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Girifl 

Otozomal trizomiler içinde Down sendromundan sonra
en s›k görülen ikinci sendrom olan Edward’s sendromuna
(Trizomi 18) 1/6000-1/8000 canl› do¤umda bir rastlanmak-
tad›r (1). Özgün bulgular› aras›nda rahim içi büyüme 
gerili¤i, kafada flekil bozuklu¤u, alt çene küçüklü¤ü, k›sa
boyun, düflük kulak, küçük a¤›z, parmaklarda fleksiyon
bozuklu¤u, topuklarda d›fla do¤ru belirginleflme, kas›k 
f›t›¤›, dar pelvis, kalp ve böbrekte yap›sal bozukluklar yer
almaktad›r (2). Bebeklerin ço¤u yenido¤an döneminde
(%80), di¤erleri ise ilk bir y›l içinde olmak üzere, s›kl›kla
kalp bozukluklar› nedeniyle kaybedilirler (3). Sa¤ kalan 
bebeklerde, k›zlarda daha a¤›r olmak üzere zekâ gerili¤i
görülür (4). Sendromun k›z çocuklarda daha s›k görüldü¤ü
bildirilmektedir (5). 

Edward’s sendromuna efllik eden 130’dan fazla yap›sal
bozukluk bildirilmifl olup, özofagus atrezisi ve meningosel
nadir görülen bulgular aras›nda yer almaktad›r. Ancak 
bildirilen olgular aras›nda özofagus atrezisi ve meningosel
gibi iki nadir bulgunun birlikteli¤ine rastlanmam›flt›r. Bu 
nedenle olgumuz sunulmaya de¤er bulunmufltur. 

Olgu Sunumu

Sa¤l›kl› ve 22 yafl›ndaki annenin ilk gebeli¤inden, 
sezaryen ile 40 haftal›k olarak  do¤an bebek, solunum 
s›k›nt›s› ve özofagus atrezisi flüphesiyle hastanemize gön-
derilmiflti. Fiziksel incelemede vücut a¤›rl›¤› 1400 gram
(<%3), boy 40 cm  (<%3), bafl çevresi  30 cm  (<%3),
koltuk alt› bölgesinden ölçülen vücut s›cakl›¤› 36,7 ºC, kalp
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ÖÖzzeett  

Ço¤u olgunun ilk yaflta kaybedildi¤i Edward’s sendromunda 130’dan fazla yap›sal bozuklu¤un görüldü¤ü bildirilmifltir. S›kça rastlanan
bozukluklar ön planda olmad›¤›nda tan› daha geç kondu¤undan nadir görülen bulgular da önem tafl›maktad›r. Edward’s sendromunda
flimdiye kadar özofagus atrezisi ve oksipital meningosel birlikteli¤i tan›mlanmam›fl oldu¤undan 1400 gram a¤›rl›¤›ndaki k›z hasta 
sunulmufltur. (Türk Ped Arfl 2011; 46: 174-6)

Anahtar sözcükler: Meningosel, özofagus atrezisi, trizomi 18, yenido¤an

SSuummmmaarryy

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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tepe at›m› 160/dak, solunum say›s› 70/dak ve kan bas›nc›
70/40 mmHg bulundu. Genel durumu iyi de¤ildi, belirgin
olarak solunum s›k›nt›s› bulgular› vard›. Kulaklar düflük 
yerleflimli ve flekilleri bozuktu, alt çene küçüktü, k›sa ve 
yele boyun mevcuttu (Resim 1). Oksipital bölgede 5x5 cm
büyüklü¤ünde meningosel mevcuttu (Resim 2). Her iki el-
de iflaret parma¤› orta parmak üzerine binmiflti (Resim 3),
ayaklarda 2 ve 3. parmaklar› birbirine yap›fl›kt› ve topuklar-
da d›fla do¤ru belirginleflme dikkati çekiyordu (Resim 4).
Her iki gö¤üs yar›s›nda  solunum sesleri eflit olarak duyu-
luyordu ve her iki tarafta  krepitan ralleri vard›. Mezokardiyak
odakta II/VIº  sistolik üfürümü mevcuttu. Di¤er sistemlerin
incelenmesinde bir özellik yoktu.

Kromozom incelemesi 47 XX+18 olarak saptand› (Resim 5). 
Ekokardiyografik incelemede duktus arteriyozus 

aç›kl›¤› ve ventriküler septal defekt (VSD); beyinin manyetik
rezonans yöntemiyle incelemesinde oksipital meningosel,

korpus kallozumda incelme, Dandy Walker varyant›; 
gö¤sün tomografik incelemesinde solda diyafram yüksek-
li¤i; baryumlu özofagus grafisinde özofagus atrezisi 
saptand›. Di¤er laboratuvar incelemeleri normaldi.

Yenido¤an Yo¤un Bak›m Birimi’ne yat›r›lan bebek 
entübe edilerek mekanik ventilasyon deste¤i sa¤land›.
Özofagus atrezisi ve efllik eden trakeoözofageal fistül 
uygun flekilde düzeltildi, yap›lan ameliyatla ilgili olarak 
herhangi bir sorun yaflanmad›. Duktus arteriyozus aç›kl›¤›
a¤›z yoluyla verilen ibuprofen ile kapat›ld›. ‹zlemi s›ras›nda
akci¤er enfeksiyonu ve kalp yetersizli¤i geliflen bebe¤e 
uygun antibiyotik ve inotrop tedaviler verilmesine ra¤men
tam düzelme sa¤lanamad› ve bebe¤in oksijen ihtiyac› 
devam etti. Bebek yaflam›n 102. gününde ailesinin de 
onay› al›narak, bak›m ve tedavisine ikinci düzeyde hizmet
veren bir yenido¤an birimine devam edilmek üzere gönde-
rildi. Aileye genetik dan›flma hizmeti verildi.   
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Resim 1. Edward’s sendromu saptanan bebe¤in genel
görünümü      

Resim 2. Oksipital bölgede meningosel

Resim 3. Parmaklarda fleksiyon bozuklu¤u   

Resim 4. Topuklarda d›fla do¤ru belirginleflme 



Tart›flma

Edward’s sendromu ilk kez 1960 y›l›nda Edward’s ve
arkadafllar› taraf›ndan tan›mlanm›flt›r (6). Bu sendroma 
birçok organdaki a¤›r bozukluklar efllik etmektedir. Birinci
ay›n sonunda beklenen sa¤ kal›m oran› %38,6 iken, 
birinci yafl›n sonunda bu oran %8,4’e gerilemektedir. 
Ortalama yaflam süresi 14,5 gün olarak bildirilmifltir (7).
Yaflayan bebeklerde a¤›r büyüme ve geliflme gerili¤i orta-
ya ç›kmaktad›r. Bugüne kadar bildirilen en uzun yaflam 
süresi 50 y›ld›r (8). Olgular›n %80’i bizim olgumuzda 
oldu¤u gibi k›z olarak bildirilmifltir (9). 

Edward’s sendromu anne ve baban›n üreme hücreleri-
nin mayoz bölünmesi s›ras›nda 18. kromozomun tam 
ayr›flmamas› nedeniyle oluflmaktad›r. Bunun oluflmas›nda
ileri anne yafl›, çevresel etmenler ve düflük sosyoekonomik
düzeyin rol oynad›¤› düflünülmektedir (10). Olgumuzda
anne yafl› ileri de¤ildi, ancak ailenin sosyoekonomik 
düzeyi düflüktü.

Do¤um öncesi dönemde polihidramniyoz, orant›s›z 
küçük plasenta varl›¤›, göbek arterinin tek olmas›, rahim içi
büyüme gerili¤i, azalm›fl fetal hareketler olmas› Edward’s
sendromundan flüphelenmeyi gerektirir. Olgumuzun 
annesi gebeli¤i süresince t›bbi bak›m almad›¤› için bu tür
bulgular›n varl›¤› gösterilememifltir.

Edward’s sendromuna efllik eden çok say›da yap›sal
bozukluk olup, özofagus atrezisi nadir görülen bozukluklar
aras›ndad›r. Özofagus atrezili olgular›n ise %1’inde trizomi
18 saptan›r (11). Özofagus atrezisi ile birlikteli¤i olan korpus
kallozumun k›smi yoklu¤u olan bir Edward’s sendromlu 

olgu  bildirilmifltir (12). Hastam›zda trakeoözofageal fistül
ile beraber özofagus atrezisi ve korpus kallozumunda 
incelme saptanm›flt›r.

Trizomi 18 olgular›n›n %97’sinde en az üç organda 
yap›sal bozukluk bulunur. Edward’s sendromunda VSD
%67, üreme organlar›n›n geliflmemesi %50, at nal› böbrek
%32, omfalosel %14, diyafram f›t›¤› %11 ve özofagus 
atrezisi  %11 oran›nda  bildirilmifltir (13). Meningoselin 
efllik etti¤i sadece iki olgu bulunmaktad›r (14,15). Ancak
özofagus atrezisi ve meningosel gibi iki nadir bulgunun 
birlikte oldu¤u Edward’s sendromuna rastlanmam›flt›r. 
Olgumuzda özofagus atrezisi, meningosel ve korpus 
kollozumda incelme gibi trizomi 18’de nadir görülen 
bulgular bir arada saptanm›flt›r. Bu ilginç ve nadir birlikte-
li¤in sunulmas› ile konuya dikkat çekilmek istenmifltir.

Ç›kar çat›flmas›: Bildirilmedi.
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Resim 5. Hastam›za ait 47,XX+18  bozuklu¤u gösteren karyotip
örne¤i
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