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Trizomi 18: Olgu Sunumu
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Trizomi 18, 1000 canl› do¤umda 0,3 oran›nda görülme s›kl›¤›yla trizomi 21’den sonra en s›k
rastlanan kromozom anomalisidir. ‹leri anne yafl› en önemli risk faktörü olmakla birlikte
daha genç anne adaylar›nda da görülebilmektedir. Ciddi psikomotor ve birçok sistemi ilgilen-
diren konjenital anomaliler içerdi¤inden, düflük riskli populasyonda ultrasonografik bul-
gular saptand›¤›nda akla gelebilecek tan›lar aras›nda yer almal›d›r.
Anahtar kelimeler: Trizomi 18.

✔

✔ Trisomy 18: Case Report
Trisomy 18, being the second most common chromosomal anomaly after trisomy 21, has the
incidence of 0.03 % among liveborn children . However the advanced maternal age is the
most important risk factor , the disorder may be also observed in the younger mothers. Since
the condition  is  characterized  by  severe  psychomotor and many somatic congenital
malformations, the diagnosis should be considered when the associated findings are observed
during the routine ultrasonographic examination in the low risk population.
Key words: Trisomy 18. 

G‹R‹fi
Artan anne yafl› ile birlikte en s›k görülen

fetal anöploidi Trizomi 21 olmakla beraber, da-
ha nadir olarak Trizomi 18 (Edwards Syndro-
me) de karfl›m›za ç›kabilmektedir. Trizomi 18
yaklafl›k her 1000 canl› do¤umda 0,3 oran›n-
da görülürken tipik bulgular› aras›nda intra-
uterin geliflme gerili¤i ile birlikte polihidramni-
os ve çok say›da konjenital anomaliler yer al-
maktad›r(1). ‹çerdi¤i multipl anomaliler nede-
niyle, düflük riskli gebe populasyonunda ult-
rasonografik bulgular saptand›¤›nda öntan›lar
aras›nda düflünülmesi gerekir.

OLGU B‹LD‹R‹M‹
K›rk yafl›nda gravidas› 3, paritesi 1 ve

abortus say›s› 1 (G3P1A1) olan hastaya ileri an-
ne yafl› nedeniyle 16. gebelik haftas›nda amni-
osentez uyguland›. Fetal karyotipin 47,XX,+18
olarak belirlenmesi üzerine, yap›lan ayr›nt›l›
ultrasonografide tek tarafl› koroid pleksus kis-
ti, bilateral yar›k dudak, üst üste binmifl par-

maklarla karakterize “clenched hand” (Resim 1)
ve mikrognati (Resim 2) bulgular› gözlendi.
Onsekiz hafta 5 günlük olan gebelik anne ve
baban›n istemiyle vajinal yolla sonland›r›ld›.
Makroskopik incelemede intrauterin olarak

Resim 1.Trizomi 18’de görülen birbirinin üzerine binmifl par-
maklarla karakterize tipik el bulgusu (“clenched hand“).



gözlenen mikrognati, bilateral yar›k dudak ve
tipik “clenched hand“ bulgular› teyid edildi.

TARTIfiMA
Trizomi 18, birbirlerinden habersiz olarak

ilk defa 1960 y›l›nda Edwards ve Smith tara-
f›ndan tan›mlanm›flt›r(1,2). Yaflayan yenido¤an
bebekler aras›nda Trizomi 21’den sonra en s›k
görülen ikinci otozomal trizomidir. Patogene-
zinde özellikle artm›fl anne yafl› ile iliflkili hata-
l› kromozomal da¤›l›m vard›r. Ancak 20 yafl gi-
bi genç annelerde de trizomi 18 tan›mlanm›fl-
t›r(3). Oluflan gebeliklerin % 95’i embriyonik ya
da fetal hayatta ölümle sonuçlan›rken, etki-
lenmifl çocuklar›n sadece %5–10’u bir y›l›n
ötesinde canl› kalabilmektedir(4). Yüksek mor-
talite genellikle kardiyak ve renal anomalilerin
varl›¤›na, beslenme bozukluklar›na, sepsis ve
santral sinir sistemi defektlerinin neden oldu-
¤u apneye ba¤l›d›r. Trizomi 18’li fetuslar›n
%80–85’inde tesbit edilebilir bir anomali var-
d›r(4). Vakalar›n yaklafl›k %80’i bizim vakam›z-
da da oldu¤u gibi k›zd›r. Prenatal incelemede
muhtemelen emme ve yutmadaki yetersizli¤e
ba¤l› olarak polihidramnios, bazen tam aksi
olarak böbrek anomalilerine ba¤l› oligohid-
ramnios saptanabilir. Trizomi 18’li vakalar›n
en az›ndan %87’sinde geliflme gerili¤i vard›r.
Lynch ve arkadafllar› yapt›klar› çal›flmada bi-
rinci trimesterde trizomi 18’li fetuslarda bafl-
popo mesafesini beklenenden befl gün daha az

bulduklar›n› bildirmifllerdir(5). Trizomi 18’de
gözlenen el ve ayak anomalileri tipiktir (“clenc-
hed hand”, yumru ayak ya da “rocker-bottom
feet”), ve yap›lan çal›flmalarda en s›k dikkati
çeken bulgu fetal parmaklar›n anormal pozis-
yonudur(6). Bizim vakam›zda da tipik el bulgu-
su görülmüfltür (Resim 1). Diafragmatik herni
ve omfalosel gibi anomalilere de rastlanabilir.
Trizomi 18’ li fetuslar›n %99’da en s›k ventri-
küler septal defekt (VSD) olmak üzere konjeni-
tal kalp hastal›klar› vard›r(7). Özellikle polihid-
ramnios varl›¤›nda, olgular›n %50’sinde, ken-
di vakam›zda da izledi¤imiz gibi mikrognati iz-
lenebilir (Resim 2).

SONUÇ
Trizomi 18’de kesin  tan›ya   karyotip anali-

ziyle var›lmaktad›r. Ancak,   rutin ultrasonogra-
fi  s›ras›nda fetal anomali saptand›¤›nda   kesin
tan›s›    konmasa   da,   birçok sistemi ilgilendi-
ren anomaliler ile birlikteli¤inden dolay› trizomi
18 de ön tan›lar aras›nda yer almal›d›r.

Gelifl Tarihi : 28.05.2004

Yay›na kabul tarihi : 10.08.2004

Yaz›flma adresi:

Dr. Mi¤raci TOSUN

Bahçelievler Mah. ‹stiklal Cad. Kat: 7  208/15

SAMSUN

KAYNAKLAR

1. Edwards JH, Harnden DG, Cameron AH. A new tri-

somic syndrome. Lancet 1960; 1: 787–789.

2. Smith DW, Patau K, Therman E. A new autosomal tri-

somy syndrome: Multiple congenital anomalies caused

by an extra chromosome. J Pediatr 1960; 57: 338–345.

3. Kelly M, Robinson BW, Moore JW. Trisomy 18 in a 20-

year-old woman. Am J Med Genet 2002; 112: 397–399.

4. Nyberg DA, Kramer D, Resta RG. Prenatal sonograph-

ic findings of trisomy 18: Rewiew of 47 cases. J

Ultrasound Med 1993; 12:103.

5. Lynch L, Berkowitz RL: First trimester growth delay in

trisomy 18. Am J Perinatol 1989; 6: 237-39.

6. Laurence E.S, Leslie A.C, Karin M.S. Ultrasonographic

Diagnosis of Trisomy 18. J Ultrasound Med 1998; 17:

327-331.

7. Copel JA, Pilu G, Kleinman CS. Congenital heart dis-

ease and extracardiacanomalies: Associations and

indications for fetal echocardiography. Am J Obstet

Gynecol 1986; 154: 1121.

Nisan-Haziran 2004 Trizomi 18 Olgusu

99

Resim 2.Trizomi 18 olgular›nda izlenebilen mikrognati bul-
gusu.


