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Patau Sendromlu Bir Prenatal Tan1 Olgu Sunumu
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OZET

Son yillarda prenatal tani ve bunun sonucunda istenmeyen gebeliklerin
sonlandirilabilmesi trizomili bebek dogum sikligini etkilemistir. Trizomi 13
ya da Patau sendromu, Trizomi 21 (Down sendromu) ve Trizomi 18’°den
(Edward sendromu) sonra en yaygin olarak gériilen iiciincii otozomal
trizomik kromozom diizensizligidir. Trizomi 13 yaklasik olarak 12.000 ile
29000 arasinda degisen sayidaki canli dogumda bir goriiliir. Bu
calismamizda, Anabilim dali laboratuvarimiza refere edilen, 22 haftalik
gebeligi bulunan, iiclii testte yiiksek risk goriilen, yapilan USG sonucunda
da fetusta omfalosel ve hidrosefali tespit edilen olguya kordosentez ve
pedigri analizi yapilmis ve fetusta 47,XY,+13 karyotipi saptanmigtir. Fakat
aile istemediginden dolay1 gebelik takibi icin gerekli olan calismalar
gerceklestirilememistir. Aileye sonraki tiim olast gebeliklerinde prenatal
tant almalart onerilmistir.

Anahtar Kelimeler: Trizomi 13, Kordosentez, Omfalosel, Hidrosefali,
Kromozom.

A Prenatal Case Report with Patau Syndrome
SUMMARY

In recent years, prenatal diagnosis and elective pregnancy termination
have affected the reported birth prevalence of trisomies. Trisomy 13, or
Patau syndrome, represents the third autosomic trisomy in order of
frequency, after trisomy 21 (Down syndrome) and trisomy 18 (Edwards
syndrome), with a prevalence at birth estimated as between 1:12000 and
1:29000. In this study, we are presenting the results of cytogenetic analysis
and clinic assessment in fetus of a woman at 22 weeks gestation, who were
referred to our genetic diagnostic laboratory with abnormal triple test result,
omphalosel and hydrocephaly. We performed the cordocentesis and
pedigree analysis. We found a karyotype (47,XY,+13) in fetus. Because
individuals of the family didn’t want, we were not followed the pregnancy
prognosis for the mother and the fetus. We were recommending to the
prenatal diagnosis for their further pregnancies.

Key Words: Trisomy 13, Cordocentesis, Omphalosel, Hydrocephaly,
Chromosome.
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GIRIS

Trizomi 13 Sendromu, sitogenetik olarak
ilk defa Patau ve arkadaslari tarafindan (1),
klinik fenotipi ise Smith (2) tarafindan
tammmlamigtir.  Trizomi 13 ya da Patau
sendromu, Trizomi 21 (Down sendromu) ve
Trizomi 18’den (Edward sendromu) sonra en
yaygin olarak gorillen {iglincli otozomal
trizomik  kromozom  diizensizligidir  (3).
Trizomi 13 yaklasik olarak 12.000 ile 29000

arasinda degisen sayidaki canli dogumda bir
goriiliir (4). Anne yasindaki artigla birlikte
goriilme siklig1 artar (4). Trizomi 13 genel
olarak spontan abortusla sonuglanir. Abortus
erken gebelikte olabilecegi gibi 20. haftaya
kadar gecikebilir ya da erken dogum olabilir
(4). Magenis ve arkadaglarinin (5) yaptiklar
trizomi 131l 172 canli dogan infantin izlendigi
genis serili bir ¢alismada; %28’inin yasamin

* Dicle Univ. Tip Fak. Tibbi Biyoloji-Genetik A.D.

**Djcle Univ. Tip Fak. Kadin Hast. ve Dogum A.D.
145



M. Balkan ve ark.

ilk haftasinda, %44 iniin ilk ayinda, %86’sinin
ilk 1y1l igerisinde oldiiklerini bildirilmislerdir.
Genelde bir yila kadar yasamalari zor olsa da
literatiirde su ana kadar iicli 18 yasin iistiinde
olan ve biri 32 yaginda olan 10 yasin1 agmis 7
vaka bildirilmektedir (3). Bu bebeklerde en
belirgin anormallikler arasinda konjenital
defektler, psikomotor ve mental gelisme
geriligi gelmektedir (3). Holoprozonsefali de
beynin 6n kismi ve orta hat yiliz yapilarinin
gelisimi  bozulmustur. En ileri sekli olan
siklopide, orta hatta yalmz bir tane goz
bulunur. Trizomi 13° de diger trizomilerde
oldugu gibi kalp, sindirim sistemi ve diger
sistemlere ait anormallikler yiiksek oranda
bulunur. Abdominal malformasyonlardan en
sik oranda omfalosel goriiliir (4). Kesin taniy1
koyabilmek  i¢in  kromozom  analizinin
yapilmas1 gerekir.

Dogum o6ncesi tanida esas hedef miimkiin
oldugunca erken tan1 koymak ve sonuca gore
gerekli  karart verebilmektir. Esas olan
kullanilan yontemleri gebeligin sonlandirilmasi
icin bir ara¢ olarak gdérmek degil; fetiisiin
durumu hakkinda dogru bilgi edinmek ve
aileye kendi kararlarm kisisel, sosyal ve etik
ilkeler ¢ercevesinde vermesini saglamaktir (6).
Prenatal tan1 yontemleri girisimsel olmayan ve
girisimsel yontemler diye iki kisma ayrilir.
Girisimsel olmayan yontemlerin en 6nemlileri
ultrason incelemeleri ve anne kaninda c¢alisilan
biyokimyasal testlerdir (6). Gliniimiizde ikinci
trimestirde (14-22. haftalarda) AFP, total HCG
ve ankonjuge Estriol diizeylerinin tespitini
iceren "triple test" yaygin kullanilan bir
prenatal tarama testidir (6). Prenatal tanida
kullanilan amniyosentez ya da kordosentez
(KS) gibi girisimsel islemler sayesinde, fetal
karyotip hakkinda bilgi sahibi olabilmek
miimkiin olmustur. Kordon kanmi analizi
yontemi; ilk olarak 1984 yilinda ultrasonografi
esliginde uygulanmis olup (yaklagik 21.
haftadan itibaren) prenatal tan1 ve perinatal
takip calismalarinda vazgecilmez bir yontem-
dir. Prenatal tani i¢in ge¢ kalinan basvurularda
ve AS ile basarisiz olundugu durumlarda KS
giindeme gelmektedir. Problemli gebeliklerde
girisimsel prosediire bagli fetal mortalitenin
daha yiiksek olabildigi bilinmekle beraber, genel
ortalamanin %1-2 oldugu kabul edilmektedir (6).
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Dalma omfalosel 6n tanisiyla prenatal tani
amagh refere edilen vakanin kordon kaninda

yapilan sitogenetik analiz sonuglar1
degerlendirilmistir.

OLGU SUNUMU

Hastanemiz  kadin dogum  klinigine

bagvuran ve 17 yillik evli olan olgu, 39 yasinda
olup, son adet tarihine gore 22 haftalik gebeligi
bulunmaktadir. Uglii testte yiiksek risk goriilen
(1/170), yapilan USG sonucunda da fetusta
omfalosel ve hidrosefali tespit edilen olgu
kordosentez ve pedigri analizi yapilmak iizere
loboratuvarimiza refere edilmistir.

Incelemeye alinan olgu 40 yasindaki bir
erkekle evli olup, her ikisi de fenotip olarak
tamamen normal  goriinlimlidirler ve
aralarinda herhangi bir akrabalik iliskisi
bulunmamaktadir. Olgunun pedigrisi teknige
uygu olarak c¢izilmis ve degerlendirilmistir.
Pedigri analizinde olgunun yedi erkek ve bir
kiz olmak {izere 8 tane yasayan cocugunun
oldugu, 1 yil yasayan ve fenotip olarak normal
goriinen 3 tane 6li erkek ¢cocugunun ve 1 tane de
7 aylik spontan disiigiiniin oldugu belirlen-
mistir. Olgunun evli olan erkek kardesinin de
hidrosefalili bir kiz ¢ocugunun oldugu ve tedavi
amaciyla yapilan ameliyat sonucunda fel¢ oldugu
bildirilmistir. Olgunun diger kardeslerinde, esinin
kardeslerinde ve onlarin ¢ocuklarinda her hangi
bir anomali bulunmamakta ve hepsi fenotipik

olarak normal goriiniimlii ¢ocuklara sahiptirler
(Sekil 1).
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Sekil 1. 47,XY,+13 karyotipli fetus tasiyici
olgu ve ailesine ait pedigri.

: fetus tastyicisi anne (1I-8); < 47,XY,+13
karyotipli fetus (I11-56)
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Kromozom analizi ig¢in, olgudan Kadin
Dogum poliklinigi tarafindan heparinize edilmis
enjektdr yardimiyla, USG esliginde umbilikal
kordondan fetal kan 6rnegi alinmistir. Enjektor
ile steril sartlarda alinan fetal kana Moorhead
ve arkadaglarinin gelistirmis olduklar1 standart
makrokiiltiir tekniginin degistirilmis sekli olan
tiim kan teknigi uygulanmistir (7). Seabright’in
yontemi (8) modifiye edilerek hazirlanan
preparatlar Giemsa-bantlama teknigi (GTG) ile
boyanarak 50 metafaz plagindaki kromozomlar
sayisal ve yapisal diizensizlikler yoniinden
degerlendirilmis ve 10 tane bantli metafazdan
karyotip yapilmistir. Sitogenetik analiz sonuglari
ISCN’e gore raporlandirilmistir (9).

Sitogenetik incelemeler sonucunda fetusta
47,XY,+13 kromozom kurulusu saptanmistir
(Sekil 2). Ancak aile istemediginden dolay1
gebelik takibi icin gerekli olan c¢aligmalar
gerceklestirilememistir.
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Sekil 2. 47 XY,+13 Kkaryotipli fetusa ait
karyotip
TARTISMA

Trizomi 13, yaklasik olarak 12.000 ile
29000 canli dogumda bir goriiliir (4, 10).
Trizomi 21°deki kadar belirgin olmasa da anne
yasmin ilerlemesi ile trizomi 13 insidansi
arasinda bir baginti oldugu bilinmektedir (4).
Anne yast kromozom ayrilmamast
(nondisjunction) sonucu ortaya ¢ikan olgularda
ilerlemistir. Bu olgularda ortalama anne yasi
39 olarak bildirilmektedir (10). Bu ¢aligmadaki
olguda da anne yasi 39 olup, literatiir ile
uyumlu olarak trizomi 13 ile ileri anne yasi
arasindaki iligkiyi ortaya koymaktadir.

Orta hat defektleri denilen premaksiller
agenezi, sebosefali, etmosefali, siklopi,
holoprozonsefali trizomi 13’iin klasik fenotipik

anomalileridir. Diger klasik eksternal fenotip
anomalileri mikrognati, —malformekulaklar,
polidaktili, skalpin acgik deri lezyonlar1 (aplazi
kutiskonjenita), omfalosel, genital malformas-
yonlardir (4). Bu olguda; omfalosel ile beraber
hidrosefali de gozlenmistir. Hidrosefali trizomi
13°de daha 6nceden de tanimlanmigtir (4).

Ikiz gebelik, fetal &liim, ileri gebelik yas1,
plasenta anomalileri, acik noral tiip defektleri
(anensefal, ensefalosel, agik spina bifida),

abdominal duvar defektleri (omfalosel,
gastropizis), kistik higroma, noral aks
anomalileri (Dandy —Walker sendromu,

hidrosefali) gibi nedenler ve renal anomaliler,
Ozefagus atrezisi, dilodenal obstruksiyon ve
teratomlar gibi diger nedenler AFP diizeyinin
ylikselmesine neden olurlar ve Ttgli testte
riskin artmasina neden olurlar (11). Olgumuz-
da tglii test sonucunda goriilen 1/170 yiiksek
riski omfalosel ve hidrosefaliden kaynaklan-
maktadir.

Translokasyon ve mozaik tipi trizomik
olgularda anne ya da baba tasiyici olabilir ve
sonraki ¢ocuklart hastalik riski tasiyabilirler.
Anne-baba tastyici degilse, tekrarlama riski
%1’den daha azdir. Olgumuzun yas1 da dikkate
almarak daha sonraki olast gebeliklerinde
genetik damigsma almasi ve perinatoloji
kliniklerinde takip edilerek anomalili fetusun
erken tanisinin yapilmasi onerildi.
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