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Trizomi 18: Olgu Sunumu
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v/ Trizomi 18, 1000 canh dogumda 0,3 oraninda gériilme sikhigiyla trizomi 21’den sonra en sik
rastlanan kromozom anomalisidir. fleri anne yasi en énemli risk faktérii olmakla birlikte
daha genc anne adaylarinda da gortilebilmektedir. Ciddi psikomotor ve bircok sistemi ilgilen-
diren konjenital anomaliler icerdiginden, diistik riskli populasyonda ultrasonografik bul-
gular saptandiginda akla gelebilecek tanilar arasinda yer almaldir.

Anahtar kelimeler: Trizomi 18.

¢/ Trisomy 18: Case Report

Trisomy 18, being the second most common chromosomal anomaly after trisomy 21, has the
incidence of 0.03 % among liveborn children . However the advanced maternal age is the
most important risk factor , the disorder may be also observed in the younger mothers. Since
the condition is characterized by severe psychomotor and many somatic congenital
malformations, the diagnosis should be considered when the associated findings are observed
during the routine ultrasonographic examination in the low risk population.

Key words: Trisomy 18.

GiRis

maklarla karakterize “clenched hand” (Resim 1)

Artan anne yas: ile birlikte en sik gortilen
fetal anoploidi Trizomi 21 olmakla beraber, da-
ha nadir olarak Trizomi 18 (Edwards Syndro-
me) de karsimiza cikabilmektedir. Trizomi 18
yaklasik her 1000 canli dogumda 0,3 oranin-
da gorultrken tipik bulgular arasinda intra-
uterin gelisme geriligi ile birlikte polihidramni-
os ve cok sayida konjenital anomaliler yer al-
maktadir), icerdigi multipl anomaliler nede-
niyle, distik riskli gebe populasyonunda ult-
rasonografik bulgular saptandiginda éntanilar
arasmda duisunulmesi gerekir.

OLGU BILDIRIMI

Kirk yasinda gravidasi 3, paritesi 1 ve
abortus sayisi 1 (G3P,A,) olan hastaya ileri an-
ne yasl nedeniyle 16. gebelik haftasinda amni-
osentez uygulandi. Fetal karyotipin 47,XX,+18
olarak belirlenmesi tlizerine, yapilan ayrintili
ultrasonografide tek tarafli koroid pleksus kis-
ti, bilateral yarik dudak, ust tiste binmis par-
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ve mikrognati (Resim 2) bulgularn goézlendi.
Onsekiz hafta 5 giinltik olan gebelik anne ve
babanmn istemiyle vajinal yolla sonlandirildi.
Makroskopik incelemede intrauterin olarak

Resim 1.Trizomi 18’de gorilen birbirinin Uzerine binmis par-
maklarla karakterize tipik el bulgusu (“clenched hand®).
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Trizomi 18 Olgusu

Resim 2.Trizomi 18 olgularinda izlenebilen mikrognati bul-
gusu.

gozlenen mikrognati, bilateral yarik dudak ve
tipik “clenched hand“ bulgulan teyid edildi.

TARTISMA

Trizomi 18, birbirlerinden habersiz olarak
ilk defa 1960 yilinda Edwards ve Smith tara-
findan tanimlanmistirl-?. Yasayan yenidogan
bebekler arasinda Trizomi 21’den sonra en sik
gorilen ikinci otozomal trizomidir. Patogene-
zinde 6zellikle artmis anne yasi ile iliskili hata-
I kromozomal dagilim vardir. Ancak 20 yas gi-
bi genc¢ annelerde de trizomi 18 tanimlanmis-
tir®. Olusan gebeliklerin % 95'i embriyonik ya
da fetal hayatta oliimle sonuclanmirken, etki-
lenmis cocuklarin sadece %5-10'u bir yilin
otesinde canli kalabilmektedir®. Yuksek mor-
talite genellikle kardiyak ve renal anomalilerin
varhigina, beslenme bozukluklarina, sepsis ve
santral sinir sistemi defektlerinin neden oldu-
gu apneye baghdir. Trizomi 181i fetuslarin
%80-85’inde tesbit edilebilir bir anomali var-
dir®. Vakalarin yaklasik %80'i bizim vakamiz-
da da oldugu gibi kizdir. Prenatal incelemede
muhtemelen emme ve yutmadaki yetersizlige
bagh olarak polihidramnios, bazen tam aksi
olarak boébrek anomalilerine bagh oligohid-
ramnios saptanabilir. Trizomi 181i vakalarin
en azindan %87’sinde gelisme geriligi vardir.
Lynch ve arkadaslar1 yaptiklar1 ¢calismada bi-
rinci trimesterde trizomi 18’li fetuslarda bas-
popo mesafesini beklenenden bes giin daha az
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bulduklarimi bildirmislerdir®. Trizomi 18'de
gozlenen el ve ayak anomalileri tipiktir (“clenc-
hed hand”, yumru ayak ya da “rocker-bottom
feet”), ve yapilan calismalarda en sik dikkati
ceken bulgu fetal parmaklarin anormal pozis-
yonudur®. Bizim vakamizda da tipik el bulgu-
su gortilmustir (Resim 1). Diafragmatik herni
ve omfalosel gibi anomalilere de rastlanabilir.
Trizomi 18’ 1i fetuslarin %99’da en sik ventri-
kiiler septal defekt (VSD) olmak tizere konjeni-
tal kalp hastaliklan vardir?. Ozellikle polihid-
ramnios varhiginda, olgularin %50’sinde, ken-
di vakamizda da izledigimiz gibi mikrognati iz-
lenebilir (Resim 2).

SONUC

Trizomi 18de kesin taniya karyotip anali-
ziyle varilmaktadir. Ancak, rutin ultrasonogra-
fi sirasinda fetal anomali saptandiginda kesin
tanmis1 konmasa da, bircok sistemi ilgilendi-
ren anomaliler ile birlikteliginden dolayi trizomi
18 de 6n tamilar arasmda yer almahdir.
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