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Prenatal olarak tan1 konulan parsiyel monozomi 13q sendromu olgusu

A case of prenatally diagnosed partial monosomy 13q syndrome
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Abstract

Partial deletion of the long arm of chromosome 13 is a
rare chromosomal aberration which is related to mental
retardation, growth restriction and various congenital
malformations.  Central netvous system, catdiac,
genitourinaty, skeletal malformations and craniofacial
dysmorphism can be observed. Prenatal diagnosis is
possible by karyotyping and early genetic sonogram.
Prenatal diagnosis can be difficult in cases that are not
accompanied by major malformations but mental
retardation and developmental delay in the forefront. In
this report we aimed to present a case diagnosed 13-q
syndrome prenatally as a result of karyotyping done due to
multiple abnormal ultrasound findings in 14 weeks of
pregnancy.
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GIRIS

13. kromozomun uzun kolundaki parsiyel delesyon
mental retardasyon, gelisme geriligi ve cesitli
konjenital ~malformasyonlarla  karakterize nadir
gorilen kromozomal bir bozukluktur!3. 13-q
sendromu olarak da adlandirilir.  Etkilenenlerin
fenotipleri delesyonun lokasyon ve boyutuna gore
degiskenlik gosterir. Santral sinir sistemi, kardiyak,
genitouriner, iskelet sistem malformasyonlari ve
kraniyofasyal dismorfizm bulgulari gozlenebilir'-4.
Birinci trimester sonografisinin fetal viabilitenin
konfirme edilmesi, ¢ogul gebeliklerin saptanmasi,
gestasyonel yasin dogru sekilde belirlenmesi gibi
faydalart yam1 sira fetal gross anatominin
degerlendirilmesi, andploidi riskinin belirlenmesi ve
yapisal bozukluklarin saptanmasinda da yarart vardir.

Oz

13. kromozomun uzun kolundaki parsiyel delesyon mental
retardasyon, gelisme geriligi ve gesiti  konjenital
malformasyonlarla karakterize nadir gérilen kromozomal
bir bozukluktur. FEtkilenenlerin fenotipleri delesyonun
lokasyon ve boyutuna goére degiskenlik gosterir. Santral
sistemi, kardiyak, genitoiriner, iskelet
malformasyonlar1 ve kraniyofasyal dismorfizm bulgulart
gozlenebilir. Erken genetik sonogram ve karyotipleme ile
prenatal tanist miimkindir. Major malformasyonlarin eslik
etmedigi mental retardasyon ve gelisme geriliginin 6n
planda oldugu olgularda prenatal tant zor olabilir. Bu
olguda, 14. gebelik haftasinda multipl anormal ultrason
bulgulari sonucu katyotipleme yapilarak prenatal dénemde
13-q sendromu tanist konulan bir hasta tanimlanmugtur..
Anahtar kelimeler: Delesyon, monozomi, parsiyel,
sendrom, 13q

sinir sistem

Secenek oldugu olgularda gebelik terminasyonu ne
kadar erken gerceklestirilirse anneye riskler o oranda
az olur>. Bu nedenle 1.trimester genetik sonogram
ve gereginde karyotipleme bu olgularin erken
dénemde  saptanmast
etmektedir.

acisindan  6nem  arz

Bu olguda, 14. gebelik haftasinda multipl anormal
ultrason bulgulart sonucu karyotipleme yapilarak
prenatal dénemde 13-q sendromu tanist konulan
olgumuzu sunmayt ve bu sendromun genotip-
fenotip iliskisine katki saglamay: amaglanmustir.

OLGU

Otuzbir yasinda, gravida 2, parite 1 olan hasta 14.
gestasyonel haftada birinci trimester tarama testi
yaptirmak amactyla klinigimize basvurdu. Hastanin
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medikal ve Onceki obstetrik Sykisinde 6zellik
yoktu. Yapilan ultrason muayenesinde kistik
higroma (sekil 1), nazal kemikte hipoplazi, tek
umblikal arter bulgulari ile antero-superior kranial
kesitlerde alobar holoprozensefali (sekil 2) ile
uyumlu g6érinim  saptandi.  Hasta menstruel
periyodunun ilk giininden emin ve diizenli sikluslar
tariflemesine ragmen fetal bas-popo mesafesi(CRL)
7.13 c¢m olarak Olgiildi. Bu durum erken gelisme
geriligi lehine idi.

Danismanlik sonrast aile prenatal karyotipleme
yapilmasint tercih etti ve bu amagla koryonik villus
orneklemesi yapildi. Koryonik villus kultirinde
GTG bantlama teknigi (400 bant) ile incelenen tim
metafazlarda (20 metafaz) parsiyel monozomi 13 ile
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Sekil 3: 46,XY, der(13)del(13q31) karyotip gorimnimii

TARTISMA

Teorik olarak prenatal karyotiplemeye yonlendirici
ve ultrasonda  saptanabilen agir  konjenital
anomalilerle iliskili olsa da monozomi 13q
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uyumlu olarak 46,XY, der(13)del(13q31) karyotipi
saptandt (sekil 3). Floresan in situ hibridizasyon
(FISH) incelemesinde derive 13 izerinde ql4
boélgesinin  korundugu, q34 ve 13q subtelomerik
bélgenin yer almadigs ve tek kopya oldugu gézlendi.
Maternal ve paternal karyotiplemeler normaldi.
Genetik danismanlik sonrast ailenin istegi tizerine
20. gebelik  haftasinda  vajinal  prostoglandin

uygulamast ile terminasyon yapildi. 215 gr agirliginda
erkek fetusun yapilan postmortem incelemesinde
ultrason bulgulart ile korele olarak servikal kistik
higroma, burun koka basikligi, gébek kordonunda 2
damar anomalisi ve ck olarak sag ve sol elde
basparmak yoklugu, bilateral tek loblu akcigerler ile
bilateral renal kortikal kistler saptandi.
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Sekil 2: 14 haftalik fetusta alobar holoprozensefali ve
tek umblikal arter gorinimii

sendromunun prenatal tanisi nadirdir. Bunun nedeni
olgularin ¢ogunun spontan abort veya intrauterin
olimle sonuglanmast ve postnatal sitogenetik
analizin rutin olarak uygulanmamasi olabilir.Yine
major malformasyonlarin  eslik etmedigi mental
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retardasyon ve gelisme geriliginin 6n planda oldugu
grupta da prenatal tani zor olabilir®.

Yapilan ¢alismalarda major malformasyonlardan
sorumlu kritik bélgenin bant q32de lokalize oldugu
belirtilmistit’. Bu dogrultuda Brown ve arkadaslart
bireylerin  delesyon  lokalizasyonuna  goére 3
kategoriye ayrilmasint 6nermislerdir. Grup 1; bant
q32yi igermeyen proksimal delesyon, grup 2; bant
q32yi iceren distal delesyon ve grup 3; bant q32yi
icermeyen  daha  distal  delesyon  olarak
tanimlanmistir. Grup 1 bireylerde minér anomaliler,
orta mental retardasyon ve biylime geriligi, grup 3
bireylerde ise belirgin anomali ve biyime geriligi
eslik  etmeksizin  agir  mental  retardasyon
gozlenmektedir. Grup 2 Dbireylerde ise agir
mikrosefali, ensefalosel, holoprozensafeli, ekstremite
anomalileri, bas parmak yoklugu, agir mikroftalmi,
koloboma, genitoiiriner ve gastrointestinal trakt
malformasyonlari, agir mental retardasyon ve agir
gelisme geriligi izlenmektedir8. Bant q32 bélgesinde
lokalize ZIC2 geninin beyin gelisiminde hayati role
sahip oldugu ve bu bolgedeki delesyonlarin
holoprozensefali ~ basta  olmak  Uzere beyin
anomalileri ile iligkili oldugu dustntlmektedir®.
Olgumuzda q31den subtelomerik bolgeye kadar
uzanan ve bant q32yi iceren genis defektin varligs
agir
malformasyonlar ile sonuclanmigtir. Bu kromozomal
bozuklugun prenatal tanist aileye bir sonraki
gebeligin prognozu hakkinda bilgi vermek igin de
6nemlidir. Monozomi 13q sendromuna yol acan
kromozomal anomali siklikla gamet formasyonu
sirasinda olugur. Parental normal kromozomal yapi
vathiginda bir sonraki gebelikte risk minimaldir.
Ancak ebeveynlerde dengeli translokasyon ya da

onceki calismalarla korele major

kromozom 13q inversiyonu mevcut ise birden ¢ok
cocukta bu sendrom olma olasilig1 artar. Sonraki
gebeliklerde  gorilme riski  eger translokasyon
tastytcist anne ise 10-15 kat, baba ise 2-4 kat artar>>9.
Bu nedenle parental karyotipleme de mutlaka
onerilmelidir.

Sonug olarak bu tip lethal seyredebilen kromozomal
bozukluklarin erken dénemde saptanabilmesi icin ilk

trimesterde  ultrason  taramast ve  gereginde
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13-q delesyon sendromu

karyotipleme yapilmast 6nem arz etmektedir. Bu
rapor 13q sendromlu olgularin fenotip-genotip
iliskisini daha iyi anlamaya yardimc1 olacaktir.
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