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Otopsi ile tanis1 konan bir psodo trizomi 13 olgusu

A pseudotrisomy 13 case diagnosed by autopsy
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Yaklasik 10000 dogumda bir gériilen Trizomi 13 (Patau Sendromu) spontan abortuslarin
en sik nedenlerinden biridir. Dogum sonrasinda otopsi ile Trizomi 13 tanist konan
bir olguyu sunmay1 amagladik. 36 yasinda, gravida 7, parite 6, yasayan 5 olan hasta
klinigimizde normal spontan vaginal yol ile dogum yapt1. Olii dogan yenidoganmn mak-
roskopik bulgulari ve otopsisine gore tani kondu. Hastalik 13. kromozomun ayrilmamasi
(nondisjunction) sonucu meydana gelir ve etkilenen bebeklerde yiiz anomalileri basta
olmak iizere kalp, bobrek, mide gibi i¢ organ anomalileri goriiliir. Otozomal sitogenetik
anomaliler ve Trizomi 13 ileri anne yasinda (6zellikle 35 yas iizeri) daha sik goriiliir. leri
yastaki gebeler perinatoloji kliniklerinin mevcut oldugu tersiyer merkezlerde izlenmeli
ve bu ailelere gerektiginde genetik danismanlik verilmelidir. Patau Sendrom’lu bu ol-

guyu nadir goriilmesi ve klinigimizdeki ilk tecrilbemiz olmasi nedeniyle sunmak istedik.
J. Exp. Clin. Med., 2011, 28:192-194

ABSTRACT

Trisomy 13 (Patau Syndrome) which is seen in one of 10000 delivery is one of the most
frequent causes. We aimed to present a case which was diagnosed Trisomy 13 by autopsy
after the delivery. 36 year-old, gravida 7, parity 6, live 5 patient had normal spontan vagi-
nal delivery in our clinic. The diagnosis was made according to the macroscopic findings
and autopsy of the stillbirth newborn. The disease occurs because of the nondisjunction of
the 13. chromosome and especially facial anomalies heart, kidney and stomach anomalies
are seen in influenced babies. Autosomal cytogenetic anomalies and Trisomy 13 are seen
more prevalent in advanced maternal age (especially above 35 ages). The pregnants with
advanced ages must be followed in tertiary centers which contain perinatology clinic and
genetic counseling were given to these families if necessary. We wanted to present this
case with Patau Syndrome because of rarely seen and become the first experience in our
clinic.
J. Exp. Clin. Med., 2011; 28:192-194
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1. Giris

dana gelir. Olusan klinik tablonun derecesi anormallik iceren

Patau Sendromu 13. kromozomun tamaminin ya da bir
kisminin 3 tane olmasiyla karakterize bir bozukluk olup
11-14 haftalik gebeliklerde % 30’a varan oranda erken bas-
langich intra uterin gelisme geriligi (IUGR) ve basta ho-
loprozensefali olmak iizere siddetli beyin anomalilerine yol
acmaktadir (Snijders et al., 1999). Hastalik ilk kez Erasmus
Bartholin tarafindan 1657°de gozlenmis, klinik 6zellikleri
ve kromozomal yapist Klaus Patau ve arkadaslari tarafin-
dan 1960 yilinda, genotipik 6zellikleri ise Smith tarafindan
1976’da tanimlanmugtir (Patau et al., 1960; Smith, 1976).
Trizomi 13 vakalarmin yaklasik % 75’1 kromozomal ayril-
mama (nondisjunction), % 20’si translokasyon (6zellikle 13.
ile 14. kromozomlar arasinda), % 5’1 de mozaisizm ile mey-

hiicrelerin yiizdesi kadar trizomik olan kromozomun tutulma
yerine ve lokalizasyonuna baglidir. On {iglincii kromozom,
21. kromozomdan daha biiylik oldugu i¢in Trizomi 13’teki
anomaliler Down Sendromu’ndan daha fazla ve siddetlidir.
Ultrasonografide, orta hat anomalileri, fasiyal defektler, ho-
loprozensefali, kalp defektleri, omfalosel, polikistik bobrek
ve polidaktili dikkat cekicidir (Onderoglu, 1997). Trizomi
13 genellikle spontan abortusla sonuglanir. Hastalik spontan
abortuslarda canli dogumlardan 100 kat daha sik goriiliir (Ni-
elsen ve Sillesen, 1975).

2. Olgu
36 yasinda, gravida 7, parite 6, yagayan 5 olan hasta dis mer-
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kezden klinigimize "Miadinda agrili gebe" tanisi ile bagvur-
du. Hasta antenatal donemde hi¢ doktora gitmemisti ve hig
ultrasonografi yapilmamisti. Vaginal tusede 5 cm agiklik, %
50 efasman ve sefalik prezentasyon mevcuttu. Fetal kalp atis1
yoktu ve olgu "miadinda gebelik+intra uterin eks fetus" ola-
rak kabul edildi ve Bishop skoru uygun oldugu i¢in normal
doguma birakildi. Hasta normal spontan vaginal yolla 2900 g,
48 cm 6lii erkek bebek diinyaya getirdi. Bebekte makroskopik
degerlendirmede mikrognati, yarik dudak, balik agz1 goriini-
mii mevcut olup genis, diiz bir burun vardi ve burun koki
basikti. Okiiler hiperteldrizm, palpebral epikantal katlant1 ve

Sek. 1. Trizomi 13’1l bebegin yiiz gérinimii. Makroskopisinde
mikrognati, yarik dudak, balik agz1 gériiniimii, hiperteld-
rizm dikkat gekmektedir.

Sek. 2. Trizomi 13’1ii bebegin yiiz goriiniimii. {1k resimde belirtilen
anomalilere ek olarak burun kokii basiklig1 ve palpebral
epikantus izlenmektedir.

asag1 yerlesimli, malforme kulaklar mevcuttu (Sek. 1, 2)
Makroskopik olarak eslik eden baska bir anomali yok-
tu. Otopside beyin parankim dokusu normalden kiigiiktli ve
holoprozensefali mevcuttu. Trizomi 13 olgularinda siklikla
goriilen omfalosel, kardiyo-vaskiiler anomaliler, kas-iskelet
sistemi anomalileri, polikistik bobrek ya da polidaktili gibi
anomaliler bizim olgumuzda izlenmedi. Olgunun obstetrik ve
aile hikayesinde daha 6nce anomalili dogum 6ykiisii yoktu.

3. Tartisma

Trizomi 13 oliimcil bir hastaliktir. Trizomi 13°1i 200
canlt dogan infantin izlendigi genis serili bir calismada; %
28’inin yasamin ilk haftasinda, % 44’tintin ilk ayinda , %
73’iniin ilk 4 ay igerisinde oldiikleri bildirilmistir (Warkany,
1966). ingiltere ve Galler’de 2008 ve 2009 yillarinda 172 pre-
natal Patau Sendromu tanis1 konmus ve bu olgularin 111’ine
elektif abortus uygulanmis, 14 olgu 6li dogmus, 17 canli do-
gum olmus, 30 olgu ise takiplere gelmemistir (Yillik Rapor
2008/9). Magenis ve arkadaslar1 Patau sendromlu olgularin
% 86’smun bir y1l i¢inde 6ldiigiinii bildirmislerdir. Taylor Tri-
zomi 13°li olgularin ortalama yasam siirelerini 89.2 + 29.9
giin olarak bildirmistir (Magenis et al., 1968; Taylor, 1968).
Bizim olgumuzda fetus literatiirde anlatilanlara benzer sekil-
de 6li dogmustur.

Anne yas1 35’in iizerinde oldugunda Trizomi 13 sikligi-
nin arttigini gosteren ¢alismalar vardir (Goldstein ve Nielsen,
1988; Misanovic, 2002). Bizim olgumuzda da benzer sekilde
anne yast 36 idi.

Patau Sendromu basta holoprozensefali ve mikrosefali
olmak {izere sinir sistemi, kas-iskelet sistemi, kraniyo-fasiyal
anomaliler (ki bunlar i¢inde; yarik dudak, yarik damak, mik-
rognati, okiiler hipertelorizm, burun kdkii basikligr daha sik
goriiliir), kardiyak anomaliler ve {irogenital anomalilere se-
bep olabilir. Bizim olgumuzda holoprozensefali ve mikrose-
fali gibi sinir sistemi anomalileri ile kraniyo-fasiyal anoma-
liler saptanmustir.

Trizomi 13’te gortilen multipl anomaliler basta Trizomi
18 ve Trizomi 21 gibi andploidi vakalar1 olmak tizere daha
¢ok kromozom bozukluklarinda da goriilmektedir. Ayirict
tanida diger trizomiler ve psodo trizomi 13 sendromu akla
gelmelidir.

Trizomi 13’iin kesin tanis1 kromozom analizi yapilarak
konmaktadir. Bizim olgumuzda kromozom analizi yapil-
mamugtir ancak; tespit edilen anomaliler incelendiginde bu
anomalilerin Trizomi 13’te goriilen fenotipik anormalliklerle
ayni1 oldugu anlasilmistir. Bu noktadan hareket edilerek de ol-
gunun Trizomi 13 olabilecegine karar verilmistir.

Trizomi 13’lin tedavisi vakaya 6zgii ve daha ¢ok yenido-
ganin karsilasacag fiziksel problemleri ortadan kaldirmaya
yonelik olmaktadir. Bir¢ok infant mortalitesi yiiksek olan cid-
di norolojik problemler ya da kompleks kalp defektleri nede-
niyle erken donemde kaybedilir. On’lu yaslara ulagabilen ¢ok
az vaka rapor edilmistir (Zoll et al, 1993; Recber ve Ozen,
2005).

Bu olgu sunumu ile nadir goriilen, erken donemde abor-
tusla sonuglanan, yasayanlarda 6liimciil seyreden bir kromo-
zom bozuklugu olan Trizomi 13’e dikkat ¢ekmek istedik.
Sonug olarak, trizomi 13 bilinen en eski kromozom hasta-
liklarindan biridir. Spontan abortuslarda, anne yas1 35’in is-
tiinde ise otozomal sitogenetik anomalilerin olabilecegi akla
getirilmelidir ve ailelere genetik danismanlik onerilmelidir.
Gebeler perinatoloji kliniklerinde takip edilerek anomalili fe-
tusun erken tanist yapilabilir (Kiling ve ark., 2005).
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