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5B-348
Stuve — Wiedemann Sendromu, LIFR Geninde Yeni Bir Varyant

Halil Ozbas?, Kuyas Helimler Oztiirk?, Serpil Czbag?
‘Siieyrman Dermirel Universitesi Tip Fokiltesi, Tihbi Genetik Ana bitim Daly, isparta
*egieyrman Demirel Universitesi Sagitk Bilimien Fokiites], Ebelik BAldmd, Isparta

Stuve—Wiedemann Sendromu (SWS), boy kisali@, iskelet anomalileri, uzun kemiklerin egilmesi, osteoporoz, eklem kontraktirler,
epizodik hipertermi, sik solunum yolu enfekshyonian, beslenme sorunian ile karakterize ve genellikle erken Glimle sonuglanan
otozomal resesif bir hastaliktr. Hastalik kromozom Spl3 dzerindeki Losemi Inhibitér Faktir Reseptir geni (LIFR) mutasyenundan
kaynaklamir

Probant 27 yasndaki annenin 3. Gebeliginden (G3P3Y3) 3080 gr /5 ile dogan erkek bebek. Ebeveynler arasinda akrabalik
yokw. Postnatal 2. Glnde konjenital pndmoni nedeniyle entibe clarak takip edilirken genetk konsiltasyonu ile @rafimizdan
degerlendirildi.Kromomozom analizi, molekiiler karyotip analizi ve molekiler testlerde, CFTR gen analizi sonucu normal
bulundu. Hasta sekizinci aya kadar oksijen destegine ihtiyac duymaktaydl. Hasta 10 aylik olmasina ragmen emeklemedigi ve
orta derecede hipotoni eddugu gdnildi. WES analizi yapild LIFR geninde homozigot . 835T=C varyant tesbit edildi. Bulunan
varyant sanger dizi analizi ile dogrulandi. WS tams ile takip edilen hastanin takibinde alt eksremite Szellikle tibiada belirgin
olmak (zere uzun kemiklerde kalinlasma ve egilme tesbit edilirken daha Gnceden fark edilmeyen sag radius ve ulna distalinde
kirik tesbit edilerek ortopedi klinigine devredildi.

Destek tedaviler ve wyzun genstik danismanhg saglamak igin benzer hastalifl clan bebekleri daha erken teshis etmek cok
dnemlidir. Ozeliikle akraba eviliklerinin yiiksek oldugu toplumlarda yeni dogan kiniklerinde ayino tamda Stuve — Wiedemann
Sendromu unutulmamalidir.

Anahtar Kelimeler: Stuve — Wiedemann Sendromu, LIFR Geni

5B-89
MECP2 Spektrumundan Etkilenmis 27 Olgunun Klinik ve Molekuler Bulgulan

Tughba Kalaycr, Ayca Dilruba Aslanger®, Urut Altunogiu®, Given Toksoy', Esma Mur Eonur®, Sahin &vc’, Volkan Karaman®,
Birsen Karaman®, Gizde Yesil*, Hilya Kayserili*, Zehra Oya Uyguner!

Histanbuwl Universitesi, lstonbuw Tip Fakdites], Tibbi Genetik Anabilim Dali, istanbul

Koy Universitesi Tip Fakditesi, Tibbi Genetik Anabilim Dab, istanbul

Girig: MECP2-iligkili fenotipler disilerde tipik/atipik Rett sendromundan (RTT) hafif Ggrenme giligligiine kadar degiskenlik
gistermekte, erkeklerde genellikle neonatal ensefalopati veya agir sendromik/nonsendromik bilissel gerilik ile seyretmektadir.
RTT seyrinde siresiyla regresyon, duraganhk ve kitilesme evreler girilmektedir. Sikhi@ disi dogumilarda 1/15-20000 olup fetal
letalite nedeniyle erkeklerde cok nadirdir.

Materyal-Metod: Calismamizda 2006-2020 yillannda degerendirilen, tipik/atipik RTT ve epileptik ensefalopati Hinigine sahip,
karyotip sonucu normal, 25 disi ve 2 erkek clgunun MECPZ Sanger dizileme ve multipleks ligasyon-bagiml prob amplifikasyonu
[MLPA) analizi sonuglan retrospektf deferlendirildi.

Bulgular: Disi clgulann 3'0 atipik, 22'si tipik RTT, erkek clgularise tipik RTT ve epileptik ensefalopati fenotiplerindeydi. Oralama ilk
bulgu yasi1 12 ay (0-19 ay), molekiler tan yaz 4%% yagt (22 ay-17"%“yas). Duragan dénemdeki 2 atipik, kitllesme donemindeki
3 tipik RTT disi olgu ve epileptk ensefalopatsi olan erkek olgu haricinde olgular regresyon dineminde @m almizlard. lgularin
1¥iinde anlamsz, 7'sinde yanlis anlaml, 6zinda delesyon, 1'inde insersiyon-delesyon tipi degisim saptanmish. ki olguda 2
novel degisim saptand..

Sonug Atipik RTT olgulan ve 2 erkek olzunun geg tam almasindan yola gkarsk otizm spektrum bozuklugu ve Szellikle erkeklerde
epileptik ensefalopati kiiniginde MECF2 spektrumunun akilda tutulmasinin tanidaki gecikmeyi Gnleyecesi disindmektedir.

Anahtar Kelimeler: MECPZ, Rett Sendromu



