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CASE REPORT
OLGU SUNUMU

GOz Bulgularinin Eslik Ettigi Trizomi 13 Vakasi Sunumu

Trisomy 13 Presenting Mostly with Ocular Findings: Case Report
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ABSTRACT |

Trizomi 13;ilk defa 1960'ta tanimlanmis olup, mikrosefali, mikroftal-
mi, yarik damak dudak, mental retardasyon, polidaktili, konjenital
kalp anomalileri, Uriner sistem anomalileri ve santral sinir sistemi
gelisim anomalileri siklikla esilik etmektedir. Klasik trizomi, 47, XX/
XY + 13, seklinde olup daha nadir olarak translokasyon ve mo-
zaisizm gibi kromozomal diizensizlikler de goriilmektedir. Vaka:
Tokat Gaziosmanpasa Universitesi Hastanesi’ nde takip edilen 30
yasindaki annenin G2P2Y2 olarak 32 haftalikken sezaryen ile 1405
gr olarak diinyaya gelen kiz bebeginin APGAR skoru 1. dakikada
5 ve 5. dakikada 6 idi. Fizik muayenesinde; kilosu 1405 gram (3
persentil alti), boyu 41 cm (3 persentil alti), bas ¢evresi 26 cm (3
persentil alti) idi. Dismorfik gértinimi ve 6n fontonel boyutu 3x4
c¢m olan hastanin mikrosefaliyle birlikte, skalpte sol paryetal alanda
aplazia kutis konjenita, sag gézde mikroftalmi, sol gézde anoftal-
mi, yarik damak ve dudak mevcuttu. Uc ekstremitede polidaktili
oldugu goruldu. Abdomen ultrasonografi (USG), kranial USG ve
beyin bilgisayarli tomografide bir patoloji gériilmedi. Ekokardiyo-
grafisi normal olarak degerlendirildi. Sag gézde konjenital katarakt
ve mikroftalmi mevcutken; sol g6z anoftalmikti. Tartisma Trizomi
13'ln yaklasik insidansi 10.000 canli dogumda birdir. Vakamizda;
FISH analizi trizomi 13 ile uyumlu bulunan hastadan molekuler
karyotiplendirme ise yine 47, XX, + 13 olarak bulunmustur. Trizomi
13 sendromunun en sik gorilen bulgulari motor ve mental geri-
lik, mikrosefali, mikroftalmi, holoprozensefali, hipotelorizm, yarik
damak ve/veya yarik dudak, kardiovaskuler, genitolriner ve okiiler
malformasyonlardir. Mikroftalmi, yarik damak ve yarik dudak, pol-
idaktili olmasi bu sendrom icin karakteristiktir. Vakamizda yarik
damak-dudak, polidaktili, sol géz anoftalmi, sag g6z mikroftalmi
ve konjenital katarakt, mikrosefali, mikrognati eslik etmektedir.
Bununla birlikte Trizomi-13 vakalarinda gorilme sikhigi yiksek olan
kardiyak anomali, santral sinir sistemi gelisim anomalisi, Griner sis-
tem anomalisi gortilmemistir.

Anahtar Kelimeler: Trizomi 13, aplasia kutis, premature

Trisomy 13 was first described in 1960, and microcephaly,
microphthalmia, cleft palate lip, mental retardation, polydactyly,
congenital heart anomalies, urinary system anomalies and central
nervous system development anomalies are frequently accompanied.
Mostly classical trisomy (47 is XX/XY + 13) is present, but translocation
and mosaicism are also seen. Case: A female infant was born at
the 32 weeks of gestatiton via cesarean section to a 30-year-old
mother who was followed up in Tokat Gaziosmanpasa University
Hospital. The APGAR score of the, was 5 at the 1st minute and 6 at
the 5th minute. She was small for her gestational age; 1405 gr in
weight, 41 cm in height and 26 cm in her head circumference. The
patient had a dysmorphic appearance with anterior fontonel size
of 3x4 cm. She had microcephaly, aplasia cutis congenita in the left
parietal area of the scalp, congenital cataract and microphthalmia
in the right eye, anophthalmia in left eye, cleft palate and lip.
Polydactyly was observed in three extremities. Abdominal and
cranial ultrasonography, brain computed tomography did not
reveal any pathology. Echocardiography was evaluated as normal.
Discussion: The approximate incidence of trisomy 13 is one in
10,000 live births. In our case; The molecular karyotyping of the
patient whose FISH analysis was found to be compatible with
trisomy 13 was again found to be 47, XX, + 13. The most common
findings of trisomy 13 syndrome are motor and mental retardation,
microcephaly, microphthalmia, holoprosencephaly, hypotelorism,
cleft palate and/or cleft lip, cardiovascular, genitourinary and ocular
malformations. Microphthalmia, cleft palate and cleft lip, polydactyly
are characteristic for this syndrome. In our case, cleft palate-lip,
polydactyly, anophthalmia in left eye, microphthalmia and congenital
cataract in right eye, microcephaly, micrognathia were accompanied.
However, cardiac anomaly, central nervous system developmental
anomaly, and urinary system anomaly, which have a high incidence
in Trisomy-13 cases, were not observed.
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Trizomi 13; ilk defa 1960’ ta tanimlanmis olup, mikrosefa-
li, mikroftalmi, yarik damak dudak, mental retardasyon,
polidaktili, konjenital kalp anomalileri, Giriner sistem ano-
malileri ve santral sinir sistemi gelisim anomalileri sikhkla
eslik etmektedir (1). Trizomi 13'Un klasik triadi ise: yark
damak/dudak, mikroftalmi, polidaktili olarak tanimlan-
mistir (2,3).

Klasik trizomi, 47, XX/XY + 13, seklinde olup daha nadir
olarak translokasyon ve mozaisizm gibi kromozomal di-
zensizlikler de gorilmektedir (4,5). Trizomi 13 ya da Pa-
tau Sendromu, Trizomi 21 (Down Sendromu) ve Trizomi
18'den (Edward sendromu) sonra en yaygin goriilen oto-
zomal trizomi sendromudur (6).
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Trizomi 13 Vaka Sunumu

Annenin ileri yasta olmasi, goriilme sikligini artirmak-
tadir. Trizomi 13 goriilen gebeliklerde spontan disiik
stkhgi, canli dogumuna gore yiiz kat daha fazladir. Tri-
zomi 13, tim spontan dustklerin yaklasik %1‘inden so-
rumludur (7).

Bu vakada, aplasia kutis ve g6z bulgularinin eslik ettigi
Trizomi 13 vakasi sunulmustur.

OoLGU

Tokat Gaziosmanpasa Universitesi Hastanesi'nde, otuz
yasindaki annenin ikinci gebeliginden ikinci yasayan
olarak 32 haftalikken sezaryen ile dogdu. Anne ve baba
arasinda akrabalik yok.

Takipli gebelik olup; taramalar sonucu IUGR eslik etmesi
nedeniyle perinatoloji takibi onerilmis. Perinatoloji ta-
kibinde yarik damak dudak tespit edilmis olup gebegin
terminasyonu o©nerilmis fakat aile gebeligin devamini
istemis. Annede gestasyonel diyabet mevcut olup gebe-
likte instlin kullanim Oykiist var. Fetal distres nedeniyle
acil sezaryen dogum sonrasi bebegdinin APGAR skoru 1.
dakikada 5 ve 5. dakikada 6 idi. Solunum ¢abasinin yeter-
li olmamasi nedeniyle ameliyathane salonunda entiibe
edildi.

Fizik muayenesinde; agirligi 1405 gram (3 persentil
altl), boyu 41 cm (3 persentil alti), bas cevresi 26 cm
(3 persentil alti) idi. Dismorfik gériinimu ve 6n fonto-
nel boyutu 3x4 cm olan hastada mikrosefali, skalpte
sol paryetal alanda aplazia kutis konjenita, sag gozde
mikroftalmi, sol gdzde anoftalmi, yarik damak ve dudak
mevcuttu (Resim 1,2). Uc ekstremitede polidaktili oldu-
gu gorilda (Resim 3).

Resim 1.

Resim 2.

Resim 3.

Abdomen ultrasonografi (USG), kranial USG ve beyin bil-
gisayarl tomografide patoloji goriilmedi. Ekokardiyogra-
fisi normal olarak degerlendirildi. Sag g6zde konjenital
katarakt ve mikroftalmi mevcutken; sol g6z anoftalmikti.

TARTISMA

Trizomi 13’Un yaklasik insidansi 10.000 canli dogumda
birdir (1). Patau sendromlu hastalarda genelde, fazla olan
kromozom anne kaynaklidir. Hastalarin cogu izole vaka-
lar oldugundan dolayi, anne-baba karyotip analizi endi-
kasyonu bulunmamaktadir (8).
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Kesin tani icin periferik kan 6rneginden kromozom
analizi yapilmasi gereklidir. Patau sendromlu vakalarin
%90'Inda Trizomi 13, %5-10'unda dengesiz Robertso-
nian 13;14 translokasyonu ve az sayida vakada mozaik
trizomi 13 saptanir (6). Vakamizda; hastanin periferik
kandan yapilan molekiler karyotip analizi 47, XX, +
13 ile uyumlu olup, FISH analizi sonucu trizomi 13 ile
uyumlu olarak degerlendirilmistir.

Trizomi 13 sendromunun en sik gorilen bulgular
motor ve mental gerilik, mikrosefali, mikroftalmi, ho-
loprozensefali, hipotelorizm, yarik damak ve/veya yarik
dudak, kardiovaskiiler, genitolriner ve okiler malfor-
masyonlardir. Mikroftalmi, yarik damak ve yarik du-
dak, polidaktili olmasi bu sendrom icin karakteristiktir
(9,10). Patau sendromu olgularinda %60-80 oraninda
yarik damak-dudak, %60-70 oraninda holoprozense-
fali, %60-70 oraninda g6z anomalileri, %60-70 ora-
ninda polidaktili gorilmektedir (11). Vakamizda yarik
damak-dudak, polidaktili, sol g6z anoftalmi, sag g6z
mikroftalmi ve konjenital katarakt, mikrosefali, mikrog-
nati eslik etmektedir.

Bununla birlikte Trizomi 13 vakalarinda goriilme sikhgi
yiksek olan kardiyak anomali, santral sinir sistemi geli-
sim anomalisi, Uriner sistem anomalisi ise goriilmemis-
tir.

ileri anne yasi bu sendrom icin en énemli risk faktérleri
arasindadir. Anne yasi kromozom ayrilmamasina (non-
disjunction) neden olmaktadir. Bu olgularda ortalama
anne yasl 30.9 olarak bildirilmistir (12). Bizim vakamiz-
da anne yasi 30 idi.

SONUC

Trizomi 13 antenatal donemde tani konulabilen ve
yiksek derecede 6limciil seyreden bir kromozom bo-
zuklugudur. Olgumuzda ileri anne yasi da g6z 6niline
alindiginda sonraki gebeliklerde genetik danismanhk
almasi 6nerilmistir.
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