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Ozet

Summary

Amag: Koroid pleksus kistleri (KPK) izole olgularda %1 oraninda
kromozomal anomalilerle birlikte iken, multiple anomalile-
rin eslik ettigi durumlarda %37’ye varan oranlarda anormal
karyotip birlikteligi gostermektedir.

Olgu Sunumu: Bu sunuda KPK nedeniyle prenatal sitogenetik tani
yapilan olguda saptanan 46,XY,der(5),t(5;18)(p12;q11) pat
karyotipli fetus tartigilmaktadir.

Sonug: Olgu, patolojik ultrasonografi varliginda yapilan fetal
karyotipin, tanisal deger yaninda genetik danigsma igin 6ne-
mini de ortaya koymaktadir.

Anahtar Kelimeler: Koroid pleksus kisti, Dogum oncesi tani,
Resiprokal translokasyon
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Objective: 1% of the isolated choroid plexus cysts (CPC) are
associated with chromosomal abnormalities and this ratio
increases to 37% with additional abnormalities.

Case Report: In this report, we described a fetus with
46,XY,der(5),t(5;18)(p12,q11)pat karyotype that was found
in prenatal diagnosis for CPC.

Results: This case also shows the importance of fetal karyotyping
and genetics counselling during the presence of abnormal fe-
tal ultrasonographic findings.

Key Words: Choroid plexus cysts, Prenatal diagnosis,
Reciprocal translocation
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Koroid Pleksus Kistleri (KPK) lateral ventrikiil icinde
olusan ekojen yapilardir. Erken gebelik doneminde %0.18-
2.5 (1) siklikla saptanan KPK’lerinin kromozomal anoma-
lilerle birlikte goriilme orani izole KPK’de %1, multiple
anomalinin eslik ettigi durumlarda ise %37°dir (2). KPK’li
olgularda saptanan anormal karyotiplerin %79’u trizomi
18, %13’4 Down sendromu, %1.5’u trizomi 13, %2’si
triploidi ve %31 de diger karyotip anomalileridir (2).

Bu sunuda, KPK nedeniyle prenatal tani yapilan bir
olguda, ailesel resiprokal translokasyonun bir sonucu olan
46,XY.der(5),t(5;18)(p12ql1) pat karyotipli fetus sunul-
makta ve ailesel resiprokal translokasyon tartigilmaktadir.

Olgu

Olgu, aralarinda es akrabaligi bulunmayan 21 yasinda
anne ve 25 yasinda babanin 3. gebelik iiriiniidiir.
Reprodiiktif dykiide, 6.5 aylik 6lii dogumla sonlanan ano-
malili fetus ve 3,5 aylik spontan abortus bulunmaktadir.
Fetal ultrasonografide koroid pleksus iginde 8.2x13.3
mm’lik izole kist (Sekil 1) izlenmesi nedeniyle 17.gebelik
haftasinda amniosentez yapilmistir.

Flask yontemi ile yapilan amniotik hiicre kiiltiirii ve
GTG bantlama ile fetal karyotip 46,XY.,der(5)t(5;18)
(p12;q11) (Sekil 2) olarak saptanmistir. Ebeveynlerin
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kromozom analizinde babanin karyotipi 46,XY,t(5;18)
(p12;q11) (Sekil 3), annenin karyotipi 46,XX olarak belir-
lenmigtir.

Aileye genetik danigsma verilerek ailesel resiprokal
translokasyonun getirdigi riskler, dengesiz karyotipli
fetusun olusum ve prognozu anlatilarak ailenin karar ve
kurul onay1 ile gebelik sonlandirilmistir. Terminasyon
sonrast alman kordon kani ile karyotip dogrulanmigtir.
Otopside fetusta mikroftalmi, yarik damak-dudak, pes
ekinovarus deformiteleri saptanmistir.

Tartisma

Ultrasonografide saptanan bazi fetal anomaliler spesi-
fik kromozomal sendromlarla birlikte bulunmalar1 nedeniy-
le genetik danisma ve prenatal sitogenetik tani gerektirirler.
Onceleri KPK varlig1 fetal karyotipleme icin yeterli bir
endikasyondu giiniimiizde ise izole kabul edilen KPK
varliginda aileye genetik danigsma verilmesi ve fetal
karyotipleme yapilmamas: goriisii yaygindir (3). KPK’ne
eslik eden diger anomalilerin ultrasonografi incelemesi
sirasinda saptanabilmesi fetal karyotipleme kararimin alin-
masinda belirleyicidir. Bu nedenle yetkin bir uygulayici
tarafindan yliksek rezolusyonlu bir cihazla yapilacak detay-
11 anatomik fetal degerlendirmenin dnemi biiytiktiir.
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Sekil 1. KPK’nin ultrasonografik goriintiisii.
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Sekil 2. Fetal karyotip 46,XY,der(5),4(5;18)(p12;q1 1)pat.

KPK ile birlikte gdzlenen anormal karyotipler i¢inde
en fazla trizomi 18 goriilmekle birlikte diger andploidilere
de raslanmaktadir. Olgumuzun karyotipi KPK’leri varli-
ginda saptanan nadir bir karyotip Ornegidir. Dengeli
resiprokal translokasyon tasiyicisi bir babadan kalitilan
derivatif 5’1 igeren bu fetal karyotip, parsiyel trizomi 18’1
(trizomi 18q) ve parsiyel monozomi 5’i (5p delesyon) ifade
etmektedir. Literatiirde trizomi 18 KPK birlikteligini goste-
ren ¢ok sayida Ornek olmakla birlikte KPK ile 5p
delesyonu bildirilen sadece bir olgu bulunmaktadir (4).

Trizomi 18 olgularinin %54’{inde ikinci trimester
USG’de KPK saptanmaktadir (2). Parsiyel trizomi 18
olgularinda Kklinik, trizomik segmentin niteligine gore
belirlenmektedir. Parsiyel trizomi 18 olgularinda trizomik
bolge 18. kromozomun kisa kolunu igeriyorsa nonspesifik
bir tablo olustururken, uzun kolunu igeren parsiyel
trizomilerde klinik ful trizomi 18’den ayirt edilemez (5).
Olgumuz nadir goriilen karyotip yapisi ile KPK ve trizomi
18 birlikteligine yeni bir 6rnek olmustur.
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Sekil 3. Babanin karyotipi 46,XY,t(5;18)(p12;q11).

Olguda yapilan fetal karyotipleme, ailede bulunan
resiprokal translokasyon tasiyiciligini da tanimlamamizi
saglamistir. Dengeli kromozomal diizenlenimler olan
translokasyonlar, tasiyict bireylere kromozomal olarak
dengesiz gamet olusturmak agisindan yiiksek risk getir-
mektedir. Translokasyon tasiyicis1 ebeveynin %10-15
oraninda kromozomal anomalili ¢ocuk sahibi olma riski
vardir (6). Bu nedenle ailesel translokasyonlar prenatal tam
programi kapsaminda izlenmesi gereken olgulardir.

Bu olgu gostermistir ki, patolojik fetal ultrasonografi
varliginda yapilan fetal karyotiplemede saptanan karyotipin
niteligi, indeks olgu ic¢in tani1 degeri tasimakla birlikte
sonraki gebelikler igin verilecek genetik danismayr yon-
lendirmesi acisindan da biiylik 6nem tagimaktadir.
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