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Vaka Sunumu

Postaksiyel Polidaktili ve Yarık Dudak-Damak Birlikteliği 
Olan Trizomi 18 Vakası

Edwards sendromu olarak bilinen trizomi 18, canlı doğum-
larda, Down sendromundan sonra ikinci sıklıkta gözlenen 
otozom kromozom anomalisidir (1,2). Trizomi 18’li vakalar-
da postaksiyel polidaktili ve yarık damak-dudak birlikteliği 
literatürde daha önce tanımlanmadığı için, bu ender birlik-
teliğin gözlendiği Trizomi 18’li bir yenidoğan sunulmakta-
dır.

Anahtar kelimeler: Trizomi 18, postaksiyel polidaktili, 
yarık dudak, yarık damak
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A Case of Trisomy 18 Presenting with Postaxial Polydactyly 
and Cleft Lip and Palate

Trisomy 18, also known as Edwards syndrome, is the 
second most common autosomal trisomy after Down 
syndrome in newborns (1,2). We here report on a newborn 
with trisomy 18 presenting with postaxial polydactyly and 
cleft lip-palate since this coexistence has not been reported 
in literature previously.
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GiRiş

Edwards sendromu (trizomi 18), Down sendromun-
dan sonra canlı doğumlar arasında en sık görülen 
kromozom anomalisidir (1,2). Trizomi 18 ilk defa 1960 
yılında Edwards ve Smith (3,4) tarafından tanımlan-
mıştır. Çalışmalarda yenidoğanların 1/3500-
1/7000’nde görüldüğü belirtilmiştir (5). Kızlarda 3 kat 
daha sık görülmektedir (5). Oluşan gebeliklerin % 95’i 
embriyonik ya da fetal yaşamda ölümle sonuçlanır-
ken, canlı doğan çocukların yalnızca % 5-10’u bir 
yıldan fazla yaşayabilmektedir (6,7). Trizomi 18’li 
vakaların büyük çoğunluğu antenatal dönemde intra-
uterin gelişme geriliği olan infantlardır ve preterm 
doğum oranları yüksektir. Bu infantların özgün fizik-
sel özellikleri; düşük ve malforme kulaklar, üçgen 
ağız, küçük çene, boyunda yelelenme, kısa el ve ayak 
parmakları, hipoplazik tırnaklar, kısa sternum ve 
ventriküler septal defekttir. Özellikle el parmakları ve 
el bileği başta olmak üzere tüm eklemlerde kontrak-

türlerle karakterize artrogripozis, parmaklarda fleksi-
yon deformitesi ve başparmakta dorsifleksiyon, tele-
kantus, belirgin oksiput kemiği, hipoplastik tırnaklar 
ve ayaklarda rocker bottom feet ve club foot deformi-
tesi diğer anomalilerdir. Yaşayan vakalarda ağır nöro-
motor gerilik ve ağır mental retardasyon gözlenir. 
Beslenme güçlüğü, yutma fonksiyonlarında yetersiz-
lik sıktır (8-13). Major mortalite nedenleri apne ve kar-
diyak anomalilerdir (14). 

Trizomi 13 sendromu üçüncü sıklıkta gözlenen oto-
zom kromozom anomalisidir. Yaklaşık olarak 12000 
ile 29000 canlı doğumda bir görülür (15). Major ano-
maliler, postaksiyel polidaktili, yarık damak-dudak 
ve mikrosefali triadıdır. Minör anomaliler ise, yay 
şeklinde kaşlar, mikroftalmi, mikrognati, malforme 
kulaklar, omfalosel, genital malformasyonlardır. 
Trizomi 13’lü yenidoğanlarda görülen diğer malfor-
masyonlar; kalp defektleri, orta hat defektleri ve 
ekstremite malformasyonlarıdır. En sık görülen eks-
tremite anomalisi postaksiyel polidaktili, en sık görü-
len kardiyak anomaliler ise ASD, VSD ve PDA 
patolojileridir (16-18). Trizomi 13’lü vakaların sağ 
kalım süreleri yalnızca birkaç gündür. Daha uzun 
hayatta kalan vakalarda ise ağır mental retardasyon 
ve nörogelişimsel sorunlar= görülmektedir (19-22). 
Polidaktili ve yarık dudak-damak birlikteliği olan bir 
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Trizomi 18’li sütçocuğu daha önce bu birliktelik lite-
ratürde tanımlanmadığı için sunulmaktadır. 

VaKa SUnUMU 

Aralarında akrabalık olmayan 31 yaşındaki anne ile 
34 yaşındaki babanın 3. gebeliklerinden canlı doğan 
dördüncü çocukları dismorfik yüz bulgularına eşlik 
eden iskelet ( kısa sternum, el parmaklarında bilateral 
postaksiyel polidaktili, clenched hand, club foot 
deformiteleri) anomalileri ve solunum sıkıntısı nede-
ni ile yenidoğan yoğun bakım ünitesine interne edil-
di. Antanatal öykü gebeliğin izlendiğini, ikinci tri-
mesterde ultrasonografi ile fetusta intrauterin gelişme 
geriliği ve yarık dudak-damak tespit edildiğini ve 
fetal karyotip analizi önerildiğini, ancak ebeveynlerin 
prenatal invaziv girişimi onaylamadığını gösterdi. 
Maternal infeksiyon, hastalık, ilaç ve radyasyona 
maruziyet öyküsü yoktu. Vakanın 3 yaşında tekiz ve 
5 yaşında ikiz toplam üç sağlıklı kardeşi vardı.

Fizik muayene bulguları; doğum ağırlığı 2030 g 
(<3 p, <-2SD) (baş çevresi 33 cm (25-50 p, -1SD) ve 
boyu 42 cm (<3 p, <-2SD) idi. Geniş alın, belirgin 
oksiput, kısa palpebral fissürler, oküler hipertelorizm, 
mikroftalmi, bilateral korneal opasite, kısa burun 
delikleri, unilateral yarık damak-dudak, yüksek 
damak, silik nazal sulkuslar, düşük ve malforme 
kulaklar ve mikrognatiyi içeren fasiyal dismorfizmi 
mevcuttu (Resim 1). Kısa boyun, ayrık meme başları 

ve kısa sternum, her iki elde postaksiyel polidaktili, 
bilateral simian çizgisi, el parmaklarında 1. ve 5. 
parmakların diğer parmaklar üzerine binmesi (clenc-
hed hand), hipoplazik ve hiperkonveks tırnaklar, 
bilateral inmemiş testis, bilateral club foot deformite-
si ve her iki ayakta 2-5 parmaklar arasında kütanöz 
sindaktili bulguları diğer eşlik eden anomalilerdi. 
(Resim 2a, 2b, 2c).

Resim 1. Trizomi 18’li vakanın yüzünde geniş alın, geniş burun 
kökü, yay şeklinde silik kaşlar, hipertelorizm, telekantus, mik-
roftalmi, deforme sağ burun deliği, sağ tek taraflı dudak yarı-
ğı, düşük kulaklar gözlenmektedir.

Resim 2a. Vakanın sol elinde parmakların trizomi 18 için tipik 
üst üste binmesi ve postaksiyel polidaktili varlığı.

Resim 2b. Kısa ve künt parmak yapısına postaksiyel 6. hipop-
lazik parmak yapısı eşlik etmektedir.

Resim 2c. Vakada alt ekstremitede sağ pes ekino valgus, sol pes 
ekinovarus deformitesi ve hipoplazik tırnaklar gözlenmektedir.   
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Hastanın solunum sistemi muayenesinde bilateral 
solunum sesleri doğal, solunumu yüzeyeldi. 
Kardiyovasküler sistem muayenesinde, sol sternal 
köşede 2/6 pansistolik üfürümü mevcuttu. Kalp yet-
mezliği bulguları yoktu. Nörolojik muayenesinde 
bilateral üst ve alt ekstremitelerinde hipotonisi mev-
cuttu. Laboratuvar incelemelerinde; hemogram, 
elektrolitler, karaciğer ve böbrek fonksiyon testleri, 
kan glukozu normal değerlerdeydi. Göğüs radyogra-
fisi, abdominal ultrasonografisi ve kranial ultraso-
nografisi normaldi. Kardiyolojik değerlendirme yapı-
lamadı. Göz konsültasyonunda bilateral korneal opa-
site saptandı. Globun total aksiyel uzunluğu, glob 
ölçümleri yoğun bakım koşullarında yapılamadığı 
için kesinleştirilemedi. Hastadaki mevcut fenotipik 
özelliklerle trizomi 13 ön tanısı ile yapılan karyotip 
analizi 47,XY,+18 olarak belirlendi. 

Hastamız, servise yatışından itibaren spontan solunu-
munun yetersiz olması, yineleyen akciğer infeksiyon-
ları ve atelektazileri nedeniyle mekanik ventilatörde 
izlendi. Uzun süre total parenteral nutrisyon alan 
hastada kolestaz gelişti. Kolestaza yönelik destek 
tedavileri başlandı. Hastamız yaşamına mekanik ven-
tilatörde solunum desteği ile devam ederken postna-
tal 130. gününde sepsis ve çoklu organ yetmezliği 
nedeniyle kaybedildi. 
 
TaRTIşMa

Marion ve ark. (11) tarafından klinik olarak trizomi 18 
varlığı veya yokluğunu belirleyen bir ‘trizomi 18‘ 
skoru geliştirilmiştir. Bu skorlama sistemine göre 
trizomi 18 için hiçbir fiziksel özellik patognomonik 
bulunmamıştır. Orta ve iç kulak anomalileri (22) ve 
göz anomalileri (22) de rapor edilmiştir. Trizomi 18’li 
27 yenidoğanın değerlendirildiği bir vaka serisinde, 
bir (% 3.7) vakada yarık dudak ve 3 vakada da (% 11.1) 
yarık damak saptanmıştır (9). Hastamızda trizomi 18’i 
düşündüren fiziksel özellikler; küçük çene, kısa ster-
num, düşük ve malforme kulaklar, hipoplastik tırnak-
lar ve ayaklarda club foot deformitesiydi. 

Vakamızda doğumda yarık dudak-damak, mikroftal-
mi ve polidaktili triadı ile klinik tanıda trizomi 13 
düşünülmüştü. Karyotip analizi ile trizomi 18 tanısı 
kesinleştikten sonra, trizomi 18 ile uyumlu bulguları 
(telekantus, düşük ve malforme kulaklar, küçük çene, 
kısa el ve ayak parmakları, kısa tırnaklar, kısa ster-

num, belirgin oksiput, hipoplastik tırnaklar ve ayak-
larda club foot deformitesi) açısından vaka yine 
değerlendirildi.

Literatürdeki Trizomi 18 vaka sunumları incelendi-
ğinde bazı trizomi 18 vakalarında klinik bulgulara 
eşlik eden yarık damak ve/veya dudak anomalisi bir-
likte tanımlanmış iken, bazılarında ise yalnızca poli-
daktili tanımlanmıştır (12,13,22,23). Yarık damak-dudak 
ve postaksiyal polidaktilinin eşlik ettiği trizomi 18 
vakasına literatürde rastlanılmamıştır.

Bu vaka sunumunda dikkati çekmek istediğimiz 
nokta, literatürde trizomi 18 sendromuna ait klinik 
bulgulara eşlik eden yarık damak-dudak anomalisi ve 
postaksiyal polidaktili anomalisinin birlikte görüldü-
ğü ilk vaka sunumu olmasıdır. Klinik olarak kromo-
zom anomalisi düşünülen her vakada kesin tanı için 
karyotip analizinin yapılması gerekliliğini göstermesi 
açısından da özgündür.

Genetik danışmada hastanın ailesine, riskin 35 yaşa 
kadar gönadal mozisizm olasılığının % 1-1.4 olduğu 
ve 35 yaş sonrası ise yaşla orantılı olarak artacağı 
şeklinde bilgi verildi (21). Yüzde 1 kromozom anoma-
lisi ön riskinin tek başına fetal karyotip analizi endi-
kasyonu olduğu anlatıldı. Gebelik izleminde 11-14 
hafta tarama testinde yüksek risk saptandığında erken 
invazif girişim, normal sonuçlar varlığında ise amni-
yosentez önerildi. 
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