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Olgu Sunumu / Case Report

Patau sendromu (Trizomi 13): Olgu sunumu

Patau syndrome (Trizomi 13): a case report
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oz

Trizomi 13 ya da Patau sendromu, trizomi 21 (Down sendromu) ve trizomi 18'den (Edward sendromu) sonra en yaygin gorilen lglincli otozomal
trizomi kromozom diizensizligidir. Etkilenen fetiislerin yasam siiresi bu kromozom anormalligi nedeniyle kisadr. iligkili semptomlarin orani olgudan
olguya degisebilir. Bununla birlikte, etkilenen fetislerin cogunun kafatasi ve yliz anormallikleri; kalp, bobrek, gastrointestinal malformasyonlari veya
diger fiziksel anormallikleri vardir. Bu yazida, hastanemiz kadin hastaliklari ve dogum poliklinigine sevk edilen, 20 haftalik gebeligi bulunan ve dortli
tarama testinde trizomi riski yiksek goriilmesi nedeniyle yapilan amniyosentezin fetiiste 47, XY, *13 karyotipi gosterdigi bir olgu sunuldu. Detayli
ultrason goériuintiileme sonucunda fetuste lobar prosensefali + iki tarafl yarik damak ve dudak + dogustan kalp hastaligi ve sol ventrikul hipoplazisi, her
iki bobrekte pelvikaliektazi, her iki el ve ayakta polidaktili tespit edildi. Gebelik misoprostol indiiksiyonu ile vajinal yoldan dogurtularak sonlandirildi.
Aileye gelecekteki tlim olasi gebeliklerde prenatal tani almalari 6nerildi.

Anahtar sézciikler: Yarik damak ve dudak; dogustan kalp hastaligi; lobar prosensefali; polidaktili; renal pelvikaliektazi; trizomi 13.

ABSTRACT

Trisomy 13, or Patau syndrome, is the third most common autosomal trisomy chromosome disorder after trisomy 21 (Down syndrome) and trisomy 18
(Edwards syndrome). Lifetime of affected fetuses is short due to this chromosome abnormality. The rate of associated symptoms may vary from case to
case. However, the majority of affected fetuses have skull and face abnormalities; heart, kidney, gastrointestinal malformations; and/or other physical
abnormalities. In this study, we report a case who was referred to our hospital’s gynecology and obstetrics polyclinic with 20-week pregnancy and who
was performed amniocentesis due to detection of high trisomy risk in quad screen test, which revealed 47, XY, *13 karyotype in the fetus. As a result
of detailed ultrasound imaging, lobar prosencephaly + cleft lip and palate, congenital heart disease and left ventricular hypoplasia, pelvicaliectasy in
both kidneys, and polydactyly in both hands and feet were detected in the fetus. Pregnancy was terminated vaginally with misoprostol induction. We
recommended the family to obtain prenatal diagnosis for any future pregnancies.

Keywords: Cleft lip and palate; congenital heart disease; lobar prosencephaly; polydactyly; renal pelvicaliectasis; trisomy 13.

Patau sendromu (Trizomi 13 sendromu), bu
hastalikta goriilen anomalilerin birlikteligi ve yeni
bir otozomal trizomi ile iliskilendirilmesi ilk ola-
rak Patau ve ark.! tarafindan tanimlanmustir.
Patau sendromu, canli doGumlarda 1/12.000-
1/29.000 goriilmekle birlikte ani disiiklerde
(spontan abortus) canli doGuma oranla cok daha
fazladir.” Gebelik kayiplar1 ve 6lii dogumlari
iceren gebelikler de dahil edildiginde bu oran
5000 gebelikte 1’e yiikselir®® Trizomi 13 oldukca

dlimciildiir ve cogu etkilenmis fetus 10 hafta ile
38 hafta arasinda kaybedilir. Trizomi 13’li fetus-
larin az bir kismi doguma kadar gelebilir. Bunu
basaranlarin, dogumdan sonra bir haftalik siirecte
sagkalim oranlar1 %40’tir. Bir yillik sagkalim orani
ise sadece %3’tiir. Canli dogan trizomi 13’li
200 infantin izlendigi genis serili bir calismada;
%28’inin yasamin ilk haftasinda, %44 tiniin ilk
ayinda, %73’Untin ilk doért ay icerisinde oldiikle-
ri bildirilmistir.® Hastahiga siklikla (%85) Kklasik
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trizomi 47, XX *13’tin yani sira daha nadir olarak
sirasyla translokasyon (%10), yapisal degisliklikler
ve mozaisizm (%5) gibi diger kromozomal diizensiz-
likler de neden olmaktadir.l Trizomi 13’de hemen
tim organ sistemleri etkilenebilir. Ancak karak-
teristik bulgusu holoprozensefalidir. Olgularin
vaklasik licte ikisinde holoprozensefali goriiliir
ve holoprozensefaliye; mikrosefali, hipotelorizm
ve tek burun deliginden, probozise kadar degisen
cesitli burun anomalileri eslik edebilir.”! Trizomi
13’lii bebeklerde kardiyak defektler %90 oraninda
gorilir.® Noral tiip defektleri, mikroftalmi, yarik
damak dudak, omfalosel, kistik renal displazi,
polidaktili, rocker-bottom feet (besik ayak) belirtisi
trizomi 13’4 distindiiren bulgulardir.

OLGU SUNUMU

Otuz alt1 yasinda kadin olgu, GZ2P1, son
adet tarihine goére 20 haftalik gebe idi. Kirk
iki yasindaki bir erkekle evli olup, her ikisi de
fenotip olarak tamamen normal goériintimli idi
ve aralarinda akrabalik bagi bulunmamaktaydi.
Olgunun énceki gebeliginde kromozom anomalili
bir bebek 6ykiisii yoktu. Hastanin &ykiisiinden,
prenatal takip sirasinda 18. gebelik haftasinda
yapilan dortlii tarama testi sonucunda trizomi
21 riski 1/67 olarak raporlandigi, hastaya bu
konuda bilgi verildigi ve amniyosentez 6nerildigi,
vapilan amniosentez islemi sonucunda fetal kar-
yotip 47, XY, *13 saptandigi ve hastanin bu bul-

Sekil 1. Lobar prozensefali.
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gular ve o6neriler sonucunda, hastanemiz kadin
hastaliklar1 ve dogum klinigine tahliye istemi
ile basvurdugu 6g@renildi. Hastaya fetal anoma-
li taramasi amaciyla detayh ultrason yapildi.
Degerlendirme sonucunda 20 haftalik tek canh
fetus izlendi, amniyotik sw1 yeterli idi, fetus
beyin incelemesinde lobar prozensefali saptan-
di (Sekil 1), yiiz taramasinda yarik damak ve
dudak, Kkardiyak incelemede, mitral kapak ve
aort cikisinda darhik, sol ventrikiil hipoplazisi,
batin incelemesinde iki tarafli renal pelvikali-
ektazi, kordon Kisti, ekstremitelerin incelenme-
sinde; el ve ayaklarda polidaktili gézlendi. Fetal
multipl dogustan anomali + (trizomi 13) tanisi
ile hastanin talebi tlizerine hastanemiz hekim
konseyinin tahliye karari onay1 alinarak hasta
kadin dogum servisine yatirildi. Hasta yapilacak
islemler hakkinda bilgilendirildi ve bilgilendirilmis
hasta onami alindi. Vajinal uygulanan misopo-
rostol tablet indiiksiyonu ile 230 gr agirhginda
20 cm boyunda fetus vajinal yoldan dogurtuldu.
Fetusun dis goriiniimiinde belirgin yarik damak
ve varik dudak gozlendi (Sekil 2, 3), el ve ayak
parmaklarinda polidaktili gézlendi (Sekil 4, 5).

TARTISMA

Holoprosensefali, embriyonik dénemde dénbey-
nin (prosensefalon) nadir goriilen gelisimsel bir
anomalisidir. Serebral hemisferlerde lateral plan-
da; telensefalon ve prosensefalon bileskesinde
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Sekil 2. Yirmi haftalik fetus.
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Sekil 3. Yarik damak ve yarik dudak.

transvers planda ayrilma defekti vardir. Yiiz ve
onbeyni etkileyen patoloji, bircok sendromun kom-
ponenti olarak da seyredebilir.”’ Olgularin yaklasik
licte ikisinde holoprosensefali goriiliir ve holopro-
sensefaliye; mikrosefali, hipotelorizm ve tek burun
deliginden, probozise kadar degisen cesitli burun
anomalileri eslik edebilir.”’ Bizim olgumuzda da
lobar prozensefali tespit edilmis olup hastamizda
fasival dismorfik bulgular ve yarik dudak-damak

Sekil 5. Ayak parmaklarinda polidaktili.
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mevcut idi. lleri yas gebeliklerde Patau sendro-
munun goériilme sikhi@ artmaktadir.’® Anne yast
kromozom ayrilmamasina (nondisjunction) neden
olmaktadir. Bu olgularda ortalama anne yas1 30.9
olarak bildirilmistir.'? Bizim olgumuzda anne
yast 36 idi. Translokasyon ve mozaik tipi trizo-
mik olgularda anne ya da baba tasiyici olabilir ve
sonraki cocuklar1 hastalik riski taswyabilir. Anne-
baba taswyici degilse, tekrarlama riski %1’den
daha azdir. Olgumuzun yasi da dikkate alinarak
daha sonraki olasi gebeliklerinde genetik danisma
almasi ve perinatoloji kliniklerinde takip edilerek
olast anomalili fetusun erken tanisinin yapilmasi
onerildi.

Cikar cakismasi1 beyam

Yazarlar bu yazinin hazirlanmasi ve vyayinlanmasi
asamasinda herhangi bir cikar cakismasi olmadigini beyan
etmislerdir.

Finansman

Yazarlar bu yazinin arastirma ve yazarlik siirecinde
herhangi bir finansal destek almadiklarini beyan
etmislerdir.

KAYNAKLAR

1. Patau K, Smith DW, Therman E, Inhorn SL, Wagner
HP. Multiple congenital anomaly caused by an extra
autosome. Lancet 1960;1:790-3.

2. Misanovic V, Jonuzi F, Biscevic E, Uzicanin S, Vegar S.

The Patau syndrome. Med Arh 2002;56:42-3. [Abstract]



Patau sendromu (Trizomi 13): Olgu sunumu

Dolk H, Loane M, Garne E. The prevalence of
congenital anomalies in Europe. Adv Exp Med Biol
2010;686:349-64.

Tennant PW, Pearce MS, Bythell M, Rankin J. 20-year
survival of children born with congenital anomalies: a
population-based study. Lancet 2010;375:649-56.
Warkany J, Passarge E, Smith LB. Congenital
malformations in autosomal trisomy syndromes. Am
J Dis Child 1966;112:502-17.

Nanjiani A, Hossain A, Mahgoub N. Patau syndrome.
J Neuropsychiatry Clin Neurosci 2007;19:201-2.
Solomon BD, Rosenbaum KN, Meck JM,
Muenke M. Holoprosencephaly due to numeric
chromosome abnormalities. Am J Med Genet C

Semin Med Genet 2010;154:146-8.

10.

11.

59

Shipp TD, Bromley B, Lieberman E, Benacerraf BR.
The frequency of the detection of fetal echogenic
intracardiac foci with respect to maternal race.
Ultrasound Obstet Gynecol 2000;15:460-2.

Moore KL, Persaud TVN. The developing human:
clinically oriented embryology. 5th ed. Philadelphia:
Saunders Company; 1993.

Savva GM, Walker K, Morris JK. The maternal age-
specific live birth prevalence of trisomies 13 and 18
compared to trisomy 21 (Down syndrome). Prenat
Diagn 2010;30:57-64.

Basaran N. Otozomal Kromozomlar ve Otozomal
Kromozom Hastaliklari. Béliim editorii: Basaran N.
Tibbi Genetik. 8. Baski. Bursa; Giines & Nobel Tip
Kitabevi; 2002. s. 229-31.



