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Vaka Sunumu

Postaksiyel Polidaktili ve Yarik Dudak-Damak
Birlikteligi Olan Trizomi 18 Vakasi

Gonca SANDAL *, Halime YUCEL *, Sitki1 OZTAS **, Metehan OZEN *, Ahmet Rifat ORMECI *

Postaksiyel Polidaktili ve Yartk Dudak-Damak Birlikteligi
Olan Trizomi 18 Vakast

Edwards sendromu olarak bilinen trizomi 18, canli dogum-
larda, Down sendromundan sonra ikinci siklikta gozlenen
otozom kromozom anomalisidir 2. Trizomi 18’li vakalar-
da postaksiyel polidaktili ve yarik damak-dudak birlikteligi
literatiirde daha once tamimlanmadig icin, bu ender birlik-
teligin gozlendigi Trizomi 18’li bir yenidogan sunulmakta-
dir.

Anahtar kelimeler: Trizomi 18, postaksiyel polidaktili,
yarik dudak, yartk damak

Cocuk Dergisi 2012; 12(4):198-201

ACase 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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GIRIS

Edwards sendromu (trizomi 18), Down sendromun-
dan sonra canlt dogumlar arasinda en sik goriilen
kromozom anomalisidir . Trizomi 18 ilk defa 1960
yilinda Edwards ve Smith 9 tarafindan tanimlan-
mistir.  Caligmalarda yenidoganlarin  1/3500-
1/7000°nde goriildiigi belirtilmistir ©. Kizlarda 3 kat
daha sik goriilmektedir ©. Olugan gebeliklerin % 95’1
embriyonik ya da fetal yasamda 6liimle sonuclanir-
ken, canli dogan ¢ocuklarin yalnizca % 5-10"u bir
yildan fazla yagayabilmektedir ©¢7. Trizomi 18’li
vakalarin biiyiik cogunlugu antenatal donemde intra-
uterin gelisme geriligi olan infantlardir ve preterm
dogum oranlar1 yiiksektir. Bu infantlarin 6zgiin fizik-
sel ozellikleri; diisiik ve malforme kulaklar, tiggen
agiz, kiiclik ¢ene, boyunda yelelenme, kisa el ve ayak
parmaklari, hipoplazik tirnaklar, kisa sternum ve
ventrikiiler septal defekttir. Ozellikle el parmaklar1 ve
el bilegi basta olmak {iizere tiim eklemlerde kontrak-
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tiirlerle karakterize artrogripozis, parmaklarda fleksi-
yon deformitesi ve bagparmakta dorsifleksiyon, tele-
kantus, belirgin oksiput kemigi, hipoplastik tirnaklar
ve ayaklarda rocker bottom feet ve club foot deformi-
tesi diger anomalilerdir. Yasayan vakalarda agir noro-
motor gerilik ve agir mental retardasyon gozlenir.
Beslenme giicliigii, yutma fonksiyonlarinda yetersiz-
lik siktir ®19. Major mortalite nedenleri apne ve kar-
diyak anomalilerdir !¥.

Trizomi 13 sendromu {iglincii siklikta gozlenen oto-
zom kromozom anomalisidir. Yaklasik olarak 12000
ile 29000 canli dogumda bir goriiliir ». Major ano-
maliler, postaksiyel polidaktili, yarik damak-dudak
ve mikrosefali triadidir. Mindr anomaliler ise, yay
seklinde kaslar, mikroftalmi, mikrognati, malforme
kulaklar, omfalosel, genital malformasyonlardir.
Trizomi 13’li yenidoganlarda goriilen diger malfor-
masyonlar; kalp defektleri, orta hat defektleri ve
ekstremite malformasyonlaridir. En sik goriilen eks-
tremite anomalisi postaksiyel polidaktili, en sik gorii-
len kardiyak anomaliler ise ASD, VSD ve PDA
patolojileridir %®. Trizomi 13’li vakalarin sag
kalim stireleri yalnizca birka¢ giindiir. Daha uzun
hayatta kalan vakalarda ise agir mental retardasyon
ve norogelisimsel sorunlar= goriilmektedir 1922,
Polidaktili ve yarik dudak-damak birlikteligi olan bir
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Trizomi 18’li siitcocugu daha once bu birliktelik lite-
ratlirde tanimlanmadig1 i¢in sunulmaktadir.

VAKA SUNUMU

Aralarinda akrabalik olmayan 31 yagindaki anne ile
34 yagindaki babanin 3. gebeliklerinden canli dogan
dordiinciti ¢ocuklart dismorfik yiiz bulgularma eslik
eden iskelet ( kisa sternum, el parmaklarinda bilateral
postaksiyel polidaktili, clenched hand, club foot
deformiteleri) anomalileri ve solunum sikintis1 nede-
ni ile yenidogan yogun bakim iinitesine interne edil-
di. Antanatal 6ykii gebeligin izlendigini, ikinci tri-
mesterde ultrasonografi ile fetusta intrauterin gelisme
geriligi ve yarik dudak-damak tespit edildigini ve
fetal karyotip analizi 6nerildigini, ancak ebeveynlerin
prenatal invaziv girisimi onaylamadigimi gosterdi.
Maternal infeksiyon, hastalik, ilag ve radyasyona
maruziyet Oykiisti yoktu. Vakanin 3 yasinda tekiz ve
5 yasinda ikiz toplam ii¢ saglikli kardesi vardi.

Fizik muayene bulgulari; dogum agirligr 2030 g
(<3 p, <-2SD) (bas cevresi 33 cm (25-50 p, -1SD) ve
boyu 42 cm (<3 p, <-2SD) idi. Genis alin, belirgin
oksiput, kisa palpebral fisstirler, okiiler hipertelorizm,
mikroftalmi, bilateral korneal opasite, kisa burun
delikleri, unilateral yarik damak-dudak, yiiksek
damak, silik nazal sulkuslar, diisiik ve malforme
kulaklar ve mikrognatiyi iceren fasiyal dismorfizmi
mevcuttu (Resim 1). Kisa boyun, ayrik meme baglari

Resim 1. Trizomi 18’li vakanin yiiziinde genis alin, genis burun
kokii, yay seklinde silik kaslar, hipertelorizm, telekantus, mik-
roftalmi, deforme sag burun deligi, sag tek tarafli dudak yari-
81, diisiik kulaklar gozlenmektedir.

ve kisa sternum, her iki elde postaksiyel polidaktili,
bilateral simian cizgisi, el parmaklarinda 1. ve 5.
parmaklarin diger parmaklar tizerine binmesi (clenc-
hed hand), hipoplazik ve hiperkonveks tirnaklar,
bilateral inmemis testis, bilateral club foot deformite-
si ve her iki ayakta 2-5 parmaklar arasinda kiitandz
sindaktili bulgular1 diger eslik eden anomalilerdi.
(Resim 2a, 2b, 2¢).

Resim 2a. Vakanin sol elinde parmaklarin trizomi 18 icin tipik
iist iiste binmesi ve postaksiyel polidaktili varhgi.

Resim 2b. Kisa ve kiint parmak yapisma postaksiyel 6. hipop-
lazik parmak yapisi eslik etmektedir.

[

Resim 2c. Vakada alt ekstremitede sag pes ekino valgus, sol pes
ekinovarus deformitesi ve hipoplazik tirnaklar gozlenmektedir.
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Hastanin solunum sistemi muayenesinde bilateral
solunum sesleri dogal, solunumu yiizeyeldi.
Kardiyovaskiiler sistem muayenesinde, sol sternal
kosede 2/6 pansistolik iifiirlimii mevcuttu. Kalp yet-
mezligi bulgular1 yoktu. Norolojik muayenesinde
bilateral iist ve alt ekstremitelerinde hipotonisi mev-
cuttu. Laboratuvar incelemelerinde; hemogram,
elektrolitler, karaciger ve bobrek fonksiyon testleri,
kan glukozu normal degerlerdeydi. Gogiis radyogra-
fisi, abdominal ultrasonografisi ve kranial ultraso-
nografisi normaldi. Kardiyolojik degerlendirme yapi-
lamadi. Go6z konsiiltasyonunda bilateral korneal opa-
site saptandi. Globun total aksiyel uzunlugu, glob
Olciimleri yogun bakim kosullarinda yapilamadigi
icin kesinlestirilemedi. Hastadaki mevcut fenotipik
ozelliklerle trizomi 13 ©n tanist ile yapilan karyotip
analizi 47,XY,+18 olarak belirlendi.

Hastamiz, servise yatigindan itibaren spontan solunu-
munun yetersiz olmasi, yineleyen akciger infeksiyon-
lar1 ve atelektazileri nedeniyle mekanik ventilatorde
izlendi. Uzun siire total parenteral nutrisyon alan
hastada kolestaz gelisti. Kolestaza yonelik destek
tedavileri baglandi. Hastamiz yasamina mekanik ven-
tilatorde solunum destegi ile devam ederken postna-
tal 130. giiniinde sepsis ve ¢oklu organ yetmezligi
nedeniyle kaybedildi.

TARTISMA

Marion ve ark. !V tarafindan klinik olarak trizomi 18
varligi veya yoklugunu belirleyen bir ‘trizomi 18°
skoru gelistirilmistir. Bu skorlama sistemine gore
trizomi 18 i¢in hicbir fiziksel 6zellik patognomonik
bulunmamigtir. Orta ve i¢c kulak anomalileri ®? ve
g6z anomalileri ®? de rapor edilmistir. Trizomi 181i
27 yenidoganin degerlendirildigi bir vaka serisinde,
bir (% 3.7) vakada yarik dudak ve 3 vakada da (% 11.1)
yarik damak saptanmustir . Hastamizda trizomi 18’1
diisiindiiren fiziksel ozellikler; kii¢iik cene, kisa ster-
num, diisiik ve malforme kulaklar, hipoplastik tirnak-
lar ve ayaklarda club foot deformitesiydi.

Vakamizda dogumda yarik dudak-damak, mikroftal-
mi ve polidaktili triad: ile klinik tanida trizomi 13
diisiiniilmiistii. Karyotip analizi ile trizomi 18 tanisi
kesinlestikten sonra, trizomi 18 ile uyumlu bulgular
(telekantus, diisiik ve malforme kulaklar, kiiciik ¢ene,
kisa el ve ayak parmaklari, kisa tirnaklar, kisa ster-

200

Cocuk Dergisi 12(4):198-201, 2012

num, belirgin oksiput, hipoplastik tirnaklar ve ayak-
larda club foot deformitesi) agisindan vaka yine
degerlendirildi.

Literatiirdeki Trizomi 18 vaka sunumlar1 incelendi-
ginde bazi trizomi 18 vakalarinda klinik bulgulara
eslik eden yarik damak ve/veya dudak anomalisi bir-
likte tanimlanmis iken, bazilarinda ise yalnizca poli-
daktili tanimlanmigtir 12132229 Yarik damak-dudak
ve postaksiyal polidaktilinin eglik ettigi trizomi 18
vakasina literatiirde rastlanilmamigtir.

Bu vaka sunumunda dikkati cekmek istedigimiz
nokta, literatiirde trizomi 18 sendromuna ait klinik
bulgulara eslik eden yarik damak-dudak anomalisi ve
postaksiyal polidaktili anomalisinin birlikte goriildii-
gii ilk vaka sunumu olmasidir. Klinik olarak kromo-
zom anomalisi diisiiniilen her vakada kesin tan1 icin
karyotip analizinin yapilmasi gerekliligini gostermesi
acisindan da 6zgtindiir.

Genetik danigmada hastanin ailesine, riskin 35 yasa
kadar gonadal mozisizm olasiliginin % 1-1.4 oldugu
ve 35 yag sonrasi ise yasla orantili olarak artacagi
seklinde bilgi verildi @Y. Yiizde 1 kromozom anoma-
lisi 6n riskinin tek bagina fetal karyotip analizi endi-
kasyonu oldugu anlatildi. Gebelik izleminde 11-14
hafta tarama testinde yiiksek risk saptandiginda erken
invazif girisim, normal sonuglar varliginda ise amni-
yosentez onerildi.
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