
Olgu: Antenatal takiplerinde biyokimyasal tarama testinde
yüksek risk saptanan hastaya yap›lan amniyosentez ifllemi
sonras› hasta poliklini¤imize genetik dan›flmanl›k için yön-
lendirildi. Gebeli¤inin 20. haftas›nda olan hastan›n fetal kar-
yotip sonucu normal konstitüsyonel karyotip olarak rapor-
lanm›flt›. Fizik muayenesinde hafif mental retardasyon, fasiyal
dismorfizm, yele boyun, vücutta yayg›n cafe au lait lekeleri ve
ciltte çok say›da nörofibromla uyumlu olabilecek en büyü¤ü
1 cm olmak üzere solid kitleler tespit edildi. NF1 gen dizi
analizi istenen hastada dizi analizinde mutasyon saptanmad›.
Bunun üzerine NF1 geni için delesyon duplilasyon analizi
MLPA yöntemi ile yap›ld›. Analiz sonras›nda NF1 geninde
heterozigot tüm gen delesyonu saptand›. Ek olarak hastada
sitogenetik mikroarray (CMA) çal›fl›ld›. CMA analizinde
NF1 ve komflu 9 geni içeren delesyon saptand›. Hastaya so-
nuçlarla ilgili genetik dan›flmanl›k verildi. Hasta prenatal ta-
n› istemedi.

Sonuç: Büyük gen delesyonlar› dizi analizi gibi yöntemler ile
atlanabilmektedir. Nörofibramatozis düflünülen olgularda di-
zi analizinde mutasyon saptanmamas› halinde MLPA ve/veya
Mikroarray gibi moleküler tetikiklerin yap›lmas› mutasyonla-
r› atlamamak ad›na çok önemlidir.
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Amaç: Inverted Duplikasyon Delesyon 8p [invdupdel(8p)]
Sendromu nadir görülen bir kromozom anomalisi olup hafiften
a¤›r derecelere kadar de¤iflken zeka gerili¤i, a¤›r geliflme gerili-
¤i ve hipotoni ile karakterizedir. Prevalans› tahminen 1/22000
ile 1/30000 aras›ndad›r. Bilinen 50 kadar vaka rapor edilmifltir.

Olgu: ‹kinci gebeli¤inde ileri anne yafl› (36) ve antenatal takip-
lerinde biyokimyasal tarama testinde yüksek risk nedeniyle 13.
gebelik haftas›nda baflvuran olguya, 16. gebelik haftas›nda am-
niosentez ifllemi yap›ld›. H›zl› anöploidi taramas› amac›yla yap›-
lan QF-PCR analizi sonucu normal olan hastan›n karyotip ana-
lizi sonucunda ise 46,.,add8p saptand›. Bunun üzerine çal›fl›lan
ebeveyn karyotip analizleri normal konstitusyonel karyotip ola-
rak de¤erlendirildi. Fetal örnekten yap›lan Subtelomerik FISH
çal›flmas›nda ise 8p bölgesinde subtelomerik delesyon tespit
edildi. Olgunun Düzey II USG taramas› ve Fetal EKO gebelik
haftas› ile uyumlu ve normal olarak rapor edildi. Bunun üzeri-
ne yap›lan moleküler karyotipleme çal›flmas› sonucunda
8p11.22–p23.1 bölgesinde 27.2 Mb büyüklükte, 122 OMIM

geni içeren duplikasyon ve 8p23.1–p23.3 bölgesinde 6.8 Mb
büyüklükte 15 OMIM geni içeren delesyon saptanmas› ile ol-
gunun [invdupdel(8p)] Sendromu oldu¤u düflünüldü.

Sonuç: Dengesiz kromozomal yeniden düzenlenmelerde,
USG takibinde fetal anomali tespit edilemeyebilece¤i, bununla
birlikte kromozomal kökenin tespiti, olas› fetal prognoz ve ge-
netik dan›flma aç›s›ndan moleküler karyotiplemenin öneminin
vurgulanmas› amac›yla sunulmufltur.
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Amaç: X’e ba¤l› santronükleer miyopati (XLCNM) (ayn› za-
manda miyotübüler miyopati [MTM] olarak da bilinir), fliddetli
ile hafif aras›nda de¤iflen kas güçsüzlü¤ü ile karakterizedir. fiid-
detli (klasik) XLCNM prenatal olarak polihidramnios ve fetal
hareketin azalmas› ile kendi belli etmekle birlikte, hipotoni ve
solunum s›k›nt›s› olan yenido¤anlarda görülür.

Olgu: Olgumuz 34 yafl›nda gebeli¤in ilk trimester›nda ailesinde
kas hastal›¤› öyküsü ile baflvurdu. Kendisinde MTM1 geninde
IVS7+1G>A heterozigot mutasyonu tespit edilen olguya gebeli-
¤in 16 haftas›nda amniyosentez planland›. Fetusta da mutasyon
tespit edilmesi sonucu gebelik konsey karar›yla sonland›r›ld›.

Sonuç: Tek gen hastal›klar› için prenatal dönemde moleküler
tan› testleri günümüzde oldukça yayg›n kullan›lmaktad›r. Bu ol-
gu sunumunda prenatal tan›da moleküler testlerin yerinin belir-
lenmesi ve tafl›y›c›l›k tespitinden tan›ya kadar uygulanan ifl ak›fl›-
n›n tart›fl›lmas› planlanm›flt›r.
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