
2024 ARALIK YDUS



Soru -1: B
• Rubinstein-Taybi sendromu: OD 



Soru -4: A
• Ösafagus Atrezisi

• Multiple malformasyon %30 (en sık Diğer GİS)
• Anöploidi %10:T18 ve T21
• EN SIK kromozamal anomali ilişkisi: tip A
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Soru -6: B
• İmmun Hidrops Fetalis: MCA-PSV Altın standart: MR ne işe yarar

Fetal MRI
• Kalp hariç, fetal anatominin değerlendirilmesi olguların %99’unda mümkün
• Kardiak anatominin değerlendirilmesi çok zor, en zor Pulmoner ve arta değerlendirmesi.
• Beyin anomalilerinde %50 ek bulgu veya tanının değişmesine katkısı oluyor
• Beyin anomalisi olan olgularında %20 sinde yönetimi değiştiriyor
• Kafa-yüz- boyun
• Toraks- Abdomen-pelvis
• Monokoryonik ikiz komplikasyonları
• Fetal cerrahi yapılacak veya yapılmış fetus
• Plasenta - PAS
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Soru -8: A
Kistik Higroma

• Venolenfatik malformasyona bağlı olarak ense bölgesinde geniş ve çok sayıda septalı kistler 
(juguler lenfatik keseler) 

• İntrauterin fetal kayıp oranı sık
• >%70 fazla anöploid

• İlk trimester KH: kalın NT’ye göre 5X fazla anöploid riski
• Birinci trimester KH: en sık T21 (daha az olarak 45,X0 ve T18)
• İkinci trimester KH:%75 45,X0

• Karyotip normal olsa da yapısal anomali riski yüksek 
• Birinci trimester KH %33 yapısal anomali

• En sık kardiyak anomali (hipoplastik sol kalp, AoCo)
• Büyük KH hidrops fetalise ilerler prognoz kötü
• Küçük KH spontan gerileme olabilir

• fetal karyotip + fetal eko normal ise prognoz iyi
• KH %1-3 Noonan sendromunun bir parçası
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Soru -11: C



Soru 13: D

• Multifaktöriel kalıtım: Organ anomalileri: NTD, Kalp anomalisi



Soru -16: A
• Yalancı pozitif test (FPR) nedenleri

• Plasentaya sınırlı Mozaisizm: %87
• CVS olgularında %1-2 

• Ölü ikiz eşi – Vanishing twin
• Maternal Mozaisizm (Test maternal karyotipin normal olduğu varsayılarak 

analiz yapar)
• Özellikle anne mozaik Turner ise 
• Anne mozaik olmayan seks kromozomu anöploisi olabilir, 47 XXX

• Maternal Kanser (Özellikle birden fazla anöploidi tanısı konuluyorsa )
• Lösemi, Lenfoma, Kolorektal ve anal

• Transplant hastaları
• Gebe eğer erkek hastadan organ almışsa 





Soru -18: C

• Fetal farmakoterapi, anneye verilen ilaçların fetusa tp geçişi ile
1. Fetal aritmi tedavisi: Digoksin, flekainid, satolol
2. KAH tedavisi : dexametazon
3. CCAM tedavisi: dexametazon-prednol
4. Fetal Tiroid Hastalıkları tedavisi: L tiroksin



Soru 19: E
• Lateral ventrikül genişliği normal değeri >15 hf terme kadar <10 mm 

• 10-12 mm: hafif-mild VM
• 13-15:  moderate VM
• >15 mm: Şiddetli VM: Koroid pleksuslar LV içinde yüzer

• VM tanısında
• Fetal anatomik değerlendirme
• Fetal karyotipleme %5- Marray:%10-15
• Konjenital enfeksiyon (CMV, toxoplazma) %1-2
• İntrakraniyel kanama şüphesi var ise anti-HPA antikorları bakılmalı

• Mild Ventrikulomegali izole ve stabil ise nörolojik gelişim en az %90 normal
• Moderate Ventrikulomegali izole ve stabil ise nörolojik gelişim en az %75 

normal



Soru 20: B
Fetal Eko Endikasyonları
• Ekstrakardiyak anomali
• Kromozomal anomali
• Fetal aritmi
• Hidrops
• NT artışı (≥3.5 mm) 
• İVF
• Monokoryonik ikiz gebelik
• Birinci derece akrabada konjenital kalp hastalığı
• First- or second-degree relative to the Fetus with a Mendelian syndrome and childhood cardiac

manifestation;
• Önceki fetusta kalp bloğu +Maternal anti-Ro ve anti-La Antikorları
• Kalp anomalisi ile ilişkili ilaçlar (Retinoid)
• Kalp anomalisi ile ilişkili maternal metabolik hastalıklar (Pregestasyonel DM ve Fenilketonüri)



Soru 22: E 



Soru 24: D
• Frajil X Sendromu

• Kalıtsal MR’nin en sık nedeni
• 1/3600 erkek
• 1/4000-6000 kadın etkilenir
• Xq27 bölgesindeki tekrarlayan üçlü nükleotid bölgesinin (CGG) artışından kaynaklı
• CGG tekrar sayısı kritik seviyeye gelince [tam mutasyon] Frajil X Mental Retardasyon (FMR)-1 

geni metillenir, Metilasyon ile gen inative olur ve FMR1 proteini üretilemez
• X’e bağlı geçiş gösterse de bireyin etkilenip etkilenmeyeceği ve tablonun ağırlığını belirleyen

bireyin cinsiyeti ve CGG tekrar sayısıdır
• MR genellikle erkeklerde daha ağır
• Ortalama IQ 35-45
• Frajil X bilinen en sık otizm nedeni
• Klinik 4 grup

• Tam mutasyon >200 tekrar
• Premutasyon 55-200 arası tekrar
• Orta derece 45-54 arası tekrar
• Etkilenmemiş <45 tekrar



Soru -37: A

• Transtalamik plan: CSP
• BPD ve HC ölçümü 
• Falks cerebri, kavum septum pellisidum (CSP) ve talamus-insula
• CSP izlenmesi (17-37w) 

• Korpus kallozum agenezisi
• Lobar holoprosensefali
• Septo-optik displazi 

(Morsier sendromu)
• Anormal geniş CSP: TRİZOMİ 18
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