ANKARA TIP MECMUASI (THE JOURNAL OF THE FACULTY OF MEDICINE) Vol. 43 : 527-532, 1990

MIKROFTALMI - ANOFTALMI VE iZOLE RENAL KIiST
OLGULARI NEDENIYLE PRENATAL TANIDA
KARSILASILASILACAK SORUNLAR

Cihat Unlii*® Liigen Cengiz** Bekir Sitlu Sayh*** ithan Erden™™"*

Son yillarda gelistirilen yoéntemlerle prenatal tani konabilen fo-
tal malformasyon ve deformasyonlardan bazilarmda uygun tedavi
saglanabilmekte, 6te yandan renal agenezi, anensefali, trizomi-21 gibi
baz1 orneklerde gebelige erkenden son verilebilmektedir (5). Bilindigi
gibi, ultrasonografik uygulamalar hem obstetrik alanda baz: girigim-
lere hemde prenatal taniya olanak vermektedir. Gliniimuzde «real-ti-
me» ultrasonografi cihazlari sayesinde noral tiip defektleri, gastro-
intestinal, kardiyak ve tirogenital sistem anomalileri ile iskelet sistemi
malformasyonlar: erken dénemde taninabilmektedir (3,4). Hatta fo-
tal 6lciimlerin monitorizasyonu sonucu sinir mikrosefali, hipertelorizm
gibi minér sayilabilecek diizensizlikler saptanabilmektedir. Ozellikle
fotal anomaliler igin risk gruplarmi olusturan kisilerde (anne ya da
babada kalitsal bir hastaligin bulunmasi, onceki gebeliklerden ano-
malili bebek olmasi, akraba evliligi, yeni gebelikte patoloji disundu-
recek bir bulgunun varhgi) detayl sonografik incelemeler yapilmasi
gerekmektedir (10). Bu durumlarda gebelikten énce genetik analiz ya-
pilarak bir patoloji olup olmadigl arastirilmahdir.

Biz bu makaleyle ilk gebeliginden multipl malformasyonlu ¢ocu-
gu olmus bir ailenin 2. gebeligine iliskin calismalarn sunmaktayiz.
Yeni gebelikteki bulgular anne-babanmn 2 ayr1 genetik antite igin he-
terozigot olmalari ve ilgili genlerin ¢ocuklarda ayr1 ayri ifade bulmasi
nedeniyle ilging sayilmistir.
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OLGU SUNUSU

E. ailesi ilk gocuklarmda mikroftalmi-anoftalmi tanis1 bulunma-
s1 nedeniyle, ikinci gebeligi hakkinda danigma amaciyla basvurmus-
tur. Anne (A.E) Nigde, Ulukisla Emilik Koyt 1969 dogumlu olup her-
hangi bir yakinmas1 yoktur. Baba (M.E.) aym koyden 1963 dogumlu.
Cift halen Karablik'te yasamakta. 3 yillik evli ailenin ilk gebeligi
evlendikten bir yil sonra spontan olarak gerc¢eklesmis. Gebeligin ilk
trimestrinde gorulen bulanti-kusmalar disinda «bobrek rahatsizligi»
nedeniyle kisa stire hospitalize edilen hastaya «bazi ilaglar» verilmis.
Bunun disinda «vajen gevsekligi» 6n tamst ile istirahate alinmis ve ni-
hayet Karabik Devlet Hastanesinde miyadinda normal dogum ile 1755
gr ve 55 sm olgiilerinde canli bir kiz ¢ocugu dinyaya getirmis. Bebek-
te intrauterin gelisme geriligi, sag-sol mikroftalmi-anoftalmi ve ayak-
larin ige dénukligi saptanmis. Bebek 5 aylikken 6lmis.

A E.'de daha sonra ¢esitli tetkikler yapilmig, rubella, toksoplazma
ve CMV test sonuglar: ELISA yontemi ile normal simnirlarda degerlen-
dirilmistir. Kari-kocanin teyze torunlari olmasi nedeniyle ilk cocuk-
taki tablo otozomal-resesif etyolojiye baglanmis ve aileyve yeni gebe-
liklerin % 25 teorik risk tasidigy hildirilmistir (Resim 1).

A E. bir stire sonra ikinci kez gebe olarak basvurmus ve kendi-
sinde gerekli obstetrik incelemeler yapilmistir. Bu arada 24. gebelik
haftasinda yapilan ultrasonografide fotal élctimler 20, hafta ile uyum-
lu bulunmus vani 4 haftalik bir intrauterin gelisme geriligi saptanmis-
tir. Bunun yamsira oligohidramni ve sagda fetal bébrek lojunda kis-
tik olusum (3 cm capinda) belirlenmistir (Resim 2). Oteki rutin tet-
kikler normal dizeylerde bulunmustur. Kan grubu O-Bh (+} olan has-
tada 24. gebelik haftasinda ayrica su ileri tetkikler yapilmistir,

Serum Cinko dizeyi : 96 pgr/dl
Serum A F P dizeyi : 125 ng/ml
Serum Ostricl diizeyi : 20 ng/ml
Serum HP L diizeyi : 240 pg/ml

Bu bulgularla fotiste intrauterin gelisme geriligi ve izole renal
kist tanisi konmustur. Diger bulgularin normal simnwrlarda bulunmas:
karsisinda bu patolojide de otozomal resesif veya dominant genlerin
etkinligi s6z konusu olabilir. Eglerin 2 ayr resesif gen bakinmindan
heterozigot olduklari dastinilmektedir. : '
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Resim 1 : E. ailesine ait pedigri. Kadin proband sayilmis (okla isaretli) ve ailedeki

oteki nitelikler tzerinde durulmayip sadece belirtiimekle yetinilmistir.

Resim 2 : 2. gebelikie fetusta tesbit edilen izole renal kistin ultrasonografik gdrintma.

TARTISMA

Bu makaleyle sunulan antitelerden ilkinde mikroftalmi-anoftal-
mi tanist bulunmaktadir. Bu tir dizensizlik Franceschetti-Klein (1961)
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tarafindan dékimante edildigi lizere otozomal resesif bir antitedir (2).
Nitekim 1943 yilinda Pascheff tarafindan refere edilmis bir tek vu-
murta ikizlerine deginilmektedir ki bebeklerin her ikisinde de sagda
anoftalmi solda mikroftalmi soéz konusudur (7). Bununla beraber bu
tiir géz kusurlar baska diizensizliklerle de beraber goézlenebilir (8).
D trizomileri bunlarin basinda gelir. Bebekte sitogenetik arastirma
yapilmamakla beraber sistemlere ait baska bir dizensizlik tanimlan-
madig1 i¢in kromozom anomalisi disuntilmemistir.

Ote yandan ikinci gebelikte goriilen sag izole renal kistin ay1ricl
tams1 henliz gergeklesmemistir. Gebelik halen rutin kontrollerle iz-
lenmektedir. Familial Juvenile Nephronophthisis (Mediiller kistik holb-
rek hastalig1 ve renal displazi, retinal aplazi (Loken-Senior sendromu)
uzerinde en ¢ok durulan antitelerdir (1,8,9). Saptanan 4 haftalik intra-
uterin gelisme geriliginin plasenter yetmezlige bagh olabilccegi dii-
suntlmektedir.

Son iki antite de otozomal resesif genlerin etkinliginden ileri gel-
mekte oldugundan, burada ileri sturtlen hipotezle bagdasmaktadir.
Yani kari-kocanin bagimsiz iki antite igin heterozigot olduklar: aiisii-
nulebilir. Ancak unutulmamas: gereken nokta benzer tablolarda ge-
netik heterojenite nedeniyle dominant kalitim modelinin de gecerli
olabilecegidir.

Riskli gebeliklerde antenatal tani ilk antite lizerine yogunlastiril-
misken, 2. bir antitenin daha s6éz konusu olabilecegi ve bu olasiligin
akraba evliligi ile artacag gézden uzak tutulmamalidir. Prenatal do-
nemde bir fétal malformasyon saptandiginda bunun bir¢cck sistemi
ilgilendiren bir kromozom anomalisinin yalnzca tek bir belirtisi ola-
bilecegi de unutulmamalhdir. Bu nedenle anomali varhgmda genetik
analizlere tnem verilmelidir. Genetik analiz yapilarak ileriki gebelik-
ierde anomaliye rastlanma olasilig1 arastinlmal ve aile ile karsilikh
gortiserek yeni bir gebeligin tasiyabilecegi riskler anlatilmalidir.

OZET

Bu makalede ilk gebeliginden mikroftalmi-anoftalmi’li cocugu ol-
mus ve akraba evliligi yapmis bir ailenin ikinci gebeligine ait calisma-
lar sunulmaktadir. Bu gebelikte de prenatal dénemde bebekte, ultraso-
nografiile gelisme geriligi ve izole renal kist saptanmistir. Bu iki antite
de otozomal resesif genlerle olugabileceginden eslerin iki ayr resesif
antite bakimindan heterozigot olduklar: dastniilmektedir. Boyiece il-
gili genler ¢ocuklarda ayri ayri ifade bulmustur. Bu yazda iki ayn
antitenin birlikte olmasinin énemi tartisilmistir.
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SUMMARY

Difficulties in the Prenatal Diagnosis of Microphthalmia - Anophthalmia and

Isolated Renal Cyst Cases

In this article, studies about a family with consongineus marria-
ge, which gave birth of a baby with microphthalmia and anophthal-
mia at the end of the first pregnancy, are represented. During second
pregnancy, at the prenatal period, intrauterine growth retardation and
an isolated renal cyst have been detected by the help of ultrasonog-
raphy. As both of these entities are seperately related with the auto-
somal recessive linked genes, it has been concluded that, parents were
heterozygotes for two different entities. So related genes had presen-
ted seperately in the siblings.
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