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Ozofagus atrezisi ve meningosel birlikteligi olan Edward’s sendromu olgusu
A case of Edward’s syndrome with esophageal atresia and meningocele

Selvi Giilagl, Ali Haydar Turhan, Yalgin Gelik, Etem Akbag, Aytug Atici

Mersin Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Sagiigi ve Hastalikiari Anabilim Dali, Mersin, Tiirkiye

Ozet

Cogu olgunun ilk yasta kaybedildigi Edward’s sendromunda 130’dan fazla yapisal bozuklugun goérildigu bildirilmistir. Sikga rastlanan
bozukluklar 6n planda olmadiginda tani daha ge¢ kondugundan nadir gérilen bulgular da 6nem tasimaktadir. Edward’s sendromunda
simdiye kadar 6zofagus atrezisi ve oksipital meningosel birlikteligi tanimlanmamis oldugundan 1400 gram agirhdindaki kiz hasta

sunulmustur. (Tdrk Ped Ars 2011; 46: 174-6)

Anahtar sozciikler: Meningosel, 6zofagus atrezisi, trizomi 18, yenidogan

Summary

Most of patients die before one year in Edward’s syndrome. More than 130 different anomalies have been reported in infants with trisomy
18. A female preterm infant weighing 1400 grams is presented because esophageal atresia together with meningocele has not been
reported to date in Edward’s syndrome. (Turk Arch Ped 2011; 46: 174-6)
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Giris

Otozomal trizomiler icinde Down sendromundan sonra
en sik gorilen ikinci sendrom olan Edward’s sendromuna
(Trizomi 18) 1/6000-1/8000 canh dogumda bir rastlanmak-
tadir (1). Ozgin bulgulan arasinda rahim igi blyime
geriligi, kafada sekil bozuklugu, alt ¢cene kigUkligu, kisa
boyun, disitk kulak, kicik agdiz, parmaklarda fleksiyon
bozuklugu, topuklarda disa dogru belirginlesme, kasik
fitig, dar pelvis, kalp ve bdbrekte yapisal bozukluklar yer
almaktadir (2). Bebeklerin ¢odu yenidogan ddneminde
(%80), digerleri ise ilk bir yil icinde olmak Uzere, siklikla
kalp bozukluklari nedeniyle kaybedilirler (3). Sag kalan
bebeklerde, kizlarda daha agir olmak Uzere zeka geriligi
gOrulur (4). Sendromun kiz gcocuklarda daha sik gérildugu
bildiriimektedir (5).

Edward’s sendromuna eslik eden 130’dan fazla yapisal
bozukluk bildirilmis olup, 6zofagus atrezisi ve meningosel
nadir gortlen bulgular arasinda yer almaktadir. Ancak
bildirilen olgular arasinda 6zofagus atrezisi ve meningosel
gibi iki nadir bulgunun birlikteligine rastlanmamistir. Bu
nedenle olgumuz sunulmaya deger bulunmustur.

Olgu Sunumu

Saglkl ve 22 yasindaki annenin ilk gebeliginden,
sezaryen ile 40 haftalik olarak dogan bebek, solunum
sikintisi ve 6zofagus atrezisi sliphesiyle hastanemize gén-
derilmisti. Fiziksel incelemede vicut agirhg 1400 gram
(<%3), boy 40 cm (<%3), bas cevresi 30 cm (<%3),
koltuk alti bélgesinden 6élgilen viicut sicakligi 36,7 °C, kalp

Yazisma Adresi/Address for Correspondence: Dr. Ali Haydar Turhan, Mersin Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Mersin, Tiirkiye
E-posta: alihaydarturhan@gmail.com Gelis Tarihi/Received: 02.11.2009 Kabul Tarihi/Accepted: 29.04.2010

Tiirk Pediatri Arsivi Dergisi, Galenos Yayinevi tarafindan basilmistir. / Turkish Archives of Pediatrics, published by Galenos Publishing



Tiirk Ped Arg 2011; 46: 174-6
Turk Arch Ped 2011; 46: 174-6

Glagl ve ark.
Edward’s sendromu/Edward’s syndrome 17 5

tepe atimi 160/dak, solunum sayisi 70/dak ve kan basinci
70/40 mmHg bulundu. Genel durumu iyi degildi, belirgin
olarak solunum sikintisi bulgulari vardi. Kulaklar distk
yerlesimli ve sekilleri bozuktu, alt ¢gene klguktl, kisa ve
yele boyun mevcuttu (Resim 1). Oksipital bélgede 5x5 cm
blylkliginde meningosel mevcuttu (Resim 2). Her iki el-
de isaret parmagi orta parmak Uzerine binmisti (Resim 3),
ayaklarda 2 ve 3. parmaklari birbirine yapisikti ve topuklar-
da disa dogru belirginlesme dikkati ¢ekiyordu (Resim 4).
Her iki g6gus yarisinda solunum sesleri egit olarak duyu-
luyordu ve her iki tarafta krepitan ralleri vardi. Mezokardiyak
odakta lI/VI® sistolik Gfirimid mevcuttu. Diger sistemlerin
incelenmesinde bir 6zellik yoktu.

Kromozom incelemesi 47 XX+18 olarak saptandi (Resim 5).

Ekokardiyografik incelemede duktus arteriyozus
acikhigr ve ventrikiler septal defekt (VSD); beyinin manyetik
rezonans ydntemiyle incelemesinde oksipital meningosel,

Resim 1. Edward’s sendromu saptanan bebegin genel
goriniimii

korpus kallozumda incelme, Dandy Walker varyanti;
g6gsun tomografik incelemesinde solda diyafram ylksek-
ligi; baryumlu 6zofagus grafisinde 6zofagus atrezisi
saptandi. Diger laboratuvar incelemeleri normaldi.

Yenidodan Yogun Bakim Birimi’ne yatirilan bebek
entlbe edilerek mekanik ventilasyon destedi saglandi.
Ozofagus atrezisi ve eslik eden trakeodzofageal fistil
uygun sekilde duzeltildi, yapilan ameliyatla ilgili olarak
herhangi bir sorun yagsanmadi. Duktus arteriyozus acikhgi
agiz yoluyla verilen ibuprofen ile kapatildi. izlemi sirasinda
akciger enfeksiyonu ve kalp yetersizligi gelisen bebege
uygun antibiyotik ve inotrop tedaviler veriimesine ragmen
tam dlzelme saglanamadi ve bebegin oksijen ihtiyaci
devam etti. Bebek yasamin 102. glniinde ailesinin de
onay! alinarak, bakim ve tedavisine ikinci diizeyde hizmet
veren bir yenidogan birimine devam edilmek lGzere génde-
rildi. Aileye genetik danigsma hizmeti verildi.

Resim 3. Parmaklarda fleksiyon bozuklugu

Resim 2. Oksipital b6élgede meningosel

Resim 4. Topuklarda disa dogru belirginlesme
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Tartisma

Edward’s sendromu ilk kez 1960 yilinda Edward’s ve
arkadaglar tarafindan tanimlanmistir (6). Bu sendroma
bircok organdaki agir bozukluklar eslik etmektedir. Birinci
ayin sonunda beklenen sag kalm orani %38,6 iken,
birinci yasin sonunda bu oran %8,4’e gerilemektedir.
Ortalama yasam suresi 14,5 giin olarak bildiriimistir (7).
Yasayan bebeklerde agir blylime ve gelisme geriligi orta-
ya ¢ikmaktadir. Buglne kadar bildirilen en uzun yasam
stresi 50 yildir (8). Olgularin %80’i bizim olgumuzda
oldugu gibi kiz olarak bildirilmistir (9).

Edward’s sendromu anne ve babanin treme hucreleri-
nin mayoz bdlinmesi sirasinda 18. kromozomun tam
ayrismamasi nedeniyle olusmaktadir. Bunun olusmasinda
ileri anne yasl, cevresel etmenler ve dUsik sosyoekonomik
dizeyin rol oynadidi distnllmektedir (10). Olgumuzda
anne yasi ileri degildi, ancak ailenin sosyoekonomik
dizeyi dusUktd.

Dogum o6ncesi dénemde polihidramniyoz, orantisiz
kucuk plasenta varhigi, gébek arterinin tek olmasi, rahim igi
buylume geriligi, azalmis fetal hareketler olmasi Edward’s
sendromundan slphelenmeyi gerektirir. Olgumuzun
annesi gebeligi sliresince tibbi bakim almadidi icin bu tir
bulgularin varligi gdsterilememistir.

Edward’s sendromuna eslik eden cok sayida yapisal
bozukluk olup, 6zofagus atrezisi nadir gérilen bozukluklar
arasindadir. Ozofagus atrezili olgularin ise %1’inde trizomi
18 saptanir (11). Ozofagus atrezisi ile birlikteligi olan korpus
kallozumun kismi yoklugu olan bir Edward’s sendromlu
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Resim 5. Hastamiza ait 47,XX+18 bozuklugu gésteren karyotip
ornegi

olgu bildirilmistir (12). Hastamizda trakeodzofageal fistl
ile beraber 6zofagus atrezisi ve korpus kallozumunda
incelme saptanmigtir.

Trizomi 18 olgularinin %97’sinde en az U¢ organda
yapisal bozukluk bulunur. Edward’s sendromunda VSD
%67, Ureme organlarinin gelismemesi %50, at nali bébrek
%32, omfalosel %14, diyafram fitgi %11 ve &zofagus
atrezisi %11 oraninda bildirilmistir (13). Meningoselin
eslik ettigi sadece iki olgu bulunmaktadir (14,15). Ancak
6zofagus atrezisi ve meningosel gibi iki nadir bulgunun
birlikte oldugu Edward’s sendromuna rastlanmamistir.
Olgumuzda 6zofagus atrezisi, meningosel ve korpus
kollozumda incelme gibi trizomi 18’de nadir gdérulen
bulgular bir arada saptanmistir. Bu ilging ve nadir birlikte-
ligin sunulmasi ile konuya dikkat ¢cekilmek istenmistir.

Cikar catismasi: Bildirilmedi.
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