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ÖZET

Warkany sendromu 2 veya Trizomi 8 mosaisizmi iyi tanımlan-
mış, ancak çok nadir, kromozomal anomalidir. Fenotip normal 
ile şiddetli malformasyon sendromu arasında son derece de-
ğişkenlik gösterir. Geniş klinik bulgular yelpazesi nedeniyle, 
tanı atlanabilir. Trizomi 8 mosaisizmi pek çok organ sistemini 
etkileyerek intrakraniyal, genitoüriner ve iskelet sistemi ano-
malileri, konjenital kardiyovasküler bozukluklar, derin palmar 
ve plantar kıvrımlar, neoplastik ve hematolojik bozukluklara 
sebep olabilir. Burada dismorfik yüz ve gecikmiş gelişim ne-
deniyle değerlendirilen 3 yaşındaki bir erkek çocukta saptanan 
Trizomi 8 mosaisizmi sunulmaktadır.

Anahtar Kelimeler: trizomi 8 mosaisizmi, warkany sendromu 
2, dismorfik yüz, gelişim geriliği

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

GİRİŞ

 Warkany sendromu 2 veya trizomi 8 mosa-
isizmi (T8M), insanlarda bazı hücrelerde normal 
kromozom kurulumu saptanırken, bazı hücrelerde 
kromozom 8’in üç kopyasının varlığıyla tanımlanan 
bir kromozomal bozukluktur. İnsidansı 1/25.000 ile 
1/50.000 arasında değişiklik göstermektedir. Erkek:-
Kadın oranı = 5:1’dir [1-3]. Regüler trizomi 8 spon-
tan gebelik kayıplarında %0,8 oranında rapor edil-
miştir. Normalden ağır malformasyonlara kadar bir 
fenotipik çeşitlilik görülebilmektedir. T8M, bazen 
prenatal ultrasonografi (USG) ile görülebilir [4, 5]. 

Son yıllarda fetal manyetik rezonans görüntüleme 
(MRG) fetüsün antenatal değerlendirilmesinde ek 
bir tanı aracı olarak ortaya çıkmıştır [6-8].

OLGU

 1,5 yaşındaki erkek hastanın, gebelik takibinde 
22. haftada yapılan 2. düzey USG’de korpus kallo-
zum agenezisi, renal pelvislerde genişleme, ventri-
küler septal defekt ve aort stenozu izlenmiştir. 39. 
haftada 3740g, boyu 54cm, baş çevresi 38cm olarak 
normal spontan vaginal yol ile doğmuştur.

Baş kontrolü 7 aylıkken, oturması 8 aylıkken ve des-
tekli yürüme 1 yaşında başlamıştır. 20 aylıkken po-
likliniğimize başvuran olgunun fizik muayenesinde 
ağırlığı 14kg, boyu 98cm, baş çevresi 50cm plagi-
osefali, boyunda hafif webbing, yüksek dar damak, 
hafif displastik büyük kulaklar, geniş burun, ante-
vert burun delikleri, dışa dönük alt dudak, ellerde 
kamptodaktili, ayaklarda çekiç parmak ve kriptorşi-
dizm operasyon skarı mevcuttu (Şekil-1). Palmar ve 
plantar çizgiler belirgindi. Kranial ölçümler normal 
sınırlar içerisindeydi. Denver Gelişim Tarama Testi 
10 ay ile uyumluydu. Ebeveynler arasında akraba-
lık yoktu. Periferik kandan elde edilen kısa süreli 
lenfosit kültüründen yapılan kromozom analizinde 
47,XY,+8(35)/46,XY(15) tespit edildi (Şekil-2).

TARTIŞMA

 Kompleks anomaliler görülmesi ve çoklu or-
gan tutulumu nedeniyle T8M sendromunun prena-
tal tanısı, multidisipliner yaklaşım gerektiren bir 
süreçtir. Klinik şüphe durumunda T8M’nin kesin 
tanısı çok metafazın sayıldığı kromozom analizi ile 
konur. T8M, fetal gelişimin zigot aşamasında mitoz 
sırasında kromozom 8’in nondisjunctionu sonucu 
oluşur. Bu durum, klinik heterojenite ve birçok ano-
maliyle ilişkilendirilmiştir [9, 10].

Bu sendromun özellikleri arasında santral sinir 
sistemi anomalileri (korpus kallozum agenezisi, 
hidrosefali), yüz, boyun ve kafatası anomalileri 
(ters dudaklar, büyük displastik kulaklar, belirgin 
alın, geniş burun, mikroftalmi, katarakt), kardiyo-
vasküler anomaliler (%40-60) (ventriküler septal 
defekt, atriyal septal defekt, büyük damar anoma-
lileri, kardiomiyopati), üriner sistem anomalileri 
(vezikoüreteral reflü, hidronefroz, kriptorşidizm), 
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gastrointestinal anomaliler (diyafragma hernisi,  
özefagus atrezisi, safra kesesi yokluğu), iskelet sis-
temi anomalileri (vertebral anomaliler, hemiverteb-
ra, spina bifida, kifoskolyoz, eklem kontraktürleri, 
anormal metakarpal ve metatarsal kemikler, Simian 
çizgisi, derin longitudinal palmar ve/veya plantar 
çizgiler), bazı neoplastik ve hematolojik bozukluk-
lar ile hafiften ağıra kadar değişebilen oranda men-
tal retardasyon sıkça bulunmaktadır [6-10].

Prenatal dönemde, kompleks anomalilerin değer-
lendirmesinde fetal USG’ye göre fetal MRG be-
lirgin üstünlük göstermektedir. Fetal MRG prena-
tal USG’ye göre daha yüksek kontrasta sahiptir ve 
normal dokunun anormal dokudan ayırımı daha 
iyi sağlar[6]. Fetal MRG esas olarak rutin prenatal 
USG’de saptanan anomalileri doğrulamak ve karak-
terize etmek için kullanılır [6-8]. 

T8M bulunan gebeliklerde maternal serum alfa-fe-
toprotein (MSAFP) belirgin olarak yüksek olduğu 
bildirilmiştir (9). Prenatal tanı amniyosentezden ve 
fetal mozaisizmi plasental mozaisizmden ayırt et-
mek için özellikle fetal kan örneklemesinden kro-
mozom analizi yapılmalıdır. Ancak, normal amni-
yosentez ve normal fetal kan sonuçları tamamen 
fetal T8M olasılığını ekarte edemediği için, 2. dü-
zey USG ve fetal MRG bulguları ile birlikte değer-
lendirilmelidir [11].

Sonuç olarak,  mental motor geriliği ve belirgin dis-
morfik özellikleri olan, nadir bir T8M olgusu  tartı-
şılmıştır.
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Şekil 1  A-D : Hastanın görüntüsü,   E : Hastanın  karyotipi.


