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Delesyon 13q Sendromlu Bir Olgu
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OZET:

Giris ve Amag¢: Kromozom hastaliklari,
kromozomlarin sayisal yada yapisal anomalilerine
bagl olarak ortaya ¢ikar. 13q delesyon sendromu
konjenital malformasyonlar ve zeka geriligi ile
karakterize bir kromozomal bozukluktur. Ayni
zamanda monozomi 13q sendromu olarak da bilinir.
Uclii test, gebeligin 15-20 hafialar: arasinda bazi
kromozomal hastaliklar icin ortalamanin iizerinde
risk tasiyan gebeleri saptamak amaciyla énerilen
bir tarama testidir. Nadir bir olgu olmasi nedeniyle
bu vakayt sunmaya deger bulduk.

Olgu: Bu yazida 2. Trimester testi yiiksek riskli
olarak bulunan bir anneden dogan 13q delesyonlu
bir olgu sunulmustur.

Sonuc: 2. trimester taramas testleri ve >2.5 MoM
degerinde B-HCG degerleri toplumda ender olarak
goriilen kromozomal anomaliler i¢in de uyarici
olabilecegi bazi arastiricilar tarafindan
savunulmaktadw. Ultrasonografik yapisal anomalisi
olmayan benzer olgular rahatlikla gozden
kacabilmektedir.

Anahtar Sozciikler: Kromozom delesyonu, gebelik
trimesteri, ikinci; B-HCG

ABSTRACT:

A Case With Deletion 13q Syndrome That
Born From Mother With High Risk At 2. Trimester
Screening Test

Objective: Chromosome disorders, occurs
depending on numerical or structural abnormalities
of chromosomes. 13q deletion syndrome is a
chromosomal disorder characterized by congenital
malformations and mental retardation. At the same
time is also known as monosomy 13q syndrome.
Triple test is a screening test that recommended to
determine chromosomal disorders, some above-
average risk for pregnant women at 15-20 weeks
of gestation. We report this case because of it is
rarely seen.

Case: In this article, we report a case with deletion
13q syndrome that arise from mother with high
risk at 2. trimester screening test.

Result: 2. trimester screening tests, and over 2.5
MoM B-hCG levels may be stimulating for rare
chromosomal anomalies is argued by some
researchers. Similar cases that not have structural
anomalies at ultrasound could be overlooked easily.

Keywords: Chromosome deletion; pregnancy
Trimester, second; p-HCG

GIRIS

Konjenital hastaliklar giinlimiizde halen
tibbi sosyal ve ekonomik yonden ciddi bir
problemdir. Biyokimyasal testlerden, ilk(nukkal
kalinlik, serbest B-HCG, PAPP-A) ve ikinci
trimester tarama testleri(ti¢lii ve dortlii tarama
testleri) ayn1 zamanda ultrasonografi ve
sitogenetik yontemleri ile fetal kromozomal
anomalilerin prenatal tanist miimkiin hale
gelmistir(1).Kromozom hastaliklari,
kromozomlarin sayisal yada yapisal
anomalilerine bagli olarak ortaya cikar. i1k
trimester dusiiklerinin yarisindan, oli
dogumlarin ise %5’inden sorumlu olduklar1
diistiniiliir. Canli dogan bebeklerin 7/1000’inde
kromozom hastalig1 bulunur(2). Delesyonlar,
kromozomun bir parcasinin eksikligi ile

olusurlar. Kromozomun u¢ kisimlarinda veya
interstisyel segmentlerinde olabilir ve genellikle
zeka geriligi ve yapisal malformasyonlar ile
birliktedir(3).13q delesyon sendromu, 13.
kromozomun uzun kolundaki parsiyel
delesyondur ve ¢ok cesitli fenotipik 6zelliklerde
karsimiza ¢ikar. Konjenital malformasyonlar
ve zeka geriligi ile karakterize bir kromozomal
bozukluktur. Aynt zamanda monozomi 13q
sendromu olarak da bilinir. 13q delesyon
sendromunun siklig1 1/50000 civarinda oldugu
dustiniilmektedir(4). Ancak en belirgin 6zelligi
diisiik dogum agirlig, gelisme geriligi ve ciddi
mental retardasyondur. Mikrosefali, diiz ve
genis burun kemeri, hipertelérizm, pitoz ve
mikrognati gibi yiiz 6zellikleri siklikla
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mevcuttur. Okiiler malformasyonlar cogunlukla
eslik eder. Ellerde hipoplastik veya eksik
parmaklar ve sindaktili olabilir. Bu sendrom
ile ilgili genotip-fenotip korrelasyonuna iligskin
literatiir verisi ¢ok azdir.

2. trimesterda anne serum testi bir¢ok
iilkede diistik riskli kadinlarin fetal anoploidi,
noral tiip defektleri ve diger fetal anormallikler
icin taranmasinda standart yaklasimdair.
Maternal serumda AFP, B-HCG ve konjuge
olmamuis 6striol (uE3) diizeylerinin 6l¢iilmesi
ve bu degerlerin etkilenmis bir gebelikteki
maternal yas-spesifik risk ile kombine edilerek
hastaya 6zel risk ytizdesi belirlenmesini
icerir(2). Trizomi 21 i¢in gebelik haftasi dogru
belirlenmis hastalarda %5 yalanci pozitiflik ile
%069 sensitiviteye sahiptir. Optimal bir 2.
trimester taramasi i¢in bir takim klinik
degiskenin entegre edilmesi gereklidir. En
onemlisi gestasyonel haftanin dogru belirlenmis
olmasidir. Trizomi 21°e ek olarak fetal trizomi
18, Turner Sendromu, triploidi, Trizomi 16
mozaizm, fetal 6liim, Smith-Lemli-Opitz
Sendromu ve steroid siilfataz eksikliginde ti¢lii
testte sonuglar amniosentez yapilmasi agisindan
uyarict olabilir(5).

OLGU

22 yasinda, gravida 1 parite 0 olan hasta
klinigimize 16. gestasyonel haftada basvurmus
ve antenatal takipleri klinigimizde yapilmistir.
D1s merkezde 11. gestasyonel haftada yapilan
ikili testinde nukal kalinlik 1,1 mm ve f-BHCG
1,92 MoM, PAPP-A 0,62 MoM olarak
saptanmis, ve dusiik riskli olarak tespit
edilmistir. Klinigimizde 16. gestasyonel haftada
yapilan 2. trimester tarama testinde serum
markerlar1 AFP 0,76 MoM, uE3 1,04 MoM ve
ve f-BHCG 3,73 MoM olarak tespit edilmis ve
NTD riski 0,76; trizomi 21 riski 1/200 olarak
belirlenmistir. Aileye amniosentez 6nerilmis,
ancak aile kabul etmemistir. Yapilan
ultrasonografik incelemede fetal yapisal
anomali izlenmemistir. 32. gestasyonel haftada
intrauterin gelisme geriligi baglamistir. Yaklagik
olarak 3-4 hafta simetrik gelisme geriligi devam
etmistir. 37. gestasyonel haftada nonreaktif
NST ve fetal distres endikasyonlari ile sezaryen
yapilan hastanin 2080 gr (<3p) ve 45 cm
boyunda (<3p), bas ¢evresi 31 cm (<3p) olan

CILT: 41 YIL : 2010 SAYI: 3

erkek bebek dogurtulmustur.(Resim 1)

Resim 1:

Yenidoganin fenotipik olarak hafif bir
dismorfik goriiniimii olmasi, 2. trimester tarama
testinin yiiksek riskli ¢ikmasi ve yogun aile
anksiyetesi lizerine karyotipleme yapilmistir.
Periferik kandan konvansiyonel sitogenetik
yontem ile yapilan genetik incelemede 46,XY,
del (13)(q12;q14) saptanmistir. Bebek, 2 aylik
iken bilateral inguinal herni tanisi ve 6. ayimda
sol gbzde retinoblastom tanis1 ile iki kez opere
olmustur. Yapilan ekokardiyografide
yenidoganda eser mitral yetmezlik saptanmistir.
Halen retinoblastom ag¢isindan takibi devam
etmektedir. 9 aylik bebegin boy, kilo ve bas
cevresi persantilleri <3p olarak devam
etmektedir. Isitme testi ve algis1 aymna gore
normal olarak saptanmistir. Periferik kanda
yapilan G-bant incelemesinde maternal (22
yas) ve paternal (30 yas) karyotip normal
saptanmistir. (Resim 2)

Resim 2:

TARTISMA

Serum plasenta proteinleri giincel
yaklasimda baslica fetal kromozom hastaliklar
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acisindan riskli gebe grubunu tespit etmek
ve kotl perinatal sonuglarin 6ngoriisii amaci
ile kullanilmaktadir(6). Fetusta bulunan
kromozom hastalig1 (6zellikle trizomiler)
plasental villus yapisinda patolojilere yol agarak
maternal serum plasenta diizeyini
etkilemektedir(7,8). Uclii test ikinci trimesterda
anoploidi fetiisleri tanimlamak i¢in gebeye
uygulanan bir tarama testidir(9). 2. trimester
taramasinda B-HCG’nin AFP’ye gore
kromozomal anomali saptamada daha {istiin
oldugu belirtilmistir(5,10).
HCQG, plasenta tarafindan iiretilen, o ve 3 alt
tinitelerine sahip glikoprotein yapida bir
molekiildiir. Alt {initeler maternal serumda
birlikte bulundugu gibi, serbest bir sekilde de
ve ayrica bu alt tinitelerin degradasyon tirtinleri
olarak da bulunur(5,11). HCG ve serbest [3-
HCG 8-10. gestasyonel haftalarda en yiiksek
degerlerine ulasirken, serbest a-HCG gebeligin
gec donemlerine kadar en yiiksek serum
konsantrasyonuna ulasmaz (12). 2.trimesterde
o ve [ serbest alt liniteleri taniyan kitler olsa
da, B tinitesini tantyan antikorlarm kullaniminin
daha tistiin oldugu goriilmiistiir. Fetal hidrops
ve/veya kistik plasenta durumlarinda maternal
serumda HCG belirgin olarak ylikselmektedir.
Bu sadece Trizomi 21 i¢in degil, Triploidi(13),
Turner Sendromu(14) ve hidropsun diger
nedenleri i¢in de gecerlidir(15). Trizomi 21
olgularinin hepsinde hidrops olmamasi ancak
nukal kalinligin artmis olmasina dayanarak,
maternal serumda HCG yiikselmesi fetal sivi
hemostazinda bir sorun ile iliskili oldugu
distiniilmektedir, ancak yine de bu
mekanizmalar tam olarak aydinlatilabilmis
degildir(16). 1.trimester tarama testi gebeligin
11-14. haftalar arasinda yapilip ense kalinligi,
serbest B-HCG ve PAPP-A o6l¢timlerini igerir.
Kromozomal anomali, 6zellikle de trizomi 21
icin %5 yanlis pozitif hizi ile %85 oraninda
sensitiviteye sahiptir(17). Olas1 bir anomalinin
erken tanisina ve yapilacak invaziv islemin
erken planlanmasina olanak sagladigindan ve
ayrica sadece biyokimyasal markerlar olarak
degerlendirildiginde 2. trimester taramasi ile
sensitiviteleri benzer oldugu i¢in 1. trimester
taramas1 daha iistiin kabul edilmektedir. Ustelik
ultrasonografik incelemede nazal kemigin de
degerlendirmeye eklenmesi ile trizomi 21 i¢in
sensitivitesi %95’e ¢cikmaktadir(17). Ancak
ense kalinlig1 bakilmasi i¢in egitimli bir
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personel ve uygun fetal pozisyonun
yakalanmasi i¢in daha fazla zaman gerektirmesi
dezavantajidir. Pratigimizde genel yaklasim ilk
trimester tarama yapilan olgularda ayrica ti¢li
teste gerek olmadig1 yoniindedir. Ancak Ikili
test acik noral tiip defektlerini tanimlayamadigi
icin 2. trimesterda MSAFP degerleri bakilabilir.
Bu olguda ense kalinlig1 6l¢timii tarafimizdan
yapilmadigi ve 6l¢iimiin ultrasonografik resmi
goriilmediginden ve ayrica agik noral tiip defekti
taramasi yapilmasi amaci ile 2. trimester
taramasi istenmistir.

13q delesyonu kromozom 13 uzun kolunda
kismi eksilmeden kaynaklanan genis bir klinik
spektrumu ile karakterizedir. Baslica klinik
ozellikler, mental retardasyon, gelisme geriligi,
kraniyofasiyal dismorfi ve ¢esitli dogumsal
defektler vardir(18). Olgumuzda ise prenatal
usg’de herhangi bir sorun tespit edilmemisti.
Dogum sonrasinda yiizde minimal bir dismorfizim
goriilmesi ve olgumuzun 2. trimester tarama
testinde yliksek risk grubunda olmasi nedeniyle
pediatrist 6nerisi sonrasinda genetik analiz yapildi.
Sonucunda 13q delesyon sendromu tespit edildi.
Olgumuzda 2. Trimester tarama testi sonrasinda
Onerilmis olan amniosentez yapilabilseydi tani
daha prenatal donemde konulacakti. Bu durumda
dogum sonrasinda genetik ¢alisma icin bizleri
alerte edecek herhangi bir fenotipik patolojinin
bulunmasina gerek kalmadan hatta bazen hayati
onemi olabilen ve genetik defektlere eslik
edebilecek diger patolojilerin arastirilmasi
saglanacaktir. Ozetle, maternal serum proteinlerini
degerlendirerek yapilan 2. trimester prenatal
tarama, obstetri pratiginde ¢ok dnemli bir role
sahiptir. 1k trimester ultrasound ve tarama
testlerinin gelismesi ile hastalarin bir kisminin
daha erken tarama programina girip ticlii test
kullanimimin azaldig1 diisiintilebilir. Ancak tarama
programlarinin daha da gelismesi ile 1. ve 2.
trimester testlerinin entegrasyonu ile tek bir risk
oraninin belirlenmesi miimkiin olan en iyi tarama
segenegi olabilir.2. trimester maternal serum
belirteclerinin olgumuzda (6zellikle serbest BHCG)
yiiksek degerlerde olmasinin sebebi 13q delesyon
sendromu olabilir mi? Bu yiikseklige sebebiyet
verebilecek baska bir neden tespit
edilememesinden dolay1 bu fikrimizde hakl
olabilecegimizi diisiindiik. Bu nedenle ikinci
trimester tarama testi toplumda ¢ok ender goriilen
baz1 kromozomal hastaliklar i¢in de klinisyen
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