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Trizomi 8 mosaisizmi: Bir Olgu Sunumu

Trisomy 8 mosaicism: A Case Report
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OZET

Warkany sendromu 2 veya Trizomi 8 mosaisizmi iyi tamimlan-
mis, ancak ¢ok nadir, kromozomal anomalidir. Fenotip normal
ile siddetli malformasyon sendromu arasinda son derece de-
giskenlik gosterir. Genis klinik bulgular yelpazesi nedeniyle,
tant atlanabilir. Trizomi 8 mosaisizmi pek ¢ok organ sistemini
etkileyerek intrakraniyal, genitoiiriner ve iskelet sistemi ano-
malileri, konjenital kardiyovaskiiler bozukluklar, derin palmar
ve plantar kivrimlar, neoplastik ve hematolojik bozukluklara
sebep olabilir. Burada dismorfik yiiz ve gecikmis gelisim ne-
deniyle degerlendirilen 3 yasindaki bir erkek ¢ocukta saptanan
Trizomi 8 mosaisizmi sunulmaktadir.

Anahtar Kelimeler: trizomi 8 mosaisizmi, warkany sendromu
2, dismorfik yiiz, gelisim geriligi

ABSTRACT

Warkany syndrome 2 or trisomy 8 mosaicism is a well-descri-
bed, but very rare, chromosomal abnormality. The phenotype
is extremely variable ranging from normal to a severe malfor-
mation syndrome. Because of the broad spectrum of clinical
findings, this condition is often underdiagnosed. Trisomy 8
mosaicism can affect several organs causing intracranial, ge-
nitourinary and skeletal system anomalies, congenital cardio-
vascular disorders, deep palmar and plantar creases, and ne-
oplastic and hematological disorders. Here, we report trisomy
8 mosaicism in a 3-year-old boy evaluated for facial dysmorp-
hism and delayed development.

Keywords: trisomy 8 mosaicism, warkany syndrome 2, facial
dysmorphism, delayed development

GIRIS

Warkany sendromu 2 veya trizomi 8 mosa-
isizmi (T8M), insanlarda bazi hiicrelerde normal
kromozom kurulumu saptanirken, bazi hiicrelerde
kromozom 8’in {i¢ kopyasinin varligiyla tanimlanan
bir kromozomal bozukluktur. Insidans1 1/25.000 ile
1/50.000 arasinda degisiklik gostermektedir. Erkek:-
Kadin oran1 = 5:1°dir [1-3]. Regiiler trizomi 8 spon-
tan gebelik kayiplarinda %0,8 oraninda rapor edil-
mistir. Normalden agir malformasyonlara kadar bir
fenotipik ¢esitlilik goriilebilmektedir. TSM, bazen
prenatal ultrasonografi (USG) ile goriilebilir [4, 5].
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Son yillarda fetal manyetik rezonans goriintiileme
(MRG) fetiisiin antenatal degerlendirilmesinde ek
bir tan1 araci olarak ortaya ¢cikmistir [6-8].

OLGU

1,5 yasindaki erkek hastanin, gebelik takibinde
22. haftada yapilan 2. diizey USG’de korpus kallo-
zum agenezisi, renal pelvislerde genisleme, ventri-
kiiler septal defekt ve aort stenozu izlenmistir. 39.
haftada 3740g, boyu 54cm, bas ¢evresi 38cm olarak
normal spontan vaginal yol ile dogmustur.

Bas kontrolii 7 aylikken, oturmasi 8 aylikken ve des-
tekli yiiriime 1 yasinda baglamistir. 20 aylikken po-
liklinigimize basvuran olgunun fizik muayenesinde
agirhigr 14kg, boyu 98cm, bas ¢evresi S0cm plagi-
osefali, boyunda hafif webbing, yiiksek dar damak,
hafif displastik biiyiik kulaklar, genis burun, ante-
vert burun delikleri, disa doniik alt dudak, ellerde
kamptodaktili, ayaklarda ¢eki¢ parmak ve kriptorsi-
dizm operasyon skar1 mevcuttu (Sekil-1). Palmar ve
plantar ¢izgiler belirgindi. Kranial 6lglimler normal
sinirlar icerisindeydi. Denver Gelisim Tarama Testi
10 ay ile uyumluydu. Ebeveynler arasinda akraba-
lik yoktu. Periferik kandan elde edilen kisa siireli
lenfosit kiiltiiriinden yapilan kromozom analizinde
47,XY,+8(35)/46,XY(15) tespit edildi (Sekil-2).

TARTISMA

Kompleks anomaliler goriilmesi ve ¢oklu or-
gan tutulumu nedeniyle T8M sendromunun prena-
tal tanisi, multidisipliner yaklasim gerektiren bir
stiregtir. Klinik siiphe durumunda T8M’nin kesin
tanist ¢cok metafazin sayildigi kromozom analizi ile
konur. T8M, fetal gelisimin zigot asamasinda mitoz
sirasinda kromozom 8’in nondisjunctionu sonucu
olugur. Bu durum, klinik heterojenite ve birgok ano-
maliyle iliskilendirilmistir [9, 10].

Bu sendromun 0zellikleri arasinda santral sinir
sistemi anomalileri (korpus kallozum agenezisi,
hidrosefali), yiiz, boyun ve kafatasi anomalileri
(ters dudaklar, biiyiik displastik kulaklar, belirgin
alin, genis burun, mikroftalmi, katarakt), kardiyo-
vaskiiler anomaliler (%40-60) (ventrikiiler septal
defekt, atriyal septal defekt, biiyiikk damar anoma-
lileri, kardiomiyopati), iiriner sistem anomalileri
(vezikotireteral reflii, hidronefroz, kriptorsidizm),
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sekil 1 A-D : Hastanin goriintlisti, E :Hastanin karyotipi.

gastrointestinal anomaliler (diyafragma hernisi,
Ozefagus atrezisi, safra kesesi yoklugu), iskelet sis-
temi anomalileri (vertebral anomaliler, hemiverteb-
ra, spina bifida, kifoskolyoz, eklem kontraktiirleri,
anormal metakarpal ve metatarsal kemikler, Simian
cizgisi, derin longitudinal palmar ve/veya plantar
cizgiler), bazi neoplastik ve hematolojik bozukluk-
lar ile hafiften agira kadar degisebilen oranda men-
tal retardasyon sik¢a bulunmaktadir [6-10].

Prenatal donemde, kompleks anomalilerin deger-
lendirmesinde fetal USG’ye gore fetal MRG be-
lirgin istiinliik gostermektedir. Fetal MRG prena-
tal USG’ye gore daha yliksek kontrasta sahiptir ve
normal dokunun anormal dokudan ayirimi daha
iyi saglar[6]. Fetal MRG esas olarak rutin prenatal
USG’de saptanan anomalileri dogrulamak ve karak-
terize etmek i¢in kullanilir [6-8].

T8M bulunan gebeliklerde maternal serum alfa-fe-
toprotein (MSAFP) belirgin olarak yiiksek oldugu
bildirilmistir (9). Prenatal tan1 amniyosentezden ve
fetal mozaisizmi plasental mozaisizmden ayirt et-
mek icin Ozellikle fetal kan 6rneklemesinden kro-
mozom analizi yapilmalidir. Ancak, normal amni-
yosentez ve normal fetal kan sonuglari tamamen
fetal T8M olasiligini ekarte edemedigi icin, 2. dii-
zey USG ve fetal MRG bulgulart ile birlikte deger-
lendirilmelidir [11].

Sonug olarak, mental motor geriligi ve belirgin dis-
morfik 6zellikleri olan, nadir bir TSM olgusu tarti-
stlmistir.
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