitivity and specificity for trisomy 21, trisomy 18, and trisomy 13, but with less sensitivity for
common aneuploidies observed in the sex chromosomes.

Keywords: NIPT, Aneuploidy, Fetal Fraction, Specificity, Sensitivity
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Hidrops ile prezente olan mediastinal teratom olgusu

Hakan Erenel, Aysegul Ozel, Riza Madazh
Istanbul Universitesi Cerrahpasa Tip Fakultesi, Kadin Hastaliklar ve Dogum Ana Bilim Dali, Perinatoloji
Bilim Dali, Istanbul

Giris: Fetal teratomlar en sik gérilen gocukluk cadi ve yenidodan donemi konjenital neoplazmidir.
Prevalans 1/20.000-40.000 arasinda dedismektedir. En sik gorilen prenatal tani alan fetal tUmorler
sirasiyla sakrokoksigeal teratom, servikal teratom ve mediastinal/perikardial teratomdur. Biz de
klinigimize hidrops tablosu ile basvuran ve mediastinal kitle tespit edilen bir olguyu sunmaktayiz.

Olgu: Ikinci gebeligini geciren 26 yasindaki olgumuz 29. haftada saptanan hidrops fetalis bulgusuyla
tarafimiza yodnlendirildi. Yapilan muayenede yaygin cilt édemi, batinda asit, sol hemitoraksta mikst
karakterde 47x42x40 mm mediastinal kitle saptandi. Mide cebi izlenmedi. Polihidramnios saptandi. Fetal
kanda karyotip, tam kan sayimi, kan grubu, parvovirus, toksoplazma PCR calisildi. Fetal hemoglobin 16,2
gr/dl, toksoplazma ve parvovirus PCR negatif olarak tespit edildi. Ertesi gliin yapilan muayenede fetal kalp
atiminin olmadigi gorildi. Dinoprostone vajinal ovil ile dogum indlksiyonu karari alindi ve ayni gin
dogum gergeklesti. Fetal otopsi yapildi. Yapilan patolojik incelemeler sonucu kitle mattr teratom olarak
rapor edildi. Karyotip sonucu normal olarak geldi.

Tartisma: Fetal mediastinal teratomlar cocukluk cadi konjenital teratomlarinin yaklasik %310’unu
olusturur. Tipik ultrason bulgusu toraksta kistik ve solid alanlar igeren kitle, polihidramnios ve hidrops
fetalistir. Antenatal donemde intraperikardiyal teratomlar, rabdomyosarkom, kistik adenomatoid
malformasyon, diyafragma hernisi, pulmoner sekestrasyon ve bronkojenik kist ayirici tani igerisinde yer
alir. Hizlh biyime sonucunda kalp ve blylk damarlara basi olursa cilt 6édemi, plasentomegali, plevral
eflizyon, asit gelisir ve hidrops fetalis tablosu olusur. Bir galismada hidrops bulgusu 30 hafta Uzerinde
gelisirse EXIT (ex-utero intrapartum treatment): solunum yolu sadlanmasi prosediri ile dogum
Onerilmistir. Ventilasyon sadlanamaz ise EXIT: rezeksiyon prosediri, ventilasyon saglanirsa postnatal
rezeksiyon Onerilmistir. Hidrops bulgusu 30 haftanin altinda gelisirse intrauterin cerrahi ve rezeksiyon
Onerilmistir. Baska bir calismada ise kitle kistik goérinti de ise cerrahiden 6nce aspirasyonun da bir
secenek oldugu belirtilmistir. Aspirasyon basarisiz ise veya kitle solid yapida ise cerrahi distntlmesi
gerektigi belirtilmistir. Sonug olarak fetal mediastinal teratomlarin takip ve tedavisi multidisipliner ve
gerektiginde fetal cerrahi uygulanabilecek merkezlerde olmahdir.

Anahtar Kelimeler: fetal cerrahi, hidrops fetalis, mediastinal teratom, rezeksiyon
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Prenatal diagnosis of a very rare balanced de novo balanced nonrobertsonian
translocation involving of t(15;22) (p11.2;q11.2)

Emine ikbal Ath!, Hakan Giirkan?, Gisem Akurut®, Engin Atli*, Yasemin Ozen?, Niyazi Cenk Sayin?, Havva
Sutgti?, Gllizar Fiisun Varol?

Trakya Universitesi Tip Fakiiltesi Tibbi Genetik Anabilim Dali

’Trakya Universitesi Tip Fakiiltesi Kadin Hastaliklari Ve Dogum Anabilim Dali

Introduction: Balanced non robertsonian translocation involving acrocentric chromosomes is a rare event.
We report a case of rare non RT involving chromosomes 15 and 22 with cytogenetic and molecular
cytogenetic finding of 46, XY, t(15;22) (p11.2;q11.2). To the best of our knowledge, this is the first
report of t(15;22) with this breakpoint, which is not usual RT.

Case presentation: The propositus, a 26-year-old woman was referred for CVS at 12 weeks of gestation
because of history of a pregnancy with abnormal ultrasound findings (nuchal fold thickness). NT thickness
of the fetus was measured as 4.25 mm. Hyperechogenic focus detected in fetus right ventricle. Fetal right
choroid plexus cyst was 4.5 cm. The patient has had a dental x-ray during the 5th week of her
pregnancy. The parent was informed and then signed the informed consent for the invasive prenatal
sampling and cultivation of the chorionic villus biopsy specimen. A transabdominal CVS was performed.
The chorionic villus cell karyotype was 46, XY, t(15;22) (p11.2;q11.2) from two different initial cultures.
This translocation is different from the usual RT of acrocentric chromosomes. In order to determine the
chromosomal origin and characterize the 46, XY, t(15;22) (p11.2;911.2), array comparative genomic
hybridization (CGH) were performed.

Conclusion: Non RT involving acrocentric chromosomes is a rare event, and only a few cases have been
yet reported. In the present study, we observed acrocentric chromosomes 15 and 22 as a rare balanced
non RT, where satellites of chromosome 15 translocated to chromosome 22 and part of chromosome 22
were translocated to chromosome 15. To the best of our knowledge, our patient is the first and unique
case reported in the literature for this translocation in both prenatal and postnatal periods.

Keywords: Cytogenetics, fluorescence insitu hybridization, non robertsonian translocation, array-CGH




FETAL TIP VE PRENATAL
TAN I Ko N G RESI Subgrup Toplantisi

3T MAYIS - 09 HAZIRAN 2018 » SHERATON HOTEL, ANKARA
Patient's karyotype

(¢ 27 Kk
N ok ool fow

M et af 3 I &8
» ooy 1

Figare 1: patient "s Karyotype with 6(15:22) (p11.2:911.2)

Patient's karyotype with translocation t(15;22)(p11.2;q11.2)
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Diyafragmatik herninin eslik ettigi nadir bir iniensefali vakasi

Cihan ir]_an, N. Cenk Sayin, Selen Girsoy Erzincan, Havva Sitcd, Isil Uzun, Fisun Varol
Trakya Universitesi Tip Faklltesi, Kadin Hastaliklari ve Dogum A.B.D., Perinatoloji B.D.

Giris: Iniensefali, 10.000 canli dogumda 0.1-10 oraninda gdriilen, oksipital kemikte defekt, parsiyel veya
total servikotorasik vertebra yoklugu ve basin fikse retrofleksiyonu ile karakterize nadir bir néral tup
defektidir. Iniensefali apertus ve clausus olmak (izere iki tipi vardir. Iniensefali apertusta ensefalosel
gorilirken, clausus tipinde eslik eden bir spinal defekt bulunur. Her zaman letal olan bu konjenital
anomalilerin yaklasik 90%" kiz fetuslarda izlenir. Bu anomalilere kardiyovaskiler, gastrointestinal
malformasyonlar, nadiren de diyafragmatik herni gibi ek anomaliler eglik edebilir. Klinigimizde tanisi
konularak termine edilmis, diyafragmatik herninin de eglik ettidi, bir erkek fetal iniensefali vakasini
sunduk.

Vaka:25 yasinda gravida 4 parite 3 olan 21+1 haftalik gebe fetal anomali nedeniyle tarafimiza refere
edildi. Gebenin 6zgegmisinde akraba evliligi, gebelik slrecinde teratojen kullanim hikayesi veya
ebeveynlerde genetik bir hastaliyi yoktu. Ilk trimesterde 400 mikrogram/giin folik asit kullandigi
ogrenildi. Ultrasonografik (USG) incelemede 20+3 hafta olglleriyle uyumlu fetusta, bas retrofleksiyon
posturinde, oksipital bélgede ensefalosel kesesi gorildiu ve intratorasik alanda mide cebi izlendi (Sekil 1).
Bu bulgularla aileye gebeligin terminasyonu Onerildi. Ailenin onami alindiktan sonra gebe klinigimize
yatirilarak gebelik termine edildi. Terminasyon sonrasi yapilan postmortem muayene ve patolojik
incelemede 362 gr bas ve boyun retrofleksiyonda olan erkek fetusta oksipital ensefalosel kesesinin
kanamali ve serebral yapilarda ileri derecede 6demin oldugu izlendi (Sekil 2). Bunun yani sira diyaframda
defekt ve barsaklarin toraksa dodru uzanim gosterdigi saptandi. Fetal genetik incelemede gelen
46,XY,1gh+ sonucu klinik 6nemi olmayan kromozomal polimorfizm olarak bulundu.

Sonug: Iniensefali, servikal vertebral yapilarla oksipital kemigin flizyonuna bagli basin retrofleksiyonda
olmasiyla sonuglanan nadir bir fatal néral tlip defektidir. Diyafragmatik herni gibi ek patolojiler vakamizda
oldugu gibi nadiren eslik edebilir. Her ne kadar terminasyon kararini degistirmeyecek olsa da, iniensefali
saptandiginda ek anomaliler agisindan detayl USG incelenmesi ve 6zellikle ek patoloji varliginda genetik
inceleme Onerilmelidir.

Anahtar Kelimeler: iniensefali, diyafragma hernisi, ultrasonografi
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Sekil 1. Obstetrik ultrasonografik goriintiiler. A. Oksipital ensefalosel kesesi (beyaz
1ld1z). B. Intratorasik alanda mide cebi (beyaz ok).
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Sekil 1. Obstetrik ultrasonografik goriintiiler. A, Oksipital ensefalosel kesesi (beyaz
yildiz). B. Intratorasik alanda mide cebi (beyaz ok).

Sekil 2. Postmortem muayene goriintiileri. A,B. Retrofleksiyonda bas, oksipital

ensefalosel kesesi

Sekil 2. Postmortem muayene goriintilleri. A,B. Retrofleksiyonda bag, oksipital ensefalosel kesesi.
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Bilateral list ekstremite anomalisi ve dekstrokardinin eslik ettigi bir trizomi 18 vakasi

Cihan ir]_an, N. Cenk Sayin, Selen Girsoy Erzincan, Isil Uzun, Havva Sutci, Flsun Varol
Trakya Universitesi Tip Fakultesi, Kadin Hastaliklari ve Dogum A.B.D., Perinatoloji B.D., Edirne

Giris: Konjenital Ust ekstremite anomalileri, yaklasik 10.000 canli dogumda 3.4-5.3 arasinda izlenmekle
birlikte, el anomalileri bu oran icinde oldukga nadir bir yer kaplamaktadir. Ust ekstremite anomalileri
embriyogenez sirasinda proksimal-distal, anterior-posterior ve dorsal-ventral akslarda gelisim defektleri
ile karakterize oldukca genis bir siniflandirma ile degerlendiriimektedir. Ust ekstremite anomalileriyle
birlikte yapisal ek malformasyonlarin varhidi genetik anomali riskini arttirir. Biz de her iki st ekstremitede
radius hipoplazisi, elde kontraktiir ve malforme parmak yapilariyla birlikte dekstrokardi, prenazal ¢dem,
unilateral renal hipoplazi, disik kulak ve tek umbilikal arter saptanan bir trizomi 18 vakasini sunduk.

Vaka: 34 yasinda, gravida 1 olan 18+5 haftalik gebe, ¢oklu fetal anomali nedeniyle refere edildi. Kombine
test sonucu trizomi 18 riski >1/50 idi. Ultrasonografik (USG) incelemede, bilateral radius kemikleri
hipoplazik izlendi. El parmaklari oldukga kisa ve tomurcuk seklinde, malforme ellerin ayrica fleksiyon
kontrakttriinde oldugu izlendi. Ek olarak, prenazal 6dem, dekstrokardi ve tek umbilikal arter saptandi
(Sekil 1). Bu bulgularla aileye gebeligin terminasyonu segenedi sunuldu ve genetik inceleme de 6nerildi.
Ailenin onami alinarak gebelik sonlandirildi. Postmortem incelemede her iki Ust ekstremitede 6n kolda
sinirl hareket mevcutken, el bileklerinde hareketin olmadigi fleksiyon kontraktirl go6rtldi. El
parmaklarinin hipoplazik ve malforme oldugu da izlendi (Sekil 2). Patolojik incelemede ek olarak
dekstrokardi, sol renal hipoplazi, distk kulak ve tek umbilikal arter dogrulandi. Abortus materyalinden
alinan érnekten yapilan karyotip sonucu da trizomi 18 olarak geldi.

Sonug: Konjenital Ust ekstremite anomalileri, etkilenen kemik yapilari ve embriyogenez sirasindaki
gelisim akslarindaki aksamalara bagli oldukga cesitli siniflamalara sahip nadir goértlen anomalilerdir.
Bunlar bir sendromun parcasi olabilecedi gibi kromozomal anomalilerle birlikte de bulunabilir. Ust
ekstremite anomalisi izlenen vakalarda olasi ek anomalilerin arastirilmasi igin II. dizey obstetrik USG
incelemesi mutlaka yapilmali, fetal karyotip 6nerilmelidir.

Anahtar Kelimeler: Trizomi 18, dekstrokardi, ekstremite anomalisi
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Sekil 1. Obstetrik ultrasonografik goriintiiler. A. Sag iist ekstremitede normal

ulnar kemik ve fleksiyon kontraktiiriinde anomalili el yapisi. B. Prenazal 6dem. C.
Tek umbilikal arter
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Sekil 1. Obstetrik ultrasonografik goriintiiler. A. Sag iist ekstremitede normal ulnar kemik ve
fleksiyon kontraktiiriinde anomalili el yapisi. B. Prenazal 6dem. C.Tek umbilikal arter
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Sekil 2. Postmortem inceleme goriintiileri. A,B,C. Fleksiyon kontraktﬁriil/ide giidii = 4
parmak yapilarmin izlendigi el anomalisi
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Sekil 2. Postmortem inceleme goriintiileri. A,B,C. Fleksiyon kontraktiiriinde,
gidiik parmak yapilannin izlendigi el anomalisi.
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Harlequin Iktiozis: Extrem nadir ve dliimciil dermatolojik hastalik

Orhan Alt!_nboda, Gokhan Karakog, Nihal Uysal, Onur Kaya, Hasan Eroglu, Kemal Sarsmaz, Nazan Vanli,
Neslihan Oztlirk, Fatma Iyigin, Istemihan Celik, Aykan Ylcel, Ozlem Moraloglu Tekin
Etlik Zibeyde Hanim Kadin Hastaliklari Dogum Egitim ve Arastirma Hastanesi

Harlequin iktiozis oldukga nadir ratlanan 6limcil dermatolojik bir hastaliktir. Sikhdi yaklasik 1/300.000
kadar olan otozomal resesif gegisli bir hastaliktir(1). Stratum korneumda ciddi kalinlasma ile seyreden en
siddetli keratinizasyonla giden hastaliktir. (2) %93’ten fazla oranda ABCA12 gen mutasyonu saptanmistir
(3) Bu fetuslerde genellikle extremite uglari, burun ve dis kulak yolu hipoplastik olup, gbézde ektropion
dudaklarda ise eklabium izlenmektedir. Bu fetulerdeki en blylk problem ciddi sivi kaybi ve sepsis riskidir.
Bu acidan cildin siirekli nemlendirilmesi ve asepsi kurallarina uyulmasi 6nem arz eder (4). Son
dénemlerde iyi bir yogun bakim hizmeti ve A vitamini derivelerinin kullanimi ile bu yenidoganlarin yasam
sansini belirgin bir sekilde arttirmistir(5).

Olgu: Hastamiz; higbir gebelik kontrolliini yaptirmamis, sanci sikayeti ile basvuran Suriyeli multeci bir
anne adayi idi. Hastanin yasi 22, G1PO0 idi. Hastamiz merkezimize basvurdugunda yapilan muayenesinde
servikal dilatasyon ve efasman tam olarak belirlendi ve direk dogum masasina alindi. Yenidogan; 2145
gr, 41 cm erkek bebek idi. Harlequin iktiozis ile uyumlu gériniim mevcuttu. Yapilan ilk muayenede
harlequin iktiozis fenotipini tam olarak karsiliyordu; ektropion, eklabium, ciltte ciddi kalinlasmis ve derin
yariklanmalar gésteren epidermis mevcuttu (Resim 1)
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Merozin negatif miiskiiler distrofilerin prenatal tanisi

Erdem Fadilodlu®, Gonca Ozten!, Canan Unal!, Atakan Tanacan!, Gokcen Orgul®, Haluk Topaloglu?, Beril
Talim®, Mehmet Sinan Beksac’
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Ankara
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Merozin negatif miuskdiler distrofiler klasik konjenital muskiler distrofilerin blylk kismini olusturur.
Kollajen 4 yapisina katilan merozin proteininin a2 zincirinin Uretimini kontrol eden ve 6gq22-23 lokusunda
yer alan LAMA 2 geninde meydana gelen mutasyonlar hastaligin etiyolojisinde yer almaktadir. Ailelerde
indeks vaka bulunmasi durumunda sonraki gebeliklerde yapilan koryon villus drnekleme islemiyle merozin
proteininin trofoblastlarda eksprese edildiginin gosterilmesiyle hastalik tanisi ekarte edilebilir.
Calismamizda, bu amacla 2000-2017 vyillari arasinda merozin negatif muskuler distrofi tanili dogum
Oykusu olan 8 aileye ait 12 gebeligin invaziv islem sonuglarini dederlendirdik. Yapilan islemler sonucunda
10 gebelikte merozin pozitifligi saptanirken, ayni aileye ait 2 gebelikte merozin negatifligi gésterildi. Bu 2
fetusa ailelerin onamlariyla terminasyon islemi uygulandi. Koryon villus 6rneklemesini takiben literatiire
uygun olarak indeks vaka varligi da g6zoniinde bulundurularak yalnizca immunohistokimyasal islemler
uygulandi. Merozin proteinine yonelik birden fazla antikor kullanildi (proteinin C ve N terminallerine
yonelik 80 kDa ve 300 kDa iki ayr antikor). Merozin pozitif olarak dederlendirilen higbir yenidoganda
norolojik semptom izlenmemis olup islemin spesifisitesinin yliksek oldugu gosterilmistir. Calismada yer
alan hastalarin higbirinde parsiyel merozin yoklugu olan fetus 6ykisi olmamasi ve indeks vakalarin varligi
nedeniyle immunohistokimyasal teknik tercih edilmis ve genetik galisma yapilmamistir. Parsiyel yokluk
durumunda ise immunohistokimyasal yéntemler de yalanci negatiflik olabilecedi bilinmekte ve bu
hastalarda genetik analizler tercih edilebilmektedir. Sonug olarak, bizim calismamizda da gosterildigi
lzere indeks vakalarda immunohistokimyasal yéntemler giivenle kullanilabilir ve yenidodanlarda ciddi bir
morbidite ya da mortalitenin énline gegebilir.

Anahtar Kelimeler: koryon villus 6rnekleme, merozin negatif muskdler distrofi, prenatal tani
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Hastalarin obstetrik oykiileri, prenatal tan1 sonuclari ve gebelik sonuclari
Anne Yas1 Gravida Yasayan Cocuk Patoloji Sonucu Gebelik Sonucu

1i 35 2 1 Pozitif Dogum

Lii 43 3 2 Pozitif Dogum

2 38 4 1 Pozitif N/A

3 37 5 2 Pozitif N/A

4 33 3 1 Pozitif Dogum

5 35 4 2 Pozitif Dogum

6 22 2 0 Pozitif Dogum

7 43 3 1 Pozitif Dogum

8i 23 2 0 Negatif Terminasyon
8ii 25 3 0 Negatif Terminasyon
8iii 26 4 0 Pozitif Dogum

8iv 31 5 1 Pozitif Dogum
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Kromozomal Anomali Oykiisii Olan Gebeliklerde Prenatal Taninin Onemi

Atakan Tanacan?!, Canan Unal', Naz Gileray?, Halise Meltem Yiicesoy®, Erdem Fadiloglu!, Gékcen Orguil*,
Mehmet Sinan Beksag?
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Ankara, Turkiye

’Medikal Genetik Anabilim Dali, Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Ankara, Tiirkiye

Amag: Daha 6nceki gebelikte, ailede ya da ebeveyinlerde kromozomal anomali dyklsli mevcut olan
gebeliklerde prenatal taninin énemini vurgulamak.

Yéntem: Hacettepe Universitesi Perinatoloji Unitesi‘nde 01.01.2000 ve 31.12.2017 tarihleri arasinda sirasi
ile belirtilen endikasyonlardan en az biri nedeniyle invaziv prenatal test uygulanan hastalarin sonuglari
retrospektif olarak inclenmistir: 1) Ailede kromozomal anomali ®ykisi, 2) Onceki gebeliklerde
kromozomal anomali 6ykisl, 3) Ebeveyinlerde kromozomal anomali 6yklsi (delesyon, dublikasyon,
translokasyon vs.). Hastalarin klinik ve demografik ozellikleri ile gebelik sonuglar karsilastiriimistir. Ayrica
ailede kromozomal anomali 6yklsi olan gebeliklerin sonuglari ile 6nceki gebeliklerinde kromozomal
anomali 6ykusu olan gebeliklerin invaziv prenatal test sonuglari karsilastiriimistir.

Bulgular: Toplam 57 invaziv prosedir dederlendirilmistir (14 koryon villus biyopsisi (CVS), 42
amniyosentez ve 1 kordosentez). CVS grubunda 5 abortus, 3 gebelik terminasyonu, 1 postpartum 6lim
ve 5 normal karyotip saptanmistir. Amniyosentez grubunda ise 1 abortus, 9 gebelik terminasyonu, 2
postpartum 6lim ve 30 normal karyotip saptanmistir. Kordosentez vakasinda ise intrauterin 6lim
izlenmistir. Anoploidi oranlan ise aile oyklsl olan vakalarda 41.7% (15/36) ve oOnceki gebeliklerinde
kromozomal anomali éyktisi olan vakalarda 16.7% (3/18) olarak bulunmustur (p=0.085).

Sonug: Kromozomal anomali agisindan yuksek risk tasiyan gruplarda invaziv prenatal tani testlerinin
uygulanmasi 6nerilmelidir.

Anahtar Kelimeler: Kromozomal andploidiler, Prenatal invaziv testler, Yiuksek-riskli gebelikler
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Hastalarin klinik ve demografik 6zellikleri

Degiskenler Ortalama Standart deviasyon Minimum Maksimum
Anne yas1 31.90 +4.80 23 43

Gravida 3.70 +1.60 2 9

Parite 1.40 +1.20 0 7

Abortus 0.80 +0.90 0 3

Yasayan ¢ocuk 1.00 +0.90 0 5

Invaziv prosediir haftas: 1530  £1.90 12 20

Invaziv prenatal tam yontemleri ve gebelik sonuclari

Gebelik sonuglari Amniyosentez Koryon Villus Orneklemesi Kordosentez
Canli dogum 76.1% (32/42) 50% (6/14) 0% (0/1)
Tibbi terminasyon 21.4%(9/42) 21.4% (3/14) 0% (0/1)
Abortus 0.02% (1/42) 35.7% (5/14) 100% (1/1)
Saglikli fetus 71.4% (30/42) 57,1% (5/14) 0% (0/1)
Anoploidi 28.5% (12/42) 50%(7/14) 33.3% (1/3)

Ailesinde kromozomal anomali dykiisii olan ve 6nceki gebeliklerinde kromozomal
anomali dyKkiisii olan gebeliklerin anoploidi oranlar:

Grup Andploidi oran1 p degeri
Ailesinde kromozomal anomali 6ykiisii olan hastalar 41.7% (15/36) 0.085
Onceki gebeliginde kromozomal anomali dykiisii olan hastalar 16.7% (3/18)

www.tmftpfetaltip2018.org f npdernesi ipdesne)
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Ullrich Konjenital Miiskiiler Distrofi'nin Prenatal Tanisi

Canan Unal?, Erdem Fadiloglu!, Gonca Ozten?, Beril Talim?, Gokgen Orgiil*, Atakan Tanagan®!, Mehmet
Sinan Beksac!
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Ankara Turkiye

’Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi Patoloji Anabilim Dali Pediatrik Patoloji Bolimii Ankara Tirkiye

Amag: Bu calismada 6nceki gocugunda Ullrich konjenital miskuler distrofi tanisi olan hastalarin sonraki
gebeliklerinde prenatal tani amacli uygulanan koryon villus 6rneklemelerinin dederlendirilmesi amaclandi.
Gereg-Yéntem: 2011 ile 2017 yillar arasinda, Hacettepe Universitesi Kadin Hastaliklari ve Dogum Kilinigi,
Perinatoloji Bilim Dali'nda daha dnceki gocuklarinda Ullrich konjenital muskuler distrofi mevcut olan bes
gebenin prenatal tani amacgh vyapilan koryon villus 6rneklemesi sonuglan geriye doénik olarak
dederlendirildi ve gebelik sonuglari incelendi.

Bulgular: Calismaya alinan 5 gebenin, biri ikiz gebelik olmak lizere toplam 9 fetusuna ait CVS 6rneklerine
gore, toplam 6 sonug Kollajen VI pozitif olarak saptandi ve term dogum gerceklesti, 3 sonug ise Kollajen
VI negatif olarak saptandi ve aile karari ve ailenin ayrintili onami ile terminasyon uygulandi.

Cikarimlar: Klinik olarak buytk éneme sahip olan UKMD gibi nadir konjenital muskuler distrofilerde indeks
vaka varliginda yapilacak olan prenatal tani calismalari morbidite ve mortalitenin 6nline gegebilmektedir.

Anahtar Kelimeler: Kollajen VI, Prenatal Tani, Ullrich Konjenital Miskdler Distrofi

www.tmftpfetaltip2018.org f npdernesi




FETAL TIP VE P!!ENATAI.
TAN I Ko N G RESI Subgrup Toplantisi

3T MAYIS - 092 HAZIRAN 2018 « SHERATON HOTEL, ANKARA

Hastalarin obstetrik oykiileri, invaziv islem sonuc¢lari ve gebelik sonuglarif

Hasta no Gebelik no

1 i
i
iii
iv
2 i
i
3 i
i
iii
iv
\
4 i
ii
iii
5 i
i
iii
iv
Va
Vb

Yapilan Invaziv islem Islem sonucu

Uygulanmadi

Uygulnmadi

CVvS

CVvS

Uygulanmadi

CVS

Uygulanmadi
Uygulanmadi

uygulanmadi

Uygulanmadi

CVS

Uygulanmadi

CVsS

CVsS

Uygulanmadi

Uygulanmadi
Uygulanmadi

CVvsS

CVvsS

CVvS

Kollajen VI
pozitif

Kollajen VI
pozitif

Kollajen VI
pozitif

Kollajen VI
pozitif

Kollajen VI
pozitif

Kollajen VI
negatif

Kollajen VI
pozitif
Kollajen VI
negatif

Kollajen VI
negatif

Gebelik Sonucu

7. ayda intrauterin

ex

Term Dogum

Term Dogum

Term Dogum

Term Dogum

Term Dogum

Term Dogum
Term Dogum

Term Dogum

Term Dogum

Term Dogum

Term Dogum
postpartum 16.
giiniinde ex

Term Dogum

Terminasyon

Term Dogum

Term Dogum
8. hafta D/C

Term Dogum

Terminasyon

Terminasyon

Dogum Sonrasi
UKMD tanis1 almamis

9 yasinda kas biyopsisi ile
UKMD tanisi almis

UKMD tanis1 almamis

UKMD tanis1 almamig

5 yasinda kas biyopsisi ile
UKMD tanist almig

UKMD tanist almamis

9 yasinda kas biyopsisi ile
UKMD tanist almig
UKMD tanist almamis

7 yasinda kas biyopsisi ile
UKMD tanist almig

5 yasinda kas biyopsisi ile
UKMD tanist almig

UKMD tanisi almamig

Postnatal UKMD tanist almis

UKMD tanisi almamis

8 yasinda kas biyopsisi ile
UKMD tanisi almis

5 yasinda kas biyopsisi ile
UKMD tanist almig

UKMD tanist almamis

Tablo 1 Hastalarin obstetrik oykiileri, invaziv iglem sonuglari ve gebelik sonuglar
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Fetal Nefrenofitizis
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2Etlik Ziibeyde Hanim Egitim Arastirma Hastanesi, Kadin Hastaliklari ve Dogum Ana Bilim Dali, Ankara

Giris: Nefronofitizis (NPHP) cocuklarda oldukga nadir gorilen, otozomal resesif kalitilan heterojen kistik
renal hastalik grubudur. Hastaliga neden olan 13'ten fazla gen gdésterilmistir (1). Baslangig yasina gore
infantil, jivenil ve adolesan olmak Uzere Ug farkh klinik tipi vardir (2). Hastalarin %10-20'sinde bdbrek
digi belirtiler de bulunur. Joubert sendromu (serebellar ataksi), Senior-Loken sendromu (retinal
dejenerasyon), Cogan sendromu (okilomotor apraksi) ve Meckel-Gruber sendromu (oksipital ensefalosel,
polidaktili, blylumus displastik bébrekler) bunlardan bir kagidir (3). En sik gérilen form familyal juvenil
formdur. Juvenil form NPHP’de tipik USG bulgusu, bébreklerin normal veya kiiclilmis olmasi, kortiko-
medduller bileske ayirnminin kaybir ve kist olusumudur (4). Dinya capinda 365 nefronofitizisli aileyi
kapsayan bir calismada NPHP-1 (%64) en sik gérilen mutasyondur (1). NPHP2/INVS mutasyonu infantil
NPHP’ye neden olur (2).

Olgu sunumu: 30 yasinda 14. gebelik haftasinda ilk defa hastanemize gelen multipar hastanin yapilan
ultrasonografisinde fetal bobrekler ekojenik ve biylmdis olarak goérildi (Sekil 1).Sonrasinda alinan hasta
anamnezinde hastanin ve eginin nefrenofitizis tanisinin oldugu anlasildi. Daha 06nce gegirilmis
gebeliklerinden birisi 30 hafta preterm dogup yenidogan 6limu ile sonuglanmis. Diger bebek 24 haftada
anhidramnios nedeniyle termine edilmis. Hasta invaziv girisim kabul etmedi. Hastaya hastalidi ile ilgili
detayl bilgi verildi.

Tartisma: Konjenital renal kistik hastaliklarin bir gogunda ilerleyen dénemlerde kronik bobrek yetmezligi
riski vardir. Cocuklarda ve genglerde kronik bobrek yetmezliginin en sik genetik nedeni
nefrenofitizistir.Sikhkla tani juvenil dénemde konulur. Otozomal resesif bu hastalikta anne ve baba hasta
ise fetusunda hasta olmasi asikardir. Hastalikta infantil form daha intrauterin hayatta bulgular verebilir.
Esasen ilerleyen yaslarda nefrenofitizis bébreklerde kiliclilme yapsada fetusda bdbrekler orta dizeyde
genislemis ve ekojen olarak gorilir (2). Bizim olgumuzda da bu bulgu gérilmektedir(Sekil 1).

Anahtar Kelimeler: nefrenofitizis, kistik bobrek hastaligi, kronik bobrek yetmezligi
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AC 1.77¢
GA 14wld 88.9%

Bobrek boyutlart artmig ve hiperekojen olarak izlenmekte
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Fetal over kisti

Goékhan Karakog, Mert Tugral, Orhan Altinboga, Kemal Sarsmaz, Ozlem Moraloglu Tekin, Aykan Yicel
Etlik zibeyde hanim hastanesi

Giris: Antenatal ultrasonografinin rutin olarak uygulanmaya baslanmasinin ardindan neonatal over
kistlerinin saptanma orani artmistir. Over kistleri, yenidogan déneminde intraabdominal kistik olusumlar
icerisinde en sik gorilendir (1). Fonksiyonel over Kkistleri neonatal dénemden sonra cok ender olarak
persiste ederken folikller kistler dogumdan puberteye kadar gorilebilir ve codunlukla da kendiliginden
kaybolur. Fetal donemde gozlenen over kistlerinin etiyolojisi tam olarak belli degildir. Over kistleri bu
dénemde, olgun folikiillerden olusuyor gibi gdziikmektedir (2,3).Uriner patolojiler ile ayrimi énemlidir.

Olgu sunumu: 35 yasinda 11. gebelik haftasinda ilk defa hastanemize gelen multipar hastanin sol overde
60 x 82 mm boyutunda diizgiin sinirli anekoik kist izlendi. Hastanin takiplerinde 20 haftalik usg de kistin
sol over kaynakl oldugu dustnildi (sekil 1 ).Amnion sivisinda belirgin artis oldu. Maksimal vertikal cep 9
cm idi. 26 haftalik takibinde kistik olusum kendiliginden kayboldu ve polihidramnios duzeldi.

Tartisma: Fetal adneksiyel kistler urakal,mezenterik ve enterik duplikasyon kistleri ovaryen kistten gok
zor ayirt edilirler (4). Bebedin kiz olmasi ayirt edici bir 6zelliktir. Uriner sistemin ve gastrointestinal
sistemin normal oldugu goérilmelidir.Kistlerin mesane ile ayriminda perivesikal arterler gorilebilir. Over
kistlerinde siklikla kendiliginden remisyon izlenir. Over kistlerinde en sik gorilen komplikasyonu over
torsiyonudur. 5 cm den buliylik kistlerde bu risk daha yiiksektir (5). Ozellikle septal kistlerde remisyon
daha azdir. Bizim olgumuzda kist biiylik olmasina ragmen kendiliginden rezole oldu. Oncesinde meydana
gelen polihidramnios muhtemelen badirsak obstrilksiyonuna badliydi. Takip sirasinda bu
komplikasyonlara dikkat edilmesi gerekir.

Anahtar Kelimeler: over kisti, fetal pelvik kist, abdominal kist
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Gebede pyojenik graniilom

Gokhan Karakog, Deniz Esinler, Orhan Altinboda, Nihal Uysal, Kemal Sarsmaz, Aykan Ylcel
Etlik zbeyde hanim hastanesi

Giris: Piyojenik graniilom diseti irritasyonuna veya hormonal faktorlere bagli gelisen benign timér benzeri
bir lezyondur (1). Genellikle oral mukozada goérilir. Lezyon 6zellikle oral hijyeni iyi olmayan ve
hormonlarin vaskiler sistem Uzerindeki etkisine bagli olarak gebelerde gorulir (2). Gebelerin ortalama
%?2’'sinde ve siklikla 2. ve 3. trimesterde gorulir (3). Lezyonda konusma ve cgigneme fonksiyonlarinda
kisitlama gorilir. Tedavide genellikle takip onerilir; fakat lezyonun kanamasi veya gebelik sonrasi
gerilememesi tedavide cerrahi yaklasim igin endikasyon olusturur (3).

Olgu: 29 yasinda 31. gebelik haftasinda disetinde sisli sikayeti bulunan hastanin preterm eylem tanisiyla
Ankara Etlik Ziibeyde Hanim Hastanesine yatisi yapildi. Hastaya preterm eylem tedavisi yapildi ve yapilan
klinik muayenede 1. Ve 2. Molar dis hizasinda palatinar ylze yerlesmis 4 cmx7 cm gapinda kirmizi renkli,
ylzeyi Ulsere lezyon gorilda (sekil 1 ve 2).

Buna ek olarak cignemede sorun yasayan hastada spontan kanamalarin olmadigi kaydedildi. Postpartum
takip edilen hastaya lezyonun kigllmemesi lzerine cerrahi islem uygulanarak lezyon eksize edildi. Alinan
materyalin histopatolojik incelenmesinde pyojenik granilom tanisi konuldu.

Tartisma

Oral piyojenik graniloma sebep olan faktorler arasinda, mikro travmalar, yabanci materyaller, dis taslari,
kotl oral hijyen, travmatik dis fircalama, gebelik ve hormonal dedisiklikler, hipertansiyon ve vaskiilitis
sayilabilir. Agiz icinde disetinde, dudaklarda, dilde, bukkal ve palatinal mukozada bulunabilir.Bu olguda da
lezyon palatinal mukozada goérulmektedir. Oral malignansiler piyojenik granidlomadan tam olarak
histopatolojik tetkikle ayirt edilebilirler. Histolojik olarak piyojenik granliloma; epitelde yer vyer
Ulserasyonlar gorilebilir (4). Sunulan olgunun histopatolojik dederlendirmeside bununla uyumludur.
Piyojenik graniloma tedavisinde krioterapide kullanilabilirken siklikla cerrahi eksizyon ile lezyonun
tamami gikarilir. Sunulan olgumuzdada cerrahi islem uygulanmistir. Hastanin 2 ay sonraki postoperatif
muayenesinde klinik olarak herhangi bir patolojiye rastlaniimadigi saptanmistir ve kontrollere devam
edilmektedir ( 5).

Anahtar Kelimeler: GEBELIKTE ORAL LEZYONLAR, GEBELIIKTE ORAL TUMOR, PYOJENIK
GRANULOM
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Gebelikte marjinal hematomlu hastanin takibi

Go6khan Karakog, Orhan Altinboda, Onur Kaya, Hasan Eroglu, Nazh Vanli, Aykan Yicel
Etlik zbeyde hanim hastanesi

Giris: Gebelik sirasinda saptanan kanamalarda dogru tani igin en 6nemli kriter kanamanin plasenta ile
olan iliskisidir. Retroplasental alanda olusursa (plasenta ve miyometriyum arasinda) plasental dekolman,
fetal membranlarin (amnion) altinda olursa subamniotik kanama, koryonik plak altinda olusursa
subkoryonik hematom adi verilir (Resim-1 ). Bizim olgumuzda ise 3. trimesterde ve masif marjinal
hematom goérildi. Marjinal hematom 6 hafta persiste etmistir.

Olgu: 36 yasinda Gravida 6, Parite 5, gegirilmis sezaryeni olmayan hasta, 26. gebelik haftasinda vaginal
kanama sikayeti ile klinigimize basvurdu. Ultrasonografide plasental bdlgede 3x7 cm boyutlarinda
marjinal hematom izlendi (Resim 2). Amniyotik sivi ve biofizik profil degerlendirmesi normal olan fetusun,
doppler akimlari normal saptandi. Takibinin 1. haftasinda hastanin minimal kanamasi durdu.
Laboratuvarda hemoglobin dederi 11.7 g/dl olarak saptandi. Takipleri sirasinda vital bulgularinda bir
anormallik saptanmadi. Stabil olan hasta taburcu edilerek poliklinik takibine alindi. 32. haftasinda karin
agrisi ve kanama ile hastanemize basvuran hastanin ultrasonografisinde marjinal hematom alaninin
ilerledigi 6x14 cm oldugu retroplasental bolgeye yayildigi goriildi. NST'de fetal bradikardi saptanan hasta
fetal distres tanisiyla sezaryene alindi. Plasentanin %40 ina yakininin dekole oldugu géruldi. Vital
bulgulan stabil olan hasta takibe alindi.

Tartisma: Marjinal kanama insidansi bazi yayinlarda % 1 civarinda bildirilmistir (1). Marjinal hematom ile
ilgili olarak yapilan calismalarin biaytk kismi gebeligin ilk donemlerinde saptanan olgulardan olusmaktadir.
Bizim olgumuz ise 3. trimester basinda saptanmustir. ikinci trimester de ultrasonografik marjinal kanama
saptanan olgularda gebeligin erken yarisinda plasental dekolman riski 2 kat fazla bulunmustur (2). Bizim
olgumuzda da dekolman plasenta gelisti. Teorik olarak hematom gapi gebelik prognozu lzerinde etkilidir
(3). Bizim olgumuzdada erken dogum gerceklesmistir. Gebelik sirasinda saptanan kanamalarda dogru
tani icin en 6nemli kriter kanamanin plasenta ile olan iliskisidir. Masif marjinal hematomlarin doguma
kadar persiste olarak saglikli dogum ile sonuglanabilecedi gibi, kétl gebelik prognozlarina da yol agabilir.
Bu hastalarin gok dikkatli ve titizlikle takip edilmesi 6nemlidir.

Anahtar Kelimeler: dekolman plasenta, hematom, marjinal hematom
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[PS-012]
Umblikal ven varisi

Goékhan Karakog, Cagatayhan Oztiirk, Orhan Altinboga, Onur Kaya, Kemal Sarsmaz, Aykan Yiicel
Etlik zibeyde hanim hastanesi

Giris: Intraabdominal umblikal ven varisi (UVV), umblikal venin anevrizmatik dilatasyonu olarak
tanimlanir. Fetal intraabdominal UVV 1/1000 oraninda gértlen vaskiler malformasyon olup umblikal kord
anormalliklerinin %4'GnU olusturur (1). UVV sonografik olarak abdominal duvar ve karacigerin inferior
kesimi arasinda ekoik olmayan kistik dilatasyon seklinde izlenir. Renkli Dopplerin kullanimi ile UVV'nin
tanisi daha kolay konabilmektedir (2). Umblikal venin ekstrahepatik intraabdominal kisminin destek yapisi
tim umblikal dolasim igerisinde en zayif olan kismidir. Genellikle capi 15 mm’yi gegmez.

Olgu sunumu: 43 yasinda 28. gebelik haftasinda ilk defa hastanemize gelen multipar hastanin yapilan
ultrasonografisinde 13 mm c¢apinda fetal intraabdominal umblikal ven varisi gorildi (sekil 1 ).
izlemlerinde 32. gebelik haftasinda en genis yerinde 19 mm capinda, 36. Gebelik haftasinda en genis
yerinde 22 mm capinda UVV izlendi. Hasta 39 haftalikken sezaryenle dogum yapti. Herhangi yenidogan
problemi olmadi.

Tartisma: Umblikal ven varisi diger batin ici kistlerle ayrilmalidir. Bu ayrimda doppler ultrasonografi gok
6nemlidir. Bu sayede vaskller olmayan tim vyapilarla ayirici tani yapilabilir. Bizim olgumuzda doppler
gorintusinde cok belirgin olarak vaskullarizasyon artisi gorilmekte (sekil 2). UVV olgularinda kardiak
anomali, trizomi 21 ve 18 olasiligi artmistir. Bizim olgumuzda bu patolojiler izlenmemistir. UVV
vakalarinda %8.1 olaslilikla ani fetal dlimler gérilmektedir (3). Siklikla bu komplikasyon 26 hafta 6ncesi
tani alan hastalar igin gegerlidir. Hastamiz 28 haftada tani almis ve intrauterin 8lim goérilmemistir.

Anahtar Kelimeler: Abdominal Kist, Fetal Batinda Vaskiler Lezyon, Umblikal Ven Varisi
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[PS-013]
Plasenta perkreatada parsiyel rezeksiyon

Gokhan Karakog, Orhan Altinboga, Neslihan Oztiirk, Kemal Sarsmaz, Nazan Vanl, Aykan Yiicel
Etlik zbeyde hanim hastanesi

Giris: Plasenta perkreata az gérilmesine karsin obstetrik acillerinden olup hizli tani ve tedavi gerektirirler.
Plasenta nitabuch tabakasini asarak myometriuma invaze olur. Koryonik villuslar myometriuma tutunup
belirgin invazyon yoksa plasenta akreata (vakalarin %80i), belirgin myometrial invazyon varsa plasenta
inkreata (vakalarin %15 i), myometriumu tam invaze etmis serozayada yayillmigsa plasenta perkreta
(vakalarin %5 i)’dan bahsedilir. Her (g tip adezyonda 6nceden uterin cerrahi gegirmis gebelerde sik
gorular (1). Plasenta previa yoklugunda akreata sikhdi 22.000 dogumda 1'dir. (2).Uygulanan cerrahi
teknik perkreata durumunda siklikla histerektomidir. Secilmis olgularda parsiyel rezeksiyon yapilabilir.

Olgu sunumu: 37 yasinda 32. gebelik haftasinda hastanemize gelen multipar hasta plasenta previa 6n
tanisiyla hastanemize yatirildi. Hasta anamnezinde daha 6nce 2 defa sezaryen ile dogum yaptigini ifade
etti. Yapilan ultrasonografide plasentanin mesane ile komsu oldugu bolgede kiglk bir alanda
vaskdlaritenin gok belirgin oldugu ve temiz zonun izlenmedigi gorulda.(sekil 1,2 ). Kanamasi olan hasta
sezaryene alindi. Yapilan cerrahide invasyonun oldugu bélgeye parsiyel rezeksiyon yapildi ve onarildi.
Postoperatif sorun yasanmadi.

Tartisma: Plasenta perkreata olgularinda asil tedavi total histerektomidir. Her ne kadar parsiyel
rezeksiyon yapilabilsede annenin fertilite arzusu kadar, patolojinin derecesi ve var ise kanama ve diger
komplikasyonlarin ciddiyeti ve nihayet ekip ve kurumun deneyim ve olanaklari hangi tedavi metodunun
segilecegini belirleyen etmenlerdir.

Plasenta perkreata 6nceden tahmin edilse bile, derecesi cogu kez operasyon esnasinda belirlenecektir (3).
Biz hastamizda 2 cmlik bir mesane komsulugunda belirgin invazyon dislindik ve cerrahi sirasinda
bulgular bekledigimiz gibiydi.

Tani kesinlesip tedavi secenekleri berraklasincaya kadar kanama olasilidini minimuma indiren bir yol
izlemek esastir. Bu sebeple batin gbébekalti - Gsti median insizyon ile acilarak fundusa yakin tercihan
median insizyon ile plasentaya diismeden uterus agilarak bebek dogurtulur. Biz olgumuzda phannestail
kesi kullandik. Sonrasinda parsiyel rezeksiyon yaparak onarim sagladik (sekil 3,4). Postpartum
komplikasyon izlemedik.

Anahtar Kelimeler: parsiyel rezeksiyon, plasenta perkreata, plasental invazyon anomalisi
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[PS-014]

Gebelerde ve gebe olmayan kadinlarda tiyol /disiilfit diizeylerinin karsilastirilmasi

Raziye Desdicioglu’, Mahru Nurullayeva', Ayse Filiz Yavuz', Ozcan Erel®
!Ankara Yildirrm Beyazit Universitesi, Tip Fakdltesi, Kadin Hastaliklari ve Dogum A.D
2Ankara Yildirim Beyazit Universitesi, Tip Fakiltesi, Biyokimya A.D

Amag: Gebeligin ilk trimesterinde hipoksik bir ortam olustugu bilinmektedir. Tiyol/distlfit hemostazi
oksidatif stres ve antioksidan dengeyi gosteren bir belirtectir. Arastirmamizda saglikli gebeler ile ayni yas
grubu gebe olmayan kadinlarda serum tiyol/disllfit dengesi arasinda fark olup olmadiginin incelenmesi
amaglanmistir.

Materyal-Metod: Gebelik haftasi 11 ile 14 arasinda olan, 18-40 yas arasl 66 gebe ve yas arahgi 21-39
olan 42 gebe olmayan kadin dederlendirmeye alindi. Herhangi bir sekonder hastaligi olan veya sigara
kullanan kadinlar galismaya dahil edilmedi. Hastalarin yas, boy, kilo dlcimleri kaydedildi. Hastalarda 8
saat aglikla beraber tiyol/distlfit hemostazi parametreleri istendi.

Bulgular: galigma grubumuzdaki hastalarin yas ortlamasi 29,92 +5,42 olarak hesaplandi. Calismamizin
sonucunda yas, vicut kitle indeksi (VKI), disllfit, total tiyol dlizeyleri ve tiyol / disllfit indekslerinin iki
grup arasinda anlamli olarak farkl oldugu gortlda. Veriler Tablo 1'de 6zetlendi.

Sonug: Gebeligin ilk trimesterinde plesantal cevreye hafif hipoksi hakimdir. Bu hipoksik ortamin
trofoblastik aktivitenin gelismesi ve materno-fetal sirklilasyonun olusumunda hayati rol aldigi kabul edilen
bir gorustlr. Hipoksi ve reperfizyonun hakim oldugu ortamlarda serbest oksijen radikalleri ve oksidatif
stres ajanlar artmaktadir. Gebelerde gebe olmayan kadinlara oranla tiyol / disulfit dengesinin disulfit
lehine dedismesi de artan oksidatif stresin géstergesidir.

Anahtar Kelimeler: gebelik, oksidatif stres, tiyol disulfit dengesi
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iki grup arasinda parametrelerin karsilastiriimasi

Parametre/Grup Gebe (n=66) Gebe olmayan(n=42) P
Yas 28,02+5,56  33,10+5,58 <0,01
VKI 24,73£5,04  27,03+5,17 0,02
Native tiyol(umol/L) 479,98+43,69 483,89+59,70 0,71
Disiilfit (umol/L) 21,80+£20,26 11,90+7,63 <0,01
Total tiyol(umol/L) 518,85+45,82 507,54+59,01 0,26
Disiilfit/Native tiyol % 4,14+1,79 2,52+1,59 <0,01
Disiilfit/Total tiyol% 3,76+1,46 2,38+1,46 <0,01
Native tiyol/Total tiyol% 92,50+3,09  95,10+2,92 0,01

WWW.tmftpfetaltip201 8.0rg f tmftpdernegi B tmftpdemnegi
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Clinical Results of Second Trimester AFP, hCG and uE3 Testing of 501 Women from
Different Centers

Pinar Ata, ipek Yilmaz, Ezgi Dik, Gizem Duruel, Ebru Arslan, Aysenur Kog
Department of Medical Genetics, Marmara University School of Medicine, Istanbul, Turkey.

Second trimester AFP, hCG and uE3 prenatal testing is the oldest prenatal analysis method used to
screen those pregnancies with chromosomal and neural tube anomalies and important for also screening
maternal well being other than fetal health.

Method: In this study we had analyzed 568 pregnant women admitted to hospital for prenatal screening
in a three year period. Analysis was performed by Prisca software using maternal age, maternal serum
AFP, hCG, uE3 levels at 15-18th weeks of gestation. Patients with diabetes, thyroid disease and twin
pregnancy were excluded.Patients were retrospectively analyzed according to their medical records and
results were detected from their private doctors or from hospital records.

Results: Among 568 patients 67patients were excluded because 8 were twin pregnancies and 59 patients
had missing data. For 70 patients the screening risk assessment was positive while 431 patients were
analyzed as negative. The patient with neural tube defect screening risk had had term delivery with the
baby having the defect. Other patient's pregnancy with positive screening result having normal karyotype
result was ended by induction at twenty-first week of the pregnancy. The mean gestational week was
29,72 +/- 4,1 weeks and maternal age was 29,72 +/_ 4,1 years. According to maternal age there was a
negative correlation with the obstetric complications(r=-0,24).hCG MoM levels higher than 2 were related
with increased obstetric complications.The babies of mothers having hCG levels higher than 2 MoMs had
lesser birth weight compared to lesser hCG having mothers' babies.

Conclusion; Second trimester testing for those patients having normal spontaneous pregnancies is
important not only for detection of chromosomal and neural tube abnormalities but also important for
assessing maternal and fetal health. hCG levels are important for obstetric complications and also
correlated with the birth weight of the baby.

Keywords: AFP, birth weight, hCG, Obstetric complications, ug3
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[PS-016]

Kisa Kosta Polidaktili Sendromu Ve Hipoplastik Sol Kalp Sendromu Birlikteligi

Tuncay Yiice, Murat Aykut Ozek, Ali Ozgir Ersoy
Cengiz Gokgek Kadin Dogum ve Cocuk Hastaliklari Hastanesi, Gaziantep

Giris: Kisa kosta polidaktili sendromu (KKPS) otozomal resesif gegisli iskelet displazisidir. Insidansi net
olarak bilinmemektedir. Baslica bulgularn toraks hipoplazisi, polidaktili, mikromelidir. Nadir olarakta kalp
anomalisi, anal atrezi, yarik damak dudak gibi bulgular gérulebilir. 4 farkh tipi bulunmakta ancak bu alt
tiplerin 6rtlisdigt noktalar mevcuttur.

Olgumuzda eslik eden en sik kalp anomalilerinden endokardial yastik defekti, TGA veya VSD disinda bir
kalp anomalisi olan hipoplastik sol kalp sendromu mevcuttur.

Olgu: Hastamiz 28 yasinda G6P2Y2 dir. Gebeligin 16. haftasinda yapilan degerlendirmede mikromeli,
torakal hipoplazi ve polidaktili saptanmasi nedeniyle kisa kosta polidaktili sendromu disinulerek prenatal
tani islemi yapildi ve aileye gebeligin sonlandirilmasi 6nerildi. Ancak aile kabul etmedigdi icin gebeligin
takibi yapildi. Kromozom analizi sonucu normal karyotip olarak raporlandi. Gebeligin 19.haftasinda
yapilan ultrasonografik dederlendirmede fetal kalpte hipoplastik sol kalp sendromu tespit edildi. Gen
dizeyinde patolojik bulgu halen saptanmamis olup, fetusun dogumu sonrasi alinan kan Ornekleri
arastirma igin génderilmistir.

Tartisma: KKPS 6lumcil bir anomalidir ve tespiti sonrasi aileye terminasyon secenedi kesinlikle
onerilmelidir. Bu sendrom baslica toraks hipoplazisi, mikromeli ve polidaktili bulgulari olsa da diger
sistemlerde de anomaliler eglik edebilir. Kalp anomalileri siklikla eslik eden anomalilerdir. Ozellikle
olgumuzda da saptadigimiz HSKS durumu diger eslik eden kalp anomalilerine gore daha nadirdir.

Anahtar Kelimeler: kisa kosta polidaktili, hipoplastik sol kalp, ultrasonografi
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[PS-017]

Wolf Hirschhorn Sendromu; Nadir bir olgu sunumu

Tuncay Yiice, Murat Aykut Ozek, Ali Ozgiir Ersoy
Cengiz Gokgek Kadin Dogum ve Cocuk Hastaliklari Hastanesi, Gaziantep

Giris: Wolf Hirschhorn Sendromu (WHS) insidansi 1:50.00 ile 1/100.000 dir. 4.kromozomun kisa kolunda
delesyon ile olusur. Genellikle kraniofasial dismorfizm, hipotoni, kisa uzun kemikler, psikomotor gerilik,
orta hat defektleri, kardiak defekler ile bulgu verirler. Olgumuz hipotoninin bir bulgusu olabilen persistan
fetal bas hiperekstansiyonu ile karsimiza ¢ikmasi ve tek ayakta clubfoot olmasi ve eslik eden diger
anomalilerin olmamasi nedeniyle farklidir.

Olgu: 24 yasindaki hastamizin ilk gebeligi ve gebeligin 18. haftasinda yapilan ultrasonografisinde fetusun
basinin ileri derecede hiperekstansiyonda olmasi, unilateral clubfoot izlenmesi ve fetal ylizde mikrognati
benzeri gérinim izlenmesi nedeniyle prenatal tani islemi 6nerildi. Amniyosentez yapildi. Amniyosentez
sonucu normal karyotip olarak raporlandi. Daha sonraki kontrollerinde fetal basin hig hareket etmemesi
ve persistan olarak hiperekstansiyonda olmasi nedeniyle genetik bolumu ile tekrar dederlendirildi ve gen
dizeyinde arastirma kararlastirildi. Fetusda 4 p delesyonu saptandi ve Wolf Hirschhorn Sendromutanisi
kondu. Aile bilgilendirildi ve terminasyon islemini kabul etmemesi nedeniyle gebelik sonuna kadar izlendi.
Mevcut bulgulara ilerleyen gebelik haftasinda ciddi gelisme geriligi ve polihidroamniyoz eglik etti. Term de
sezaryen ile 2100 gr kiz fetls dogurtuldu. Fetusda dogum sonrasi yapilan dederlendirmede hipotoni ve
unilateral clubfoot oldugu goézlendi. Ayrica fetal ylizde WHS igin tipik olan “Yunan migferi” gorintusu
mevcuttu.

Tartisma: WHS literatiirde bircok ultrasonografik bulgu ile karsimiza gikmaktadir. Ozellikle intrakranial
anomaliler ve kardiak anomaliler siklikla eslik etmektedir. Ancak olgumuzda da oldugu gibi eslik eden
ciddi anomali olmamasina ragmen sadece fetal basin hareketsiz ve ileri derecede hiperekstansiyonda
olmasi hipotoniyi disundirmustir. Olgumuzda da oldugu gibi hipotoni ile giden WHS'nu ayirici tanilar
arasinda disinmek gerekmektedir.

Anahtar Kelimeler: fetal bas hiperekstansiyonu, hipotoni, clubfoot
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Antenatal Tani1 Alan Megasisterna Magna Olgusu: Posterior Fossaya Yaklasim

Aslihan Yazicioglu, Evren Kogbulut, Aydan Biri
Yiksek Ihtisas Universitesi Ankara Koru Hastanesi

Amag: Megasisterna magna (MSM) genis sisterna magna, intakt vermis ve hidrosefali yoklugu ile
karakterize kistik posterior fossa malformasyonudur. Tek basina MSM asemptomatiktir ve insidental
olarak tespit edilir. izole ise muhtemelen kétii klinik sonug yoktur. Burada gebeligin 24. haftasinda tespit
edilen, antenatal ve postnatal takibi sorunsuz seyreden bir MSM olgusu sunuldu.

Yontem: Gebeligin 24. haftasinda rutin ultrasonografide posterior fossada genislik goériilmesi Uzerine
klinigimize yonlendirilen ve fetal MR'da posterior fossada en genis yerinde 12mm o0lgllen ektraaksiyel
BOS mesafesinde genisleme ve bunun disinda intrakraniyel anatomisi normal tespit edilerek MSM tanisi
kesinlestirilen bir olgu sunuldu.

Bulgular: 28 yasindaki primipar gebe 24. gebelik haftasinda yapilan rutin ultrasonografide posterior
fossada genislik (12mm) gorilmesi Gzerine klinigimize yonlendirildi. Fetal MR’da MSM tanisi kesinlestirildi.
Anteatal donemde pediatrik néroloji ve beyin cerrahisi gebelik tahliyesi endikasyonu olmadigini ve dogum
sonrasi kontroliini 6nerdi. 40. Gebelik haftasinda 3500 gr 1. Ve 5. Dakika APGAR skoru 9 ve 10 olan
erkek bebek vajinal yolla dogdu. Yenidogan fizik muayenesi, otoakustik emisyon testi, g6z ve nérolojik
muayenesi hormal sinirlardaydi.

Sonug: MSM, Dandy Walker malformasyonu ve vermian hipoplazi ile birlikte heterojen posterior fossa
anomalilerini olusturur. Posterior fossa malformasyonlarinin insidansi 1:5000'dir. MSM; genis sisterna
magna, intakt vermis ve hidrosefali yoklugu ile karakterize kistik posterior fossa malformasyonudur. MSM
olan hastalarda genellikle posterior fossa tutulumuna ait nérolojik bulgular gérilmez. Tek basina MSM
asemptomatiktir ve insidental olarak tespit edilir. Trizomi 18 ile gorilen goklu bulgularin bir pargasi olarak
gérilebilir. izole ise muhtemelen kéti klinik sonug yoktur. Ayirici tanida Blake pouch kisti, araknoid kist,
Dandy-Walker malformasyonu, vermis agenezisi, galen ven malformasyonu akilda tutulmahdir. Tanida
dikkat edilmesi gereken noktalar; tarama acisinin ¢ok dik olmasi MSM'yi taklit edebilir, kismi vermis
agenezisini ekarte etmek igin vermisi dikkatle incelemek gereklidir. Bunun yani sira vermisin gelisimini
20-21. haftalarda tamamlayabilecegi ve karyotiplendirmenin 6nem tasidigi unutulmamalidir. Prognoz igin
ek anomali, karyotip anomalisi ve aile 6ykusu ile genetik danismanlk gereklidir.

Anahtar Kelimeler: Megasisterna magna, antenatal ultrasonografi, fetal MR, posterior fossa
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Fetal Intrakraniyel Kanamaya Sekonder Non-immiin Hidrops: Olgu Sunumu

Aslihan Yazicioglu, Evren Kogbulut, Aydan Biri
Yiksek Ihtisas Universitesi Ankara Koru Hastanesi

Amag: Fetal intrakraniyel kanama oldukga nadir gorilir. Genellikle 26-33. gebelik haftalar arasinda tani
alir. Etiyolojide maternal ve fetal kan basincindaki dedisiklikler, maternal trombositopeni/koagllasyon
bozuklugu rol oynar. Ayirici tanida intrakraniyel timoér ve enfeksiyon yer alir. Burada gebeligin 29.
haftasinda yapilan rutin ultrasonografide tani alan fetal intrakraniyel kanama olgusu sunuldu.
Yontem: 30 yasindaki primipar gebe 29. gebelik haftasinda yapilan ultrasonografide dedisken
heterojenitede perfiize olmayan intrakraniyel kitle, plevral efiizyon, dev mesane ve kardiyomegali tespit
edilmesi Uzerine klinigimize yo6nlendirildi. Yapilan amniyosentez, fetal MR sonucunda intrakraniyel
kanamaya sekonder non-immun hidrops tanisi konuldu. 31. gebelik haftasinda fetus intrauterin eks olan
olgu tartisildi.

Bulgular: 30 yasindaki tibbi ve ailevi 6zgecmisinde 06zellik olmayan primipar gebede 29. gebelik
haftasinda yapilan rutin ultrasonografide dedisken heterojenitede perflize olmayan intrakraniyel kitle,
plevral eflizyon, dev mesane ve kardiyomegali tespit edildi. Maternal trombosit ve koagllasyon
parametreleri normaldi. Amniyosentezde karyotip normal, enfeksiyon parametreleri negatifti.
Ultrasonografide sag parietalde hakim bilateral parenkimal kanama, kardiyomegali, sagda plevral
eflizyon, pelvisi dolduran genis kistik kitle izlendi. Fetal MR’da ventrikller sisteme agilmis, sagda baskin
olmak (zere bilateral parenkimal kanamalar, bilateral serebral hemisferlerde parenkimal 6dem,
kardiyomegali, sagda plevral eflizyon (hidrops?), pelvisi dolduran genis kistik kitle, bilateral 2. derece
hidronefroz tespit edildi. Bulgular intrakraniyel kanamaya sekonder non-immun hidrops ile uyumluydu.
31. gebelik haftasinda fetus intrauterin eks oldu. Vajinal dogumla 2100 gr APGAR 0 eks, erkek bebek
dogurtuldu. Aile otopsi yapilmasini kabul etmedi.

Sonug: Fetal intrakraniyel kanama oldukga nadir goérilir. Genellikle 26-33. gebelik haftalan arasinda tani
alir. Etiyolojide maternal ve fetal kan basincindaki dedisiklikler, maternal trombositopeni/koagulasyon
bozuklugu rol oynar. Ultrasonografide siklikla subependimal ve intraventrikiler dedisken heterojenitede
perfize olmayan intrakraniyel kitle gorilmesi ile siphelenilir. Ayirici tanida intrakraniyel timor ve
enfeksiyon yer alir. Hemorajiye sekonder anemi non-immun hidrops riskini artirir. Tani igin amniyosentez
ile karyotip ve enfeksiyon parametrelerinin arastirilmasi, koagllasyon ve trombosit bozukluklarinin
dederlendirilmesi 6nem tasir. Hidrops olgularinda fetal transfiizyon gerekebilir. Prognozla ilgili
danismanlik vermek igin fetal MR yardimci olabilir.

Anahtar Kelimeler: Fetal, intrakraniyel kanama, fetal MR, non-immun hidrops
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Pozitif maternal kanda cell-free fetal DNA testi yonetimi, olgu sunumu

Ali Ozgiir Ersoy, Tuncay Yice, Murat Aykut Ozek
Cengiz Gokgek Kadin Dogum ve Cocuk Hastaliklari Hastanesi, Perinatoloji Klinigi, Gaziantep

Amag: Non-invazif prenatal testte Trizomi 13 olarak raporlanan bir hastaya yaklasimin érnek yonetimini
sunmay! amagladik.

Olgu: Kirk yasinda 13 haftalik gebe hasta, Trizomi 13 igin pozitif raporlanmis maternal kanda cell-free
fetal DNA testi nedeniyle Perinatoloji poliklinigimize yo6nlendirildi. Ense saydamlik genisligi 1.33 mm
olarak olguldi. Ductus venosus Doppler normal izlendi. Hastaya koryon villus biyopsisi ile tanisal fetal
karyotip testi yapildi. Sonucgta, FISH ydntemiyle metafaz hicrelerinin % 85'i Trizomi 13, geri kalani
diploid olarak rapor edildi ve kiltlir sonrasi raporda % 56'si Trizomi 13, % 44'G diploid rapor edildi.
Plasentaya sinirli mozaisizm ihtimal dahilinde distnilerek, 16. gebelik haftasinda amniyosentez ile tekrar
fetal karyotip tayini gergeklestirildi. Sonugta, normal fetal karyotip olarak rapor geldi. Plasentaya sinirli
mozaisizm tani olarak dusuntldi. Béyle olgularda intrauterin gelisme geriligi, preeklampsi gibi plasental
sorunlarla birlikte olabilen gebelik komplikasyonlari ihtimali literatlirde bildirilmekle birlikte, olgumuzda,
izole hafif polihidramniyoz disinda gebelik takibinde sorun izlenmedi.

Sonug: Sundugumuz plasentaya sinirli mozaisizm olgusu, anne kanindaki hiicre disi serbest fetal DNA
testinin yalanci pozitif sonug vermesinin sebeplerinden birine 6rnek teskil etmektedir. Tani testlerinin
dogru ve sirasiyla kullanimi, dogru taniya yénlendirmektedir.

Anahtar Kelimeler: Hicre disi serbest DNA, prenatal tarama, karyotip, gebelik sonucu
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Tanisal amniyoinfiizyon yapilan anhidramniyoz olgulari ve gebelik sonuglari

Ali Ozgiir Ersoy, Murat Aykut Ozek, Tuncay Yice
Cengiz Gokgek Kadin Dogum ve Cocuk Hastaliklari Hastanesi, Perinatoloji Klinigi, Gaziantep

Amag: Anhidramniyoz olgularina ultrasonografik goériintlilemeyle tani koymayi kolaylastirmak igin yapilan
amniyoinflizyonun sonuglarini ortaya koymakti.

Yéntem: iki yil icinde Perinatoloji poliklinigimize anhidramniyoz tanisiyla yénlendirilip, tanisal olarak
amniyoinfiizyon yapilan olgularin gebelik sonuglari retrospektif olarak incelendi.

Bulgular: Islem yapilan 8 olgunun altisinda karyotip sonucu normal, ikisinde Triploidi olarak raporlandi.
Triploidi tanih 2 fetusun birine 17 gebelik haftasinda terminasyon uygulandi, diger aile gebelik
terminasyonu istemedi ve fetus tanidan 4 hafta sonra intrauterin ex oldu. Normal karyotipli hastalardan
birinde tekrarlayan bilateral renal agenezi tanisi konuldu ve birinci derece kuzen evliligi mevcuttu.
Otozomal resesif Potter sendromu tani olarak disinildi. Aile gebelik terminasyonu istemedi ve gebelik
devam etmektedir. Normal karyotipli 6 hastadan ikisi saglikli bebek dogurdu ve birindeki dolikosefali
disinda bu iki bebekte ek sorun izlenmedi.

Sonug: Anhidramniyoz olgularina risklerini anlatip, tanisal amniyoinflizyon segenek olarak sunulabilir.
Terapotik secenek olarak sunmak igin literatlirdeki veriler yetersizdir. Karyotipi normal raporlanan ve
ultrasonografik olarak ek sorun gérilmeyen hastalari beklentisel yaklasimla izlem uygun gérinmektedir.

Anahtar Kelimeler: Anhidramniyoz, amniyoinflizyon, tanisal islem
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Tablo 1.
Tanida Gebeligin
Olgular Yas gebelik Amniyoinfiizyon USG'de_ Karyotip sonlandigi  Gebelik
(yil) zamani miktar1 (cc) anomali sonucu  zaman sonucu
(hafta) (hafta)
Olgu 1 35 16 250 IUGR Triploidi 17 Terminasyon
Saglikl
Olgu 2 42 17 260 Yok Normal 38 bebek
Olgu 3 27 |22 300 Yok Normal 28 Preterm
dogum
Olgu 4 33 |16 150 Multipl = - i10idi 20 Intrauterin ex
anomali
Olgu 5 28 15 120 Yok Normal 17 Intrauterin ex
Olgu 6 32 |18 300 Dolikosefali Normal 39 Saglikh
bebek
Olgu 7 18 23 300 Megasistis  Normal 26 Intrauterin ex
Bilateral Gebelik Gebelik
Olgu 8 29 21 300 renal Normal devam devam
agenezi ediyor ediyor

Amniyoinfiizyon yapilan anhidramniyoz olgularinin é6zet olarak gebelik verileri

www.tmftpfetaltip2018.org f imipdemegi [0 tmitpdemeg
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Fetal servikal meningomyelosel

Nihal Sahin Uysal, Orhan Altinboga, Onur Kaya, Gékhan Karakog, Aykan Yicel
Saglik Bilimleri Universitesi Etlik Ziibeyde Hanim Kadin Hastaliklari Egitim ve Arastirma Hastanesi,
Perinatoloji Bilim Dali, Ankara

Giris-Amag: Spina bifida insidansi yaklasik 1000 dogumda 1 dir (1). Agik spina bifida vakalarin %90’ninda
lumbosakral bélgede iken, vakalarin %6-8'inde torasik, %2-4'Unde ise servikal bélgededir (2). Antenatal
ultrasonografi ile spinal defektlerin lokalizasyonu ve genisligi yliksek bir dogruluk orani ile taninabilir (1).
Klinigimizde bir fetlisde servikal meningomyelosel tanisi konulmus ve bu olgunun literatir bilgileri 1s1ginda
tartisiilmasi amaclanmistir.

Olgu: Obstetrik hikayesinde iki abortusu ve iki yasayani olan 26 yasindaki hasta, besinci gebeliginde 21
hafta 5 gunlik gebe iken fetal anomali ontanisi ile klinigimize basvurdu. Ayrintili ultrasonografik
incelemede servikal vertebralarda dizensizlik ve servikal bolgede 23 mm gapinda meningomyelosel ile
uyumu gorinum izlenmisti. Klinigimizde yapilan dederlendirmede fetal servikal bdlgede 22x18 mm
meningomyelosel (Resim 1), kraniumda ‘limon’ ve ‘muz’ belirtisi ve lateral ventrikdl atria 7.5 mm tespit
edildi. Fetal anomali taramasi diger sistemler igin normal sinirlardaydi. Hastaya kordosentez ile kromozom
analizi ve terminasyon secenekleri sunuldu. Terminasyon talebi olan hastaya kordosentez, takiben fetosid
yapildi. 545 gr erkek fetus vajinal yolla dogurtuldu (Resim 2). Karyotip analizi normal olarak rapor edildi.

Sonug: Noral tip defektleri ikinci en sik gorilen fetal anomalilerdir. Servikal meningomyelosel ise néral
tip defektlerinin oldukga nadir goérilen bir alt grubudur. No&ron, glia ve periferal sinirleri igceren
fibromuskuler bir boyun kismi ve meningeal keseden olusur. Ultrasonografide kraniumda ‘limon’ ve ‘muz’
belirtileri, posterior fossanin silinmesi, transserebellar 6lcgimun haftasina gére kigik olmasi izlenebilirken,
servikal boélgedeki meningomyelosel kesesinin gorilmesi ile tani konulur. Spina bifida defektlerinde
kranial bulgularin sensitivitesi yaklasik %99'dur (3). Ventrikiillerde genisleme dogumda vakalarin énemli
bir kisminda gorulirken, ikinci trimesterde vakalarin yaklasik®%?70’inde hafif dlzeydedir (1). Bizim
vakamizda da ilk olarak kranial bulgular vertebral defektten slphelendirdi, fetal vertebralarin
dederlendirmesi ile servikal bdlgede 22 mm meningomyelosel kesesi izlendi. Vertebralarin posterior
arklarindaki ayrilma servikal diizeydeki spina defektlerinde lumbosakral bélgedekilere gére daha minimal
oldugundan tanisi daha zordur.

Anahtar Kelimeler: noral tip defekti, prenatal tani, servikal meningomyelosel
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Fetal Hemivertabra Olgusu

Sule Goncl Ayhan, Nazan Tonyali, Kemal Sarsmaz, Deniz Esinler, Aykan Yucel
SBU Etlik Zibeyde Hanim Kadin Hastaliklari EAH

Hemivertebra, 1/1000 sikhiginda go6zlenen, tek tarafli vertebra cismi yoklugu ile karakterize ve
skolyoza neden olabilen dogumsal bir anomalidir. Ultrasonografik inceleme ile antenatal
hemivertebra tanisinda glglikler yasanabilmektedir ve vakalarin 1/3’Gnin tanisi postnatal
donemde konmaktadir. Calismamizda antenatal 20. haftada tani koydugumuz hemivertebra
vakamiz Uzerinden bu onemli bulguya dikkat cekmeyi amagcladik.
Hastamiz 32 vyasinda, G4P3Y3, son adet tarihine gbére 20 haftalik gebeydi. Ultrasonografik
incelemede fetlsin lomber bélgesinde hemivertebra ve buna baglh skolyoz ile uyumlu
goérinim mevcuttu. Eslik eden anomali tespit edilmedi. Amniyosentez ve
genetik konsultasyon 6nerildi.

Hemivertebra, fetlslerde ve yenidoganlarda zaman zaman karsimiza c¢ikabilen bir bulgudur.
Literatirde bu bulguya eslik edebilen genetik bozukluklar mevcut oldugu igin, hastalara
genetik tani testi yapilmasi o©nerilmektedir. Detayh ultrasonografik inceleme ile prenatal tani
konmasi, olasi ilerleyici deformiteler agisindan ebeveynlerin bilgilendirilmesi icin 6nemlidir.

Anahtar Kelimeler: fetal, hemivertebra, skolyoz
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Parvovirus enfeksiyonuna bagh non-immiin fetal hidrops vakasi

Onur Kaya, Mert Turdal, Hasan Eroglu, Orhan Altinboga, Aykan Ylcel
Etlik Zibeyde Hanim Kadin Hastaliklari ve Dogum Hastanesi, Perinatoloji Klinigi, Ankara

GIRIS: Parvovirus B19 cocukluk cagi hastaliklarindan 5. hastalik (Eritema infeksiyozum) etkenidir.
Eriskinlerde, 0Ozellikle orak htcreli anemi ya da talasemisi olanlarda, ras yerine virusun hizli gogalan
eritroid progenitdér hicreleri tercih etmesi nedeniyle gegici ciddi aplastik krizlere sebep olabilir(1).
Gebelikteki Parvovirus B19 fetal anemi, hidrops fetalis (HF) ya da fetal kayip ile sonuglanabilir(2).
Parvovirus B19 enfeksiyonuna badh ciddi fetal anemi, hidrops ve fetal 6lime neden olan faktordir(3).
Ciddi fetal 6lum riski tasiyan hidropik fettistin dederlendirmesi ve yonetimi hakkinda bilgi vermek istedik.
Olgu: 36 yasinda Gravida 5, Parite 4 olan hasta, 26. gebelik haftasinda harigte HF tanisi konmasi Gzerine
poliklinigimize basvurdu. Olgu son adet tarihine gére 26 hafta olup, ultrasonografisinde fetal batinda asit,
perikardial ve plevral efiizyon saptandi (Resim 1). Orta serebral arter pik sistolik akim hizi (MCA PSV):
2.41MoM saptandi. Hastanin 6zgegmisinde, risk faktori ve Kan grubu uyusmazhdl olmadigi goraldd,
kordosentez yapildi (Video 1). Fetal giris hemogram, kan grubu, direct coombs, karyotip analizi,
parvovirls pcr testlerinin galisilmasi igin 7cc fetal kan alindi. Fetal hemoglobin 2.1g/dl saptandi. Ayni
seansta 25cc 6zel hazirlanmis eritrosit sispansiyonu ile intrauterin kan transfiizyonu yapildi. Karyotip
sonucu: normal, Parvoviris PCR: pozitif saptandi. Bulgular dizelene kadar 2 hafta igerisinde 3 kez daha
transfiizyon yapildi. Hidrops bulgular gerileyen hasta taburcu edildi.(Resim 2) 35W+4D gebelik
haftasinda eylemde eski sezaryanli gebe endikasyonu ile 2960gr, 7-9 apgarli bebek dogurtuldu.
TARTISMA: Rutin antiD immiunglobdlin  yapilmadan o6nceki dénemde HF olgularinin ¢odu Rh
alloimmunizasyonuna bagl eritroblastozis fetalis iken, glinimuzde bu yaklasik %901 immin olmayan
nedenlere baglidir(4). Hidrops fetalis tanisi alan olgularin etiyolojisi yaklasik %77 oraninda antenatal
tespit edilebilir(5). Olgumuzun etyolojisinde Rh uyusmazligi ve ultrasonografide anomali saptanmamistir.
Fetal disik hemoglobin dizeyleri ylksek debili kalp yetmezligi nedeni ile hidrops ve fetal 6lum
yapabilir(3). Olgumuzda MCA Doppler ile indirekt olarak fetal anemi saptanmis, kordosentezle intrauterin
transflizyon ayni seansta yapilmistir. Bulgular dizelene kadar transfiizyon yapilmis, gebelik saghkl bebek
ile sonuglanmistir.

Anahtar Kelimeler: Kordosentez, Non-immdin Hidrops, Parvoviriis B19, Transflizyon
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Birinci Trimester Iiniensefali vakasi

Onur Kaya, Gokhan Karakog, Orhan Altinboga, Hasan Eroglu, Aykan Ylcel
Etlik Zibeyde Hanim Kadin Hastaliklari ve Dogum Hastanesi, Perinatoloji Klinigi, Ankara

Giris: Iniensefali, foramen magnumdaki oksipital kemik defekti, basin sabit retrofleksiyonu, spinal
dismorfizm ve servikotorasik vertebralarin lordozu ile karakterize nadir, 6limcul bir néral tip defektidir
(NTD) (1). Ug ana 6zelligi vardir: 1) oksipital kemik defekti; 2) servikal vertebrada spina bifida; ve 3)
basin servikal omurga (izerinde sabit retrofleksiyonu (2). Insidans yaklasik 1: 1000-1: 2000 dogum olup,
oldukga nadir bir NTD'dir (3). Ultrason cihazlarindaki gelismeler sonucunda birinci trimester veya erken
ikinci trimester da tanisi konabilmektedir (4).

Olgu: 23 yasinda G2 P1 Y1 olan hasta sirasiyla SAT’a (son adet tarihi) gére 6w+2d ve 9w+5d gebelik
haftalarinda mide bulantisi sikayeti ile kadin dogum poliklinigine basvurmus yapilan ultrasonograsinde
CRL sirasi ile 6w+1d ve 8w+6d saptanmistir. Herhangi bir genetik hastalik, anomalili bebek veya ilag
kullanim hikayesi olmayan hasta gerekli tetkik tedavi sonrasi takibe alinmistir. SAT'a gbére 13w+6d
gebelik haftasinda rutin kontroll sirasinda fetal anomaliden siphelenildidi igin Perinatolojiye yonlendirilen
hasta, klinigimizde SAT’a gére 14w+1d iken dederlendirildi. Yapilan ultrasonograsinde CRL: 53 mm ( 12
hafta ) bas hiperextansiyonda, oksipital kemik defekti ve servikal vertebralarda dismorfizim saptanmasi
Uzerine iniensefali tanisi ile konseyde tibbi tahliye karari verilmistir (sekil 1). Hasta medikal abortus
sonrasi sifa ve Oneriler ile taburcu edilmistir. Hasta genetik tani dnerisini ret etmistir.

Tartisma: Iniensefali, etyolojisi tam olarak bilinmese de, diger NTD’leri ile ortak risk faktérlerini paylasir.
Prognozu cok kotldlr; neredeyse tiim canli dogan vakalar dogumdan birkag saat sonra 6ltr (5). Yasamla
bagdasmayan bu anomalinin, gebelije veya tahliyeye bagli komplikasyonlarin azaltiimasi igin, mimkin
olduu kadar erken taninmasi &nemlidir. ilk trimester sonografide gebelik haftasina gére kisa CRL
iniensefalinin bir bulgusudur (4). Sunulan olguda anomali tanisi 14 hafta iken konulmustur. Hastanin
daha o6nceki muayenelerinde CRL gebelik haftasina gore kiguk bulunmustur. Erken gebelik haftalarinda
CRL'nin beklenenden kisa 6lclilmesi durumunda olasi anomalilerin dederlendirilmesi igin transvajinal
ultrasonografi yapilmasi daha erken tani saglayacaktir.

Anahtar Kelimeler: Birinci Trimester, iniensefali, Tibbi Tahliye
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Cinko Diizeyinin Gebelik Siirecine Etkilerinin Cok Yonlii Degerlendirilmesi

Ozgiil &zgan Celikel!, Ozlem Dogan?, Nurkan Aksoy?

lyildinm Beyazit Universitesi Yenimahalle Egitim ve Arastirma Hastanesi, kadin Hastaliklari ve Dogum
Klinigi,Ankara

2Ankara Universitesi Tip fakiiltesi Biyokimya Ana Bilim Dali, Ankara

3Yildinm Beyazit Universitesi Yenimahalle E§itim ve Arastirma Hastanesi Biyokimya, Ankara

Amag: Maternal ginko dlizeyi ile dogum agdirligi, dogum haftasi, dogum sekli, gravida, maternal yas, erken
membran raptirid, abortus, canli-6li dodgum arasindaki iliskiyi dederlendirmek amaclanmistir.
Materyal-Metod: Ilk trimesterde 275 gebeden kan érnedi alinarak 3000 rpm'de 15 dk santrifiij edilip - 80
derecede saklanmistir. Hastalar doguma kadar takip edilmistir. Veriler cok dediskenli olarak
arastirilmistir. Hastalar ¢inko dizeylerine gére 49-59, 60-69, 120-129 olarak 8 gruba aynilmistir. Gruplar
arasindaki farklihklar goklu karsilastirma testleriyle analiz edilmistir.

Sonuclar: Konjenital anomaliye rastlanmamistir. Dogum kilosu, erken membran riptlrt, dogum sekli,
dogum zamani ile ginko seviyesi arasinda anlamli iliski bulunmamistir. Canli dogumlar ve 6l dogumlar
arasinda ginko seviyesi ile ilgili% 95 gliven seviyesi arasinda anlamli fark bulunmustur. Cinko seviyesi 49-
59 ug / dl olan hastalarda 6l dogum tesbit edilmistir.Cinko 59-69 pg / dl olan grup igin canli dogum
orani yaklasik% 50, cinko seviyesi 109-119 ug olan hastalarda yaklasik% 88 olarak bulunmustur. Cinko
seviyesi 119ug / dl ve Uzeri olan tim hastalarin canli dogum yaptiklarn goérilmustiir.12 gebelik “oliG”
dogumla sonuglanmis, 33 gebe abortus yapmis, 12 gebe istege bagdl olarak gebeliklerini sonlandirmis ve
3 gebelige de ektopik gebelik tanisi konulmustur.

Oli dogum yapanlarin sayisi 9 olup ( %75) gebelik haftasi 24- 37 haftalar arasindadir. 2 gebenin (%25)
gebelik haftalarinin 41 haftanin (zerinde oldugu tesbit edilip, miad dogumlarda o6li dodguma
rastlanmamistir. Ol doum yapanlarin 10’'unun (%83.3) dodum kilosu 2500 gr ve altinda olarak
bulunmustur. Oli0 dodum vyapanlarin sadece 2'sinde erken membran riptiri gérilmistir.
Sonug: Canh dogumlarin gerceklesmesini saglamak igin cinko takviyesinin dislik cinko diizeyine sahip
hamile kadinlar icin uygun bir tedavi olabilecegdi diistinilmektedir.

Anahtar Kelimeler: erken membran riptird, gebelik, ginko
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Gebelikte Gegirilen Akut Toksoplazmozis Olgusunun Prenatal ve Postnatal Takibi

Melda Kuyucu, Duygu Adiyaman
Izmir Tepecik Egitim ve Arastirma Hastanesi

Giris: Konjenital toksoplazma enfeksiyonu, primer maternal enfeksiyonun plasenta yoluyla fetusa
gegisiyle olusur. Maternal enfeksiyonun meydana geldigi gebelik haftasina baglh olarak fetusa gecis
dediskenlik gosterir. Gebelik haftasi ilerledikge fetusta enfeksiyon riski artar ancak enfeksiyonun ciddiyeti
azalr.

Olgu: 23 yasinda G2P1Y1 olan olgu kombine test risk artisi nedeniyle poliklinigimize yénlendirildi. ilk
trimestr toksoplazma Ig M ve G negatif saptanan hastaya karyotipleme yapildi. 18. Haftada fetal anomali
taramasi normal olan hasta 19. haftada dis merkez toksoplazma IG M/G pozitifligi saptanmasi lzerine
ikinci kez poliklinigimize basvurdu. Avidite istenerek spiramisin tedavisi baslandi. Avidite sonucu dislk
olan hastaya amnion sivisindan toksoplazma PCR cgalisiimasi 6nerildi ancak hasta kabul etmedi. Karyotip
analizi normal olan hasta 24. haftada perikardial eflizyon, asit ve ince barsakta ekojenite artisi
saptanmasi (zerine enfeksiyon hastaliklarina konsulte edildi. Enfeksiyon hastaliklari tarafindan
enfeksiyonun primer olarak gebelikte gecirildigi dislinlilerek hastaya primetamin-sulfodiazin-folinik asit
Onerildi ve baglandi. Fetal MR da unilateral posterior lateral venrikll artigi, ventrikiler sistem ylizeyinde
irregiler dizensizlik, ventrikiler sistem ylizeyinden baslayip parietal kortekse kadar uzanan porensefalik-
sizensefalik kleft, sizensefali sahasinda ve ayni hemisferde frontal kortekste karsi hemisferde parietal
kortekste parankimal sinyal artisi gésteren sahalar ve ayni bdlgelere uyan lokalizasyonlarda kortekste
polimikrogrik patern mevcuttu. Hasta 39. gebelik haftasina kadar ultrason ile takip edildi ve 39. haftada
sezaryan ile canli bebek dogurtuldu. Yenidoganda toksoplazma IgM pozitif saptandi. Postpartum 1.ay MR
kontroliinde serebral hemisferde porensefali sahasi, porensefali sahasinda kalsifikasyon-mineralizasyona
bagli lezyonlar ve ayni saha ylzeyinde kortekste kuskulu polimikrogyria sahasi, lateral ventrikil trigonu
asimetrik  genisleme  go6zlendi.  Yenidogan pediatrik  noéroloji  tarafindan  takibe  alindi.
Tartisma: Gebelikten ©once ve ilk muayenede serolojik olarak toksoplazma testleri yapilmalidir.
Seronegatif gebelerde her trimesterde testler tekrarlanmalidir. Maternal olasi enfeksiyonun tesbiti halinde
PCR ile fetal Toxo IgM'nin negatif oldugu belirleninceye kadar primetamin+folik asit+stlfadinazin tedavisi
doénltsimli olarak uygulanmalidir. Amnion mayi 6érneklemesi kabul etmeyen gebelerde olasi yan etkiler
anlatilarak Ugclli antibiyoterapi baglanmasi, gebeligin ultrasonografik takibi akilci bir yaklasim olarak
goérinmektedir.

Anahtar Kelimeler: konjenital toksoplazma, toksoplazma PCR, spiramisin




EEss A B OYE el AEA

TANI KONGRESI

SHERATON HOTEL, ANKARA

et i Py Sy

[PS-037]

Konjenital toksoplazmozis enfeksiyonu nedeniyle terminasyon sonrasi erken
donemde gebe kalan olgunun yonetimi

Duygu Adiyaman, Bahar Konuralp Atakul, Melda Kuyucu
Tepecik Egitim ve Arastirma Hastanesi, Perinatoloji Klinigi

Giris: Gebeliginde akut toksoplazma enfeksiyonu geciren kadinlarin %40 inda konjenital toksoplazmozis
gorular. Fetal enfeksiyonun adirligi parazitemi esnasindaki gebelik yasina badhdir. Konjenital
enfeksiyonun olusma riski trimestr ilerledikce artar. Fetal enfeksiyon riskinin erken gebelikte az olmasina
ragmen, enfeksiyonun adirligi ve sekelleri daha ciddi olarak ortaya cikar.

Olgu: 31 yasinda primipar, 24 hafta gebe perinatoloji polikligimize fetal asit 6n tanisiyla yonlendirildi.
Obstetrik ultrasonografisinde, fetal batinda asit, ince badirsak ekojenite artisi, ventrikilomegali, kardiyak
hiperekojen odak saptandi. Fetal asit etiyoloji arastirmasi icin bakilan serum parameterleri toksoplazma
Ig M ve G pozitifligi haricinde olagandi. Toksoplazma aviditesinin dlslk gelmesi Uzerine hastaya
konjenital toksoplazma ©6n tanisiyla antibiyoterapi baslandi. Kordosentez ile karyotipleme ve amnion
sivisindan toksoplazma PCR ile 6rnekleme yapildi. Yapilan Fetal MR da periventrikiiler kronik iskemik
lezyon, ventrikilomegali, sag germinal matriks kanamasi izlendi. Karyotipi normal olan fetusun amnion
sivi toksoplazma PCR 6rnekleme sonucunun pozitif gelmesi lzerine 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 sonrasi 3. Ayda hasta geblik siphesi
ile bagvurdu. 6 haftalik gebe olan hastanin bakilan serolojisinde toksoplazma Ig M/Ig G pozitifligi devam
etmekteydi. Toksoplazma avidite distuk saptandi. Gebelik devami isteyen hastaya spiramisin baslandi.
18. haftada amnion sivisinda toksoplazma PCR planlandi. Toksoplazma PCR sonucu negatif olarak
raporlandi. Hasta siki perinatolojik takip ile miadinda sezeryan ile dogum yapti. Yenidoganin postpartum
takipleri olagan olarak izlendi.

Sonug: Konjenital toksoplazma tanisi igin altin standard ultrason ve amniyosentezdir. Konjenital
toksoplazma 0Oyktsu olan kadinlar en az 6 ay toksoplazma Ig M dederleri negatiflesene kadar yeni gebelik
planlamamalidir. Yukaridaki olgu gibi seronegativiteyi beklemeyi kabul etmeyen hastalar siki
ultrasonografi, antibiyoterapi ve uygun zamanda planlanmis amniosentez PCR galismasi ile siki
perinatolojik takip altinda tutulmaldir.

Anahtar Kelimeler: konjenital toksoplazmozis, spiramisin, toksoplazma PCR
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Prenatal donemde fetal skalp kisti saptanan olgularin postnatal sonuglari

Avylin Yilmaz, Tugba Sarag Sivrikoz, Giircan Tirkyilmaz, Didar Kurt, Liitfiye Uygur, Ibrahim Kalelioglu,
Recep Has, Atil YUkse_I

Istanbul Universitesi Istanbul Tip Fakultesi Kadin Hastaliklari ve Dogum Anabilim Dali Perinatoloji Bilim
Dali

Amag: Prenatal ultrasonografide skalp kisti saptanan olgularda ensefalosel ve sefalosel ilk akla gelen tani
olmakla beraber hemanjiyom, lipom, dermal kist, epidermal kist, hematom ve skalp ddemi de ayirici
tanida yer almaktadir. Bu calismada klinigimizde skalp kisti tanisi ile takip edilen olgularin analizini
sunmay! amagladik.

Materyal-Metod: 2015-2017 yillan arasinda prenatal dénemde skalp kisti tanisi alan 30 olgunun prenatal
bulgu ve postnatal sonuglar retrospektif olarak incelendi.

Bulgular: Ortalama tani haftasi 19.3 hafta (12-35 hafta), ortalama anne yasi 28.9 yil (19-39 yil) saptandi.
Prenatal ultrasonografi tanisi 17 olguda ensefalosel (56.7%), 8 olguda sefalosel (26.7%), 3 olguda
hemanjiyom (10%) ve 2 olguda paryetal foramina (6.7%) olarak kaydedildi. Ortalama skalp kisti olclleri
18.2 mm (7-64 mm) x 14 mm (4-64 mm) idi. Skalp kisti 22 olguda oksipital bolgede (73.3%), 3 olguda
paryetal bolgede (10%) ve 2 olguda frontal bélgede (6.7%) saptandi. Ultrasonografi gériintisi 28 olguda
(%93.3) kistik, 2 olguda (%6.7) solid olarak dederlendirildi. 21 olguda (70%) karyotip analizi yapildi ve
timU normal karyotip olarak sonuglandi. Eslik eden anomaliler incelendiginde 4 olguda (13.3%)
multikistik bébrek, 5 olguda (16,6) yarik damak-dudak, 2 olguda (6.6 %) polidaktili, 1 olguda (3.3%)
arini,1 olguda (3.3%) omfalosel, 1 olguda (3.3%) renal agenezi ve 1 olguda (3.3%) korpus kallosum
agenezisi saptandi. 26 olgunun (89.6%) postnatal verilerine ulasildi. 17 olgu (56.7%) gebelik
terminasyonu, 8 olgu (26.7%) canli dogum, 1 olgu (3.3%) abort ile sonuclandi. Hemanjiyom tanil
olgularin tamaminda postnatal gerileme izlendi(resim1-3). Postmortem-postnatal klinik muayenede 3
olgu (10%) Meckel Gruber sendromu, 5 olgu izole néral tiip defekti (16.7%), 4 olgu sizis asosiasyonu
(13.3%) ve 1 olgu (3.3%) frontonazal disostosiz ile uyumlu bulundu.

Sonug: Skalp kisti saptanan olgularda prenatal donemde dogru tani kot seyirli lezyonlar ile benign
lezyonlarin ayrimi agisindan oldukga 6nemlidir. Fetus eslik edebilen anomaliler ve sendromlar yéninden
detayli incelenmelidir.

Anahtar Kelimeler: skalp kisti, ensefalosel, sefalosel, hemanjiyom, paryetal foramina




FETAL TIP VE PRENATAL
TAN I KON G RESI Subgrup Toplantisi

3T MAYIS - 092 HAZIRAN 2018 « SHERATON HOTEL, ANKARA

Resim 2: postnatal 12. giin hemanjiyom

www.tmftpfetaltip2018.org f imiipcemes [0 tmitocemegi [




FETAL TIP VE PRENATAL
TANI KONGRESI Subgrup Toplantisi

MAYIS - 02 HAZIRAN * SHERATON HOTEL, ANKARA
Res1ln ‘:"a: 2. yas-regrese olan hemanjiyom

q
=1
\

www.tmftpfetaltip2018.org




FETAI TID VE DPEMNATAI
TANI KONGRESI
SHERATON HOTEL, ANKARA

Resim1: prefrontal hiperekojen Kitle
Kaya, 7ehriban AB 2-7108 M3 IST.TIPFAK. PRENATAL T.T.M

2027 GA=25w1d . 12THz TIs 0.2 25.012016 14 2
- 243.Trim.
Har-low
Pwir 100 %

Gn

C7/N

et i Py Sy

Cine 391




FETAL TIP VE PRENATAL
TAN I KON G RESI Subgrup Toplantisi

3T MAYIS - 092 HAZIRAN 2018 « SHERATON HOTEL, ANKARA

Fetal skalp Kisti saptanan olgularin bulgulari

Bulgular
Tanm Haftasi

Prenatal tami

Kist Lokalizasyonu

Postnatal tan1

Karyotip sonucu

n=30 (%) veya range
19,3 (12-35)

Ensefalosel: 17 (56.7)
Sefalosel: 8 (26.7)
Hemanjiyom: 3 (10)
Paryetal foramina: 2(6.7)

Oksipital: 25 (83.3)
Paryetal: 3 (10)
Frontal:2 (6.7)

Ensefalosel: 17 (56.7)
Sefalosel: 8 (26.7)
Hemanjiyom: 3(10)
Paryetal foramina:2 (6.7)

yok: 9 (30)
normal: 21 (70)
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Cift Cikish Sag Ventrikiil (DORV), C-TGA

Kemal Sarsmaz!, Gékhan Karakog!, Orhan Altinboga!, Hasan Eroglu!, Nazan Vanli Tonyali!, Osman
Yilmaz?, Aykan Yiicel

!Etlik Zibeyde Hanim Egitim Arastirma Hastanesi, Perinatoloji Bilim Dali, Ankara

2Etlik Ziibeyde Hanim Egitim Arastirma Hastanesi, Pediatri Ana Bilim Dali, Ankara

Giris: Cift cikish sag ventrikil; ana arterlerin sag ventriktilden cikmasidir. VSD ile iligkilidir. Aort ve
pulmoner caprazi siklikla izlenmez. Konoturunkal anomalilerde doért-bosluk goérintist anlamli
dedildir. DORV siklikla tek ventrikal ve AVSD ile iligkilidir. Kromozomal anomaliler sik gériliirken
prognoz kardiyak anatomi ve birliktelik gosteren anomalilere baghdir. C-TGA birlikteliginde
ventrikUller yer dedistirmis olup aort sol anterior yerlesimlidir. Olgumuz aortanin pulmoner arterin
solundan ciktigi nadir glrilen bir DORV olgusudur. Literatirde vakalarin %?7'si bu sekilde gorular.

Olgu: 32 haftalik, dis merkez takipli, 6z gegmisinde 6zellik bulunmayan gebenin ultrasonda fetal
biyometrisi 32 hafta ile uyumlu olarak goéruliyor. Mide ve aort sol taraf yerlesimli, tek-sag ventrikul
gérinimi ile birlikte aort ve pulmoner arter paralel gikish olarak izlendi(resim 1,2). Ug damar
gorintisiinde pulmoner arter ortada, aort sol anterior tarafta yerlesimli idi (video 1).

Tartisma: DORV olgulan hidrops gelisimi acisindan takip edilmelidir. Hidrops yada belirgin
intrakardiyak anomalisi olmayan olgularda prognoz c¢ok iyidir. Tanida en zor konu diger
konoturunkal anomalilerden ayrilmasidir. DORV varyantlari ve diger konoturunkal anomalilerin
cerrahileri benzerken aralarindaki asil fark eslik eden kromozomal ve ekstrakardiyak anomalilerdir.
Kromozomal anomalilerin sik olmasi nedeni ile karyotip 6nerilmelidir. Dogum pediatrik kardiyoloji
Unitesi olan bir merkezde yapilmalidir. Postnatal cerrahi DORV tipine gére dediskenlik gosterir.
Hayatta kalma orani %50 ye yakindir.

Anahtar Kelimeler: cift cikisli sag ventrikll, DORV, C-TGA, sol anterior aorta, VSD
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Dikoryonik Diamniyotik ikiz gebelikte Korioanjioma olgusu

Hasan Erodlu, Orhan Altinboda, Gokhan Karakog, Sule Aykan, Onur Kaya, Nazan Vanl Tonyali, Kemal
Sarsmaz, Nihal Uysal, Mert Turgal, Deniz Esinler, Ozlem Moaraloglu Tekin, Aykan Ycel
Etlik Zibeyde Hanim Kadin Hastaliklari EGitim ve Arastirma Hastanesi, Ankara

Giris: Koryanjiomalar, plasentanin hamartamatéz lezyonlari olarak kabul edilir ve blyumesi durumunda
gebelikte komplikasyonlara neden olabilir. Bu patolojinin etiyolojisi hala netlesmemistir. Korioanjiomalarin
gelisimi ile timor igindeki anjiyojenik blylime faktdrl (BFGF) ve anjiyopoietin-1'in ekspresyonundaki artis
arasinda bir baglanti oldugu gésterilmistir (1). Plasental korioanjiomalar yaklasik olarak tim gebeliklerin
%1’inde (ikiz gebeliklerin 1/10.000’inde ) gérulir ve genellikle asemptomatik olarak seyreder (2). Tipik
olarak 5 cm’den blyuk timorler, fetal anemi ve hidropsa neden olabilen plesanta igi arterio vendz
santlarla iliskilidirler.

Olgu: 31 yasinda G5,P1,A3,Y1 24 hafta 4 ginluk ikiz gebeligi olan hasta Plesantal sonogramda anormal
gorinttiden dolayl hastanemize sevk edildi. Hastanin yapilan Ultrasonografik muayenesinde; dikoryonik
diamniotik ikiz gebelik oldugu, birinci bebedin 25 hafta 2 glinlik,Polihidroamniotik (MVC 100mm) ve
plesantasinda 42x29x45 mm iyi sinirli,yuvarlak ve renkli dopplerde artmis vaskilarizasyon izlenen kitle
saptandi.(Resim 1 ve 2) Ikinci bebek 25 hafta 4 giinle uyumlu, amnion sivisi normaldi. Ikizlerin MCA PSV
dederleri normal sinirlarda idi. Hidrops bulgulari saptanmadi. Laboratuvar testlerinden hemoglobin 10
mg/dl saptandi. Oz ve soygecmisinde 6zelligi olmayan hastanin obstetrik takiplerinde 11-14. hafta tarama
testlerinde ve ikinci dlizey ultrasonografisinde patoloji saptanmamis.

Bu bulgularla hasta 2 haftada bir takibe cagrildi.Takiplerinde ikizlerin MCA PSV dederleri normal sinirlarda
seyretmesi, Hidrops bulgulari saptanmamasi ve Korioanjiomun boyutunun artmamasi sebebiyle hasta
miad oluncaya kadar takip edildi.

Hasta 37 haftalikken eylemde ikiz gebelik olarak sezaryana alindi. 3370 gr ve 2950 gr, Apgar skoru 4/5
olan erkek bebekler dodurtuldu. Bebeklerin hemoglobin dederleri sirasiyla 9,9 ve 10,2 mg/dl
idi.Bebeklerin yenidogan yogun bakim ihtiyaci olmadi.

Patoloji sonucu korioanjiom olarak geldi.

Tartisma: Plasental korioanjiomalar, plasentanin benign tuméorleridir. Korioanjiomalarin gaplari bes
santimetreden bilyidk oldugunda komplikasyon gorilme sikhdinin artmasi klinik agidan o6nemlidir.
Olgumuzda saptanan plasental korioanjioma boyutlari bes santimetreden kigiktli. Bu nedenle gebelik
komplikasyonsuz olarak sonuglanmistir.

Hem maternal hem de fetal komplikasyonlari en aza indirmek igin; blylk Korioanjiom olgularinin
prognozunun kéti olmasindan dolayi antenatal tani ve takibi gok énemlidir.

Anahtar Kelimeler: Korioanjioma, Dikoryonik Diamniotik ikiz gebelik, plasenta




TANI RUONGKESI]

SHERATON HOTEL, ANKARA

korioanjioma

k Z.H. Perinatoloji

2 D348

iyi stmwrli,yuvarlak kitle




EETALI TID VE DPERIATAIL

TANI KONGRESI

SHERATON HOTEL, ANKARA

[PS-045]

Ensefalosel: Olgu sunumu

Hasan Eroglu, Orhan Altinboga, Gékhan Karakog, Sule Aykan, Onur Kaya, Nazan Vanli Tonyali, Kemal
Sarsmaz, Cagatay Ozturk, Aykan YUcel
Etlik Zibeyde Hanim Kadin Hastaliklari EGitim ve Arastirma Hastanesi, Ankara

”

Giris: Ensefalosel; Kraniyal kemik defektinden serebral ve meningeal yapilarin, kranium disina “kese
biciminde protriize oldugu konjenital bir anomalidir. En sik (%75) oksipital bolgede goralir.
Ensefalosellerin gorilme sikhdi 3500- 5000 canli dogumda birdir. Ensefaloseller izole lezyonlar olarak
ortaya cikabilir, ancak codu (% 20-60) diger anomaliler veya sendromlarla iliskilidir. Ozellikle trizomi 18
ve 13 olmak Uzere kromozom anomalisi riski % 14- % 60 arasinda gorulir.

iki boyutlu ultrasonografide kalvarium kemiginde defektin gériilmesi ve buradan herniye olmus genellikle
yuvarlak kistik veya parsiyel solid yapi iceren bir goérintinin izlenmesi ile ensefalosel tanisi
konulabilmektedir.

Olgu: 31 yasinda, 6 gebeligi, 1 yasayan ve 3 abortusu olan hasta 2. basamak bir saglik kurumundan
anomalili fetus éntanisi ile sevkli olarak geldi. Ozgecmisinde 6zelligi olmayan hastanin, alinan anamnezde
son adet tarihine gore 22 hafta 5 gunlik tekil canli gebeligi oldugu tespit edildi. Yapilan 2 boyutlu
ultrason taramasinda fetusun occipital bélgesinde 37 x 32 mm olan ensefalosel kitlesi saptandi. Aileye
bebekte ensefalosel oldudu anlatildi ve bebedi postnatal donemde bekleyen néro-gelisimsel sorunlar ve
karyotip anomalisi hakkinda bilgi verildi. Aileye prenatal genetik tani (amniyosentez) ve gebelik
terminasyonu oOnerildi. Hastanin ultrasonografik taramasinda ekstrakraniyal anomali saptanmadi.
Amniyosentez islemi uygulandi ve ardindan hastanin istedi ile gebeligin terminasyonu planlandi. Hastaya
hastanamizde medikal tedavi ile abortus yaptirildi. Hasta gebeligin terminasyonundan 24 saat sonrasinda
sifa ile taburcu edildi. Amniyosentez sonucunda karyotip anomalisinin saptanmadigi rapor edildi

Tartisma: GUlnimize kadar konjenital ensefalosel’in olusmasinda altta yatan mekanizma henlz
anlasilamistir. Gorintileme ydntemlerinin kullaniminin artmasi ve teknolojinin gelismesiyle 3 ve 4
boyutlu USG’'nin ve MRI gérintilemenin kullanilmasi ile erken gebelik haftasinda tanisinin konulmasi
mimkin olmaktadir.

Ensefaloselli bebekler igin prognoz ve sonuglar belirleyen faktorler kesenin boyutu, kesenin icerigi, noral
doku herniasyonu, hidrosefali varligi, enfeksiyon ve eglik eden anomalilerin varhdidir.
Sonug olarak; Gelisen imkanlar ile erken gebelik haftasinda tanisinin konulmasi mimkunddr. Erken tani
ile prognoz hakkinda aileye danismanlik verilebilir.

Anahtar Kelimeler: Prenatal tani, Ensefalosel, gebelik terminasyonu
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Dogum yapmak lizere basvuran saglikli gebelerden dogum sirasinda alinan amniyon
mayi ve kord kani érneklerinde tiroid hormon diizeylerinin karsilastirilmasi

Ulya L_]skent, Mehmet Zeki Taner, Deniz Karcaaltincaba, Pinar Tokdemir Calis, Halis Ozdemir
Gazi Universitesi Tip FakUltesi Kadin Hastaliklari ve Dogum Anabilim Dali, Ankara

Amag: Fetal kan 6rneklemesi, pratik ve tekrarlanabilir bir yontem olmamanin disinda, fetal bradikardi,
fetal kanama ve fetal 6lUm gibi ciddi riskler de tasimaktadir. Dider taraftan, teknigi daha basit ve fetal
riskleri daha az olan amniyosentezin fetal tiroid fonksiyon tespitinde kordosenteze alternatif metot olarak
kullanilip kullanilamayacadi tartisma konusudur. Bu calismada, amniyon mayiden yapilan tiroid hormon
Olgtimlerinin fetal tiroid fonksiyon ile iliskisi arastiriimistir. Bu amagla, dogum sirasinda alinan kord kani
ve amniyon mayi ornekleri serbestT4, serbestT3 ve TSH (tiroid stimilan hormon) dlzeyleri agisindan
karsilastiriimis ve aralarindaki korelasyon durumlar ortaya konulmustur. Maternal katkinin arastirilmasi
igin, kord kani ve amniyon mayiden yapilan dlgimler, maternal kan tiroid hormon duzeyleri ile de
karsilastiriimigtir.

Yontem: Dodgum yapmak Uzere basvuran, saglikli fetuslara sahip, saglikli gebeler calismaya dahil
edilmistir. Erken membran rlptlrld, preeklampsi, maternal-fetal tiroid hastalidi, fetal distress, fetal
anomali, ilag kullanimi olan gebeler calismadan dislanmistir. Calisma kriterlerini karsilayan 93 saghkli
gebe igerisinden 12 tanesi kord kaninda TSH ylksekligi, 1 tanesi amniyon sivisina kan bulasl nedeniyle
calismadan cikarilmistir. Calismadaki gebeler, dogum sirasindaki gestasyonel haftalari, dogum sekilleri ve
tekil/ikizlik durumlarina gére toplam 5 gruba ayriimistir. Amniyon mayi 6rnekleri, amniyotomi sirasinda
10cclik enjektdrlere alinmistir.

Bulgular: Kord kani-amniyon mayi TSH arasinda yalnizca >=37 hafta NSVYD (nhormal spontan vajinal
yolla dogum) grubunda istatistiksel olarak anlamh pozitif korelasyon mevcuttur. Maternal serum-amniyon
mayi TSH arasinda yalnizca >=37 hafta NSVYD grubunda pozitif korelasyon saptanmistir. Kord kani ve
amniyon mayide serbestT4 ve serbestT3; maternal serum ve kord kaninda TSH ve serbestT4; maternal
serum ve amniyon mayide serbestT4 ve serbestT3 dederleri arasinda anlamli korelasyon saptanmamistir.
ikiz gebelikler kendi icerisinde ayrica dederlendirmis ve kord kani-amniyon mayi tiroid hormon diizeyleri
arasinda anlamli korelasyon saptanmamistir.

Sonug: Amniyon mayi-kord kani arasinda yapilan karsilastirmada tiim gruplarda tiroid hormon duizeyleri
arasinda korelasyonel iliskinin bulunmamasi nedeniyle, amniyon mayiden yapilan élgimler ile fetal tiroid
fonksiyon tespitinin yapilamayacagdi sonucuna varilmistir.

Anahtar Kelimeler: Amniyon mayi, Kord kani, Tiroid
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Etkilenmis Rh Izoimmiinizasyonu Olan Ikiz Olguda Intrauterin Transfiizyon Sonucu

Tuncay Yiice, Murat Aykut Ozek, Ali Ozgiir Ersoy
Cengiz Gokgek Kadin Dogum ve Cocuk Hastaliklari Hastanesi, Gaziantep

Giris: Fetal hemolitik anemilerin en sik nedenlerinden birisi rh izoimmunizasyonudur. Etkilenmis
fetuslarda intrauterin transflizyon genellikle etkili bir tedavi saglamaktadir. Ancak ikiz etkilenmis rh
izoimmiunizasyonu olgusu literatirde gok nadirdir. Olgumuzda 22.gebelik haftasinda ikiz gebelik rh
izoimmiunizasyonu olmasi ve her iki fetusda hidrops olmasi nedeniyle cok nadir gérilen bir olgudur.

Olgu: 22.gebelik haftasinda yapilan dederlendirmede diamniyotik dikoryonik ikiz gebelik ve her iki
fetusun hidropik oldugu gozlenmistir(resim 1). Yapilan MCA Dopplerinde saddaki fetusun MoM dedgeri
2,54, soldaki fetusun 2,18 olarak saptanmis ve aile bilgilendirilerek ilk transfiizyon yapilmistir(videol). Bu
haftadan gebeligin 32.haftasina kadar yapilan 5 transflizyon isleminin tim verileri tablo 1 de verilmistir.
Son transflizyon 30.gebelik haftasinda yapilmistir. 32.haftaya kadar yapilan dederlendirmelerde soldaki
fetusun gelisme geriligi olmasi ve Doppler parametrelerinin bozulmasi nedeniyle steroid dozlari
tamamlanarak 32 2/7 haftada dogurtulmustur. Dogum sonrasi her iki bebekte uzun bir donem YDYB
yatisi olmustur. Her iki bebek saglikli bir sekilde taburcu edilmistir.

Tartisma: Ikiz rh izoimmiinizasyon olgularinda deneyim cok azdir. Her iki fetusda hidrops gelismis olmasi
da prognozu kotllestirerek yénetimi daha da zor hale getirmektedir. Her iki fetusa ayri ayn transflizyon
komplikasyon riskini arttirmaktadir. Yine tekil gebelikte oldugu gibi MCA Doppler peak sistolik akim takibi
ve umblikal ven vyolu transflizyon bu gebelerde de oncelikli yaklasimdir. Biz de olgumuzda
transflizyonlarin gogunu bu yolla gergeklestirdik, ancak bazi transflizyonlarda soldaki fetusun umblikal
venini uygun girisim igin net degerlendiremedigimizden umblikal venin intrahepatik kismina transflizyon
islemini yaptik. Her iki yolla da basarili sonuglar elde ettik. Sonugta olgunun ikiz yada tek olmasi
yaklasimi degistirmemektedir. Ozellikle hidrops gelisen olgularda da transfiizyonun basarili olabilecegini
unutmamaliyiz. Ancak ikiz olmasi komplikasyon acisindan daha risklidir. Buradaki en bulyuk sikinti
fetuslarin birinde olusabilecek bir problem ve alinabilecek bir dogum karari her iki fetlsli da
etkilemektedir.

Anahtar Kelimeler: ikiz gebelik, rh izoimmiuinizasyon, intrauterin transflizyon, hidrops fetalis
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resim 1

transfiizyon sonuclari
MCA MOM TO Hb TO Htc TSHb TS Htc

1 .transfiizyon

. 254 16 51 105 32
ag 2.18 23 712 112 34

Sol

é‘tfamﬁizyon 1,33 79 236 123 37
ag 15 61 184 11,7 359

Sol

g'tfamﬁizyon 118 79 232 134 385
ag 1,39 37 114 146 42

Sol

‘S"tfansmzyon 1,61 86 25 134 364
ag 1,59 59 174 12,7 398

Sol

g'tfamﬁizyo“ 1,43 93 27 102 295

Silg 17 67 195 142 404

TO Hb: Transfiizyon oncesi hemoglobin; TO Htc: Transfiizyon 6ncesi hematokrit; TS
Hb: Transfiizyon sonrast hemoglobin, TS Htc: Transfiizyon sonrast hematokrit

www.tmftpfetaltip2018.org
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Fetal ense saydamlik genisligi on tanisiyla yonlendirilen hastalarin karyotip ve
gebelik sonucglari

Ali &zgiir Ersoy, Tuncay Yiice, Murat Aykut Ozek
Cengiz Gokcek Kadin Dogum ve Cocuk Hastaliklari Hastanesi, Perinatoloji Klinigi, Gaziantep

Amac: Fetal ense saydamlik genisligi 6n tanisiyla Perinatoloji poliklinigine yonlendirilen hastalarin karyotip
ve gebelik sonuglarini ortaya koymakti.

Yontem: Gozlemsel calismamiza, iki yil iginde Perinatoloji poliklinigimize ense saydamlidi (NT) genisligi
tespiti sonrasi ydnlendirilen ve ayrintili bilgilendirildikten sonra genetik olarak karyotipleme islemini
riskleriyle kabul eden ve gebelik takiplerine dizenli devam eden hastalar dahil edildi. Kriterlere uyan 75
hasta Kistik higroma ve NT genisligi seklinde iki grup olarak gruplandirildi ve analiz edildi. Karyotip ve
gebelik sonug verileri incelendi.

Bulgular: 47 hasta kistik higroma, 28 hasta NT genigligi artisi tanisi aldi. Normal karyotip go6zlenen
hastalardan kistik higroma grubundan 3 hasta, NT genisli§i grubundan 2 hasta Iskelet Displazisi tanisi
aldi. Normal karyotipli kistik higromasi olan bir hasta bebedi Meckel Gruber sendromu, bir hasta bebegi
Multipl Pterygium sendromu, bir hasta bebegi Artrogripozis tanisi aldi. Yine, bu durumdaki baska iki
hastanin array-CGH sonucu normal olarak raporlandi. Normal karyotipli 6 kistik higroma tanili fetus
sonradan hidrops fetalis tanisi aldi. NT genisligi grubundan normal karyotipli bir hastanin bebegi 21.
gebelik haftasinda konjenital kalp hastalidi (KKH) tanisi alip postpartum basarili operasyon ile saglikl
olarak yasamini strdlirmektedir. Genel olarak, Trizomi 18, Trizomi 13 ve 45X0O karyotip sonugclari, kistik
higroma grubunda diger gruba gore daha sik izlendi.

Sonug: NT genigligi grubundaki hastalarin daha az sayida olmasinin sebebi olarak, Perinatoloji
poliklinigimize yonlendirilen hastalardan, 6zellikle kistik higroma olgularinin ultrasonografik olarak daha
yaygin taninabilmesi ve ayirdedilebilmesi oldugu distndldi. Kistik higroma grubundaki hastalarin ense
saydamlik kalinhdi, diger gruba goére belirgin olarak daha fazla olup, gebelik sonlanma sireleri belirgin
derecede daha erkendir. Kistik higroma grubunda daha 6n planda olarak, normal karyotipli hastalarin bir
kisminda Iskelet displazisi, KKH, Meckel Gruber sendromu, Artrogripozis sendromu gibi ultrasonografik
olarak da taninabilen hastaliklar saptanmistir. Bazilari intrauterin kaybedildiginden, hastalarin bir kismina
karyotip 6tesinde kesin genetik tani konamamaktadir. Bu konuda ayrintili postmortem incelemeler daha
iyi fikir verebilir.

Anahtar Kelimeler: Kistik higroma, ense saydamhgi kalinhdi, gebelik sonucu, fetal hidrops, karyotip
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Tablo 1.

Degisken Kistik Higroma (n=47) NT Genis Olan (n=28) P degeri
Hastanin yas1 (yil) 29.68+6.60 28.39+5.38 IFBD
Tanida gebelik yasi (hafta) 12.77£0.90 12.61+0.87 IFBD
Ense saydamligi kalinligi (mm) 6.66+1.33 4.05+1.05 <0.001
Gebelik sonlanma zamani (hafta) 22.9949.47 33.97+9.47 <0.001
Gruplar arasinda sayisal deSiskenlerin karsilastirmast. IFBD: Istatistiksel olarak fark
belirgin degil.

Tablo 2.

Karyotip Sonucu Kistik Higroma (n=47) NT Genis Olan (n=28) P degeri

Normal Karyotip n(%) 32 (68.1) 22 (78.6) IFBD

Trizomi 21 n(%) 5 (10.6) 5(17.9)

Trizomi 18 n(%) 4 (8.5) 1(3.6)

Trizomi 13 n(%) 1(2.1) 0

45X0 n(%) 5 (10.6) 0

Gruplar arasinda karyotip sonuglari karsilastirmasi. IFBD: Istatistiksel olarak fark
belirgin degil.

Tablo 3.

Karyotip Sonucu (Sr?fgl;)kh Bebek g]e:bzegl,;k Terminasyonu firilit;;llitgl:nssx veya spontan
Normal Karyotip n(%) 9 (22.5) 13 (32.5) 5(12.5)

Trizomi 21 n(%) 0 3(7.5) 1(2.5)

Trizomi 18 n(%) 0 2 (5) 2 (5)

Trizomi 13 n(%) 0 1(2.5) 0

45X0 n(%) 0 4 (10) 0

Kistik higroma grubunda karyotipe gore gebelik sonucglart dagilima.

www.tmftpfetaltip2018.org f npdernesi ipdesne)
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Antenatal Tani Alan Korpus Kallozum Agenezisi

Aslihan Yazicioglu, Evren Kogbulut, Aydan Biri
Yiksek Ihtisas Universitesi Ankara Koru Hastanesi

Amag: Korpus kallozum iki serebral hemisferin assosiasyon liflerinin ana yoludur. Gelisimi 8-20. gebelik
haftalari arasinda meydana gelir. Korpus kallozum agenezisi fetal beynin gelisimsel bir
malformasyonudur. Burada antenatal dénemde tani alan izole korpus kallozum agenezisi olgusu sunuldu.

Yontem: Gebeligin 24. haftasinda yapilan rutin ultrasonografide korpus kallozum agenezisi tespit edilen
gebenin fetal manyetik rezonans (MR) goérintilemesi olgunun izole bir durum oldugunu ortaya koydu.
Gebeye verilen genetik danismanlik neticesinde miyadinda bebek doddu. Postnatal takibi sorunsuz
seyretti.

Bulgular: 26 yasindaki tibbi ve ailevi 6zgegmisinde 06zellik olmayan primipar gebenin 24. gebelik
haftasinda yapilan rutin ultrasonografisinde korpus kallozum agenezisi tespit edilmesi tizerine klinigimize
yonlendirildi. Yapilan ultrasonografide lateral ventriktl genisligi 12 mm olarak 6lglldi. Fetal MR’da korpus
kallozum agenezik goérinimde ve lateral ventrikiller paralel konfiglirasyondaydi. Her iki lateral ventrikil
oksipital hornlar diizeyinde sinirda dilate gorildii. Gebenin antenatal takibi sorunsuz seyretti. 40. gebelik
haftasinda 3270 gr 1. ve 5. dakika APGAR skorlari 8 ve 9 olan erkek bebek vajinal yolla dogdu. Yenidogan
otoakustik emisyon testi, géz ve ndérolojik muayenesi normal sinirlardaydi. Postnatal takibi sorunsuz
seyretti.

Sonug: Korpus kallozum iki serebral hemisferin assosiasyon liflerinin ana yoludur. Gelisimi 8-20. gebelik
haftalari arasinda meydana gelir. Kallozal agenezi parsiyel, fokal veya komplet olabilir. Diger beyin
anomalileri ile birlikte gorllebilecedi gibi kraniofasiyel, kas-iskelet, kardiyak ve genitolriner sistem
anomalileri ile birlikte de gorulebilir. Etiopatogenezi net dedildir. Tanida antenatal ultrasonografi ve fetal
manyetik rezonans (MR) gdruntilemeden faydalanilir. Fetal MR 6zellikle ultrasonografide gézden kagan
diger anomalileri tespit etmede oldukga basarilidir. izole bir bulgu olsa bile karyotip &nerilir. Aileye
danismanlik verilirken olgunun izole veya kompleks olmasi biylk énem tasimaktadir.

Anahtar Kelimeler: Antenatal, fetal MR, korpus kallozum agenezisi, karyotip
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Torkular herofili trombozu; klinigimizde tani alan alti olgunun sunumu

Didar Kurt, Tugba Sarag Sivrikoz, Giircan Tiirkyilmaz, Aylin Yilmaz, Litfiye Uygur, Ibrahim Kalelioglu,
Recep Has, Atil Ylksel
Istanbul Universitesi Tip Fakiltesi, Kadin Hastaliklari ve Dogum Anabilim Dali, Perinatoloji Bilim Dali

Amag: Torkular herofili trombozu oldukga nadirdir ve prevalansi tam olarak bilinmemektedir. Canli dogum
ile sonuglanan vakalarda neonatal sonuglar tamamen normal olabilecekken, neonatal 6lim veya nérolojik
komplikasyon ile sonuglanan vakalar da bildirilmistir. Biz bu calismada klinigimizde torkular herofili
trombozu tanisi almis olan alti olguyu analiz etmeyi amagladik.

Materyal-Metod: 2011-2018 yillari arasinda prenatal dénemde torkular herofili trombozu tanisi alan alti
olgunun prenatal bulgu ve postnatal sonuglari retrospektif olarak incelendi.
Bulgular: Ortalama tani haftasi 22.5 hafta (20-25 hafta), ortalama anne yasi 28.1 yil (24-34 yil) olarak
saptandi. Vakalarin ultrasonografi incelemelerinde arka fossada, tentoryum seviyesinin Gzerinde, renkli
Doppler ile kan akimi izlenmeyen, icerisinde trombus ile uyumlu kitle gérilen, hipoekojen lezyonlar
saptandi. Trombdusin ortalama en uzun gapl 13.8 mm ( 10-19 mm) 6lgildd. Bu alti olgudan doért tanesine
( %66.7) magnetik rezonans inceleme de yapilabildi, ultrasonografiye ek intrakraniyal bulgu goérilmedi.
Prenatal donemde iki olguya (33.3%) karyotip analizi yapilabildi ve timd normal karyotip olarak
sonuglandi. Alti gebelikten iki tanesi (%33,3) miadinda sezaryen ile dogum, bir tanesi (%16,7) miadinda
normal spontan yolla dogum ile sonlandi. Bir gebelik termine edildi ( %16,7), bir gebelik in utero fetal
kayip ile sonucglandi (%16,7), bir gebeligin ( %16,7) takibi hala devam etmektedir. Canli dogum ile
sonuglanan ug vakanin bir tanesi kardiyak yetmezlik nedeniyle neonatal besinci gliinde eksitus oldu, bu
olguda prenatal ultrasonografide asimetrik intrauterin bayume kisitliligi, hafif kardiyomegali ve trikUspit
kapakta yetmezlik mevcuttu. Diger yasayan iki olgunun nérolojik gelisimi normaldi. in utero mort fetalis
olan olgunun torkular herofili trombozu disinda ek prenatal bulgusu yoktu, fetal karyotip sonucu
normaldi.

Sonug: Torkular herofili tanisi prenatal donemde ultrasonografi ile koyulabilir. Vakalarda seri ultrason
takibi yapilmasi 6nerilir. Hastaligin seyri ve pre-postnatal sonuglari oldukca dediskendir.

Anahtar Kelimeler: dural sintls, torkular, tromboz




EEss A B OYE el AEA

Y o '

TANI KONGRESI \%% \E - g
SHERATON HOTEL, ANKARA g -~

Olgu 3: aksiyel planda arka fossada torkular herofili trombozu
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Torkular herofili trombozu vakalari

Anne Tanida
Olgu Gestasyonel  Prenatal USG Bulgulari Prenatal Seyir Sonug
Yast
Hafta

Icerisinde 10 mm trombiis

1 32 20 bulunan THT na sekonder - IUMF
dural sintislerde dilatasyon
CL Trombiis
Igerisinde 13 mm trombiis . . .

2 24 22 bulunan THT na sekonder VIR Ge_bellk takip

- i kaldi, ek bulgu  edilmekte
dural siniislerde dilatasyon . .
gelismedi

Icerisinde 13 mm trombiis Trombiis Sas saslikl;
bulunan THT na sekonder boyutlarinda £ 548

3 28 20 - ! ¢ocuk, normal
dural siniislerde dilatasyon, artma oldu (33. néroloiik eelisim
intrakardiyak ekojen odak  hafta, 26mm) JI% el
Icerisinde 16 mm trombiis Trombiis

4 97 o5 bulunan THT na sekonder boyutlar1 stabil ~ Neonatal 5.giin
dural siniislerde dilatasyon, kaldi, ek bulgu eksitus
alUBK, kardiyomegali, TY gelismedi
Icerisinde 19 mm trombiis Tamama yakin Sag saglikli

5 24 24 bulunan THT na sekonder regresyon oldu  ¢ocuk, normal
dural siniislerde dilatasyon (36. hafta) norolojik gelisim
Igerisinde 12 mm trombiis

6 34 24 bulunan THT na sekonder Terminasyon

dural siniislerde dilatasyon,

KPK

USG, ultrasonografi; THT, torkular herofili trombozu; IUMF, in utero mort fetalis;
alUBK, asimetrik intrauterin biiytime kisithligi; TY, trikiispid yetmezlik; KPK, koroid

pleksus kisti
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Etlik Ziibeyde Hanim Kadin Hastaliklar1 Egitim ve Arastirma Hastanesi 2017 ve 2018
yillarina ait on hafta iizeri gebelik terminasyonlarinin degerlendirilmesi

Nihal Sahin Uysal, Orhan Altinboga, Kemal Sarsmaz, Neslihan Oztriik, Ozlem Moraloglu Tekin, Aykan
Yicel

Saghk Bilimleri Universitesi Etlik Ziibeyde Hanim Kadin Hastaliklari Egitim ve Arastirma Hastanesi,
Perinatoloji Bilim Dali, Ankara

Amag: Etlik Zibeyde Hanim Kadin Hastaliklari Egitim ve Arastirma Hastanesi’'nde 1 Ocak 2017 ile 30
Nisan 2018 tarihleri arasinda on hafta lzeri gebelik terminasyonlarinin degerlendirilmesi amaclanmistir.
Yéntem: Hastanemizde 1 Ocak 2017 ile 30 Nisan 2018 tarihleri arasinda on hafta lGzeri gebelik
terminasyonlarinin kayitlari tarandi ve 55 gebelik terminasyonu olgusu galismaya alindi. Maternal
demografik 6zellikler, uygulandidi gebelik haftasi, terminasyon yontemi, fetal adirlik ve cinsiyet dagilimi
ve terminasyon nedenleri degerlendirildi.

Bulgular: Hastalarin yas ortalamasi 28,38 + 6,12 olup, 18 ile 43 arasinda dedismekte idi. Ortalama
gravida 2,69 £ 1,63 olup, 1 ile 7 arasinda iken; ortalama parite 1,15 £ 1,13 olup, O ile 6 arasinda
dedismekte idi. Terminasyonun uygulandidi gebelik haftasi ortalama 20,82 + 2,08 olup, 14 ile 24
araligindaydi. 55 olgunun 48’inde (%87,27) vajinal yolla gebelik terminasyonu gergeklesirken, 8 olguda
histerotomi yapilmisti. 22 hafta ve Gzeri gebelidi olan 24 olguda (%43,63) fetal intrakardiyak potasyum
klorid ile fetosid yapildiktan sonra terminasyon gergeklestirildi. Gebelik terminasyonu yapilan olgulardaki
ortalama fetal agirlik 433,45 £ 244,06 olup, 55 ile 1115 gram arasinda dedismekte idi. 55 olgunun
26'sinda erkek, 25’inde kiz fetls tespit edilirken, 4’linde fetal cinsiyet belirtilmemisti. En sik gebelik
terminasyon nedeni fetal yapisal anomalilerdi (% 67,27) (Tablo 1,2).

Sonug: Ultrason teknolojisindeki ilerlemeler ve rutin prenatal tarama yapilmasi gesitli fetal
malformasyonlarin saptanmasinda yeni olanaklar yaratmistir (1). Eurofetus’in yaptigi calismada, 200.000
kadin rutin ultrason ile dederlendirilmis ve anomalili fetuslarin %61'i saptanmistir (2). Klinigimizde 11-14
haftalar arasi birinci trimester tarama testi, 15-20 haftalar arasi ikinci trimester tarama testi ve18-22
haftalar arasi anomali taramasi igin ayrintili ultrason basvuran her hastaya dnerilmektedir. Invaziv tani
testleri veya ultrason muayenesi ile tespit edilen fetal anomali durumlarinda, fetal ve neonatal tedavi
segeneklerinin olmamasi veya kisith olmasi durumlarinda ailelere gebelik terminasyon segenedi
sunulmalidir. Merkezimizde uygulanan terminasyonlarin en sik nedeni yapisal anomalilerdi. Daha etkili
prenatal tarama ile ge¢ dénemde uygulanan gebelik terminasyonlarinin bir kismi azaltilabilir.

Anahtar Kelimeler: Gebelik terminasyonu, kromozomal anomali, yapisal anomali
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Gebelik terminasyon nedenlerinin dagilimi (n= hasta sayisi)

Neden n %
Fetal yapisal anomaliler 37 67,27
Kromozomal anomaliler 9 16,36
Amniyon mayii anormallikleri 8 14,54
Fetal hidrops 1 1,81

Fetal yapisal ve kromozomal anomalilerin dagilimi (n= hasta sayisi)

Neden n %
Fetal yapisal anomaliler 37 67,27
Santral sinir sistemi 20 36,36
Coklu anomali 8 14,54
Kas iskelet sistemi 3 5,45
Genitouriner sistem 3 5,45
Kardiyovaskiiler sistem 2 3,63
Sakrokoksigeal teratom 1 1,81
Kromozomal anomaliler 9 16,36
Trizomi 21 6 10,90
Trizomi 18 1 1,81
Trizomi 13 1 1,81
Triploidi 1 1,81
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