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Mozaik olmayan trizomi 22, ilk trimester abortuslarimin yaygin nedenlerinden
biridir. Canl1 dogumda gortilme orani oldukca diistiktiir ve yaklasik 1/30000-
50000’dir. ikinci ve ticiincii trimesterde saptanma orani da oldukca dustiktiir ve
fetal ultrasonografide (USG) ciddi biiytime geriligi ve multipl yapisal anomaliler
ile kendini gosterir. Bu makalede, ikinci trimesterde fetal ultrasonda multipl
anomali nedeni ile Tibbi Genetik Poliklinigi'ne yonlendirilen ve kordosentez ile
yapilan fetal karyotip analizi sonucu trizomi 22 bulunan bir fetus sunulmus ve
literatiirdeki trizomi 22 olgulariin prenatal sonografik ozellikleri tartisilmistir.
Genellikle ilk trimester abortusu ile sonuglanan antploidilerin, nadir de olsa ikinci
trimesterde karsimiza anormal USG bulgular ile ¢ikabilecegi, anormal USG
bulgularinda prenatal karyotip analizinin 6nemi ve andoploidilerin sonraki
gebeliklerde tekrarlama riski nedeniyle ayrint1 bir genetik danisma verilmesinin
o6nemi vurgulanmak istenmistir.

Anahtar Kelimeler: trizomi 22, prenatal tani, kromozomal anomali, genetik
danisma, anormal USG bulgusu

ABSTRACT

Non-mosaic trisomy 22 is one of the common causes of first trimester abortions. It
is occasionally observed in live births with an incidence of 1/30000-50000. Its
detection is rare in the second or third trimesters as well, and is manifested with
serious growth retardation and multiple structural abnormalities on fetal
ultrasonography. Herein, we report a case with an abnormal fetal karyotype
demonstrating trisomy 22 by cordosynthesis, that was referred to our Medical

Esra ATAMAN Genetic Polyclinics due to multiple abnormalities on the second trimester fetal
Dokuz Eylill Universitesi ultrasonography, and subsequently discuss the prenatal ultrasonographic
Tip Fakiltesi characteristics of trisomy 22 cases in the literature. This study was meant to
Elt\)/lt;IRGenetlk AD highlight the importance of prenatal karyotype analysis in abnormal sonographical
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findings with regard to the presence of possible aneuploidies, which generally
result in first trimester abortions, but that may be observed in the second trimester
although occasionally, and to emphasize the importance of a detailed genetic
counselling due to the risk of a repetition in the following pregnancies.

Keywords: trisomy 22, prenatal diagnosis, chromosomal anomaly, genetic
counselling, abnormal USG finding

Mozaik olmayan trizomi 22 ilk trimester spontan
abortuslarinin trizomi 16’dan sonra ikinci en sik (%2,2)
nedenidir ve spontan abortusa neden olan otozomal
trizomiler icinde %8-14 oraninda, tiim spontan abortuslar
icinde de %3-5 oraninda goriiliir (1, 2). Canli dogumda
karsimiza oldukg¢a nadir ¢ikar ve sikligi 1/30000-50000
civarindadir (3). Tkinci ve figiincii trimesterde tani alan
trizomiler de olduk¢a nadirdir ve siklikla intrauterin
gelisme geriligi (IUGR) ile kendini gosterir. IUGRne
yapisal anomaliler eslik edebilir (4, 5, 6, 7). Cok az olgu
canlt dogumla sonuglanir ve bunlar da ¢ok kisa yasam
siiresine sahiptir (8). Postnatal veya postmortem dénemde
saptanan belirgin 6zellikleri biiyiime geriligi; mikrosefali,
hipertelorizm, epikantal katlantilar, diisiik-malforme
kulaklar, dudak-damak,
kraniyofasiyal anomaliler ve kompleks kardiyak defektler,

yarik mikrognati  gibi
renal agenezi-displazi gibi {irogenital anomaliler ve iskelet

malformasyonlar1 gibi yapisal anomalilerdir (9, 10).

Bu makalede, Tiirkiye [stanbul’da bir Perinatoloji
hastanesinde, ikinci trimester ultrasonografisinde (USG)

multipl anomali saptanan ve fetal karyotip analizi sonucu

mozaik olmayan trizomi 22 bulunan Dbir fetus
sunulmustur.  flk—trimesterde spontan abortus ile
sonuglanmayan trizomi 22lerin ikinci trimesterdeki

sonografik ozellikleri ve anormal USG bulgusu olan

fetuslarda  prenatal  karyotip  analizinin  6nemi

vurgulanmak istenmistir.
OLGU VE SONUC

Gravidasi 2, paritesi 1 olan 25 yasindaki bir kadin, 23
haftalik olan gebeliginde saptanan anormal USG bulgular1
nedeniyle Tibbi Genetik Poliklinigi'ne genetik danisma ve
prenatal tani igin Perinatoloji Klinigi'nden refere edildi.
Aile oykiisiinde 6nemli bir 6zellik bulunmayan olgunun
esi ile arasmnda birinci derece kuzen evliligi mevcuttu.
Annenin gebelik ykiisiinde alkol kullanimi, gestasyonel

diyabet, preeklampsi olmadig: bildirildi. Gebelik haftas:

23 hafta iken yapilan fetal ultrasonografide saptanan
bulgular; hidrosefali, arka fossay: kaplayan kistik Kkitle,
atriyoventrikiiler septal defekt (AVSD), persistan sol vena
cava superior, bilateral renal agenezi, anhidramniyos,
IUGR (USG’a gore 18 hf) idi. Arka fossay1 kaplayan kistik
kitlenin kokeninin ne oldugunun net bir ayrimi
yapilamamakla birlikte Dandy-Walker kisti olabilecegi
distintildii. Gebelik haftasina uygun olarak, aileye
kordosentez ile fetal karyotip analizi secenegi sunuldu.
Akraba

hastaliklariin bu test ile dislanamayacag: aileye belirtildi.

evliligi ~mevcut oldugundan tek gen
Kordon kanindan GTG bantlama ile yapilan fetal karyotip
analizi sonucu 20 metafaz alaninda da trizomi 22 olarak
bulundu ve aileye tekrar genetik damisma verildi.
Terminasyon segenegi sunulmasi icin aile Perinatoloji
Konseyi'ne yonlendirildi. Aile istegine bagli olarak gebelik
termine edildi. Fakat ailenin onay1 alinamadig; icin fetal

otopsi yaptirilamada.
TARTISMA

Trizomi 22 ile iligkili rapor edilen olgularm 6nemli bir
kismi mozaik formlar veya 11 ile 22. kromozomlar
(11). Canlh

dogumda ve ikinci-iiglincli trimesterde karsimiza nadir

arasindaki dengesiz translokasyonlardir
¢ikan trizomi 22, fetal ultrasonografide biiytime geriligi,
beyin, kalp, yiiz, bobrek anomalileri, gastrointestinal
anomaliler gibi yapisal anomaliler gosterebilmektedir

(Tablo I) (12).



Tablo I Trizomi 22'nin Prenatal Ultrasonografi Bulgular1
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Literatiir Anne yas1 Gebelik donemi USG bulgular: Terminasyon
Bacino ve ark. 34 belirtilmemis TUGR, mikrosefali, KKH, ambigius genitale 31 hf - termine
. . TUGR, bilateral yarik dudak, KKH, mide goriilmemis, .
Harding ve ark. 9 2. trimester kisalmig ayak bagparmak, sol bobrek agenezik, kisa femur termine
Morrison ve ark. 25 2. trimester TUGR 3 .hf - gebelik devam
ediyor
Hengstschlager ve ark. 31 3. trimester IUGR, hipertelorizm, yarik dudak, KKH, anormal termine
serebellum
Sepulveda ve ark. 29 9. trimester IUGR, ohgohldrfimnylos, NT artisi, subkutandz 6dem, termine
KKH, plevral efiizyon
TUGR, subkutan6z 6dem, solda plevral efiizyon,
Sepulveda ve ark. 38 2. trimester mediastinal kayma, bradikardji, asit, sol diafram agenezisi, 26 hf - [UMF
tek umblikal arter, plasentomegali
Sepulveda ve ark. 30 2. trimester IUQR' ollgohldramnlygs, KKH, multikistik bsbrek, 23 hf - IUMF
unilateral renal agenezi
. . TUGR, NT artigy, hidrops fetalis, kisa femur, bilateral
Stressig ve ark. 33 2. trimester hidronefroz, Dandy-Walker malformasyonu 17 hf - TUMF
TUGR, oligohidramniyos, kisa femur, eller spastik, Arnold- termine
Stressig ve ark. 28 2. trimester Chiari malformasyonu, spina bifida lumbalis, mikroftalmi,
KKH, hiperekojen bagirsak
Stressig ve ark. 29 2. trimester TUGR, kisa femur, hidrops fetalis 22 hf - [UMF
Fetus A: IUGR, kisa femur, KKH, diiz ytiz, belirgin . . .
Stressig ve ark. 32 2. trimester DKDA maksilla, kiiciik yiiz, oligohidramniyos, renal hipoplazi Etkilenmis fetiis
ikiz dogdugu giin eksitus
Fetus B: normal
IUGR, kisa femur, tek umblikal arter, mikrosefali, Dandy-
Stressie ve ark o4 3. trimester Walker malformasyonu, beyinde periventrikiiler termine
& ) : kalsifikasyon, KKH, renal hipoplazi, mikrognati,
makroglossi, hipoplastik burun
Schwendemann ve ark. belirtilmemis 2. trimester NT artigi, olidohidramniyos, pes ekinovarus, unilateral termine
hidronefroz
Schwendemann ve ark. belirtilmemis 1. trimester NT artist termine
Schwendemann ve ark. belirtilmemis 2. trimester IUAGR’AKKH’ \{entnkiilomegah, plevral eftizyon, asit, termine
oligohidramniyos
Schwendemann ve ark. belirtilmemis 1. trimester CRL <5p, IUGR IUMF
Schwendemann ve ark. belirtilmemis 1. trimester CRL 30p TUMF
Schwendemann ve ark. belirtilmemis 1. trimester kistik higroma, NT artist termine
Schwendemann ve ark. belirtilmemis 2. trimester anhidramniyos termine
Schwendemann ve ark. belirtilmemis 2. trimester TUGR, KKH, oligohidramniyos, anormal inferior vena cava Miadinda dogum
L. . . Tek umblikal arter, oligohidramniyos, dolikosefali, kistik .
Schwendemann ve ark. belirtilmemis 2. trimester . . . . termine
higroma, mide ve mesane goriilmemis
IUGR, bilateral renal agenezi, anhidramniyos, hidrosefali,
Bu makale 25 2. trimester posterior fossada kistik kitle, persistan sol vena cava termine
stiperior, KKH
TUGR: 16/22 (%72,7)
KKH: 11/22 (%50)
Oligo/anhidramniyos: 10/22 (%45,5)
Renal anomali: 7/22 (%31,8)
Iskelet sistemi anomalisi: 7/22 (%31,8)
Beyin anomalisi: 6/22 (%27,3)
Toplam 22 fetus NT artist: 5/22 (%22,7)

Dismorfiz yiiz: 5/22 (%22,7)
Hidrops: 4/22 (%18,2)

GIS anomalisi: 3/22 (%13,6)

Tek umblikal arter: 3/22 (%13,6)
Yarik dudak/damak: 2/22 (%9,1)
Ambigius genitale: 1/22 (%4,5)
NTD: 1/22 (%4,5)

KKH: konjenital kalp hastaligi; DKDA: dikoryonik-diamniyotik; [IUMF: intrauterin mort fetalis; IUGR: intrauterin gelisme geriligi;

GIS: gastrointestinal sistem; NT: nukal transliisensi; NTD: noral tiip defekti
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Ultrasonda multipl anomali (hidrosefali, arka fossay1
kaplayan kistik kitle, AVSD, persistan sol vena cava
superior, bilateral renal agenezi, anhidramniyos, IUGR)
saptanmasi nedeniyle poliklinigimize yo6nlendirilen ve
fetal karyotip analizi trizomi 22 olarak bulunan fetustaki
bulgular, bu anoploidi taramada

icin  sonografik

potensiyel  olabilecek = markerlardir.  Arastirmacilar
tarafindan bildirildigine gore, IUGR ve hipoplastik femur,
trizomi 22'nin en sik goriilen bulgularidir (8). Olgumuzda
TUGR gozlenmisti, fakat hipoplastik femur saptanmamast.
Bildirilen IUGR

gozlenmektedir ve trizomi 22'nin ikinci ve iiglincl

olgularin  nerdeyse  tiimiinde
trimester taramasmda en sik anormal ultrason bulgusu
IUGR'dir (7).
sonografide ikinci en sik goriilen bulgunun, alt ve tist
oldugu bildirilmistir (8).
Olgumuzda nukal transliisensi (NT)'de artisa ve nukal

Stressig ve ark.nmin yaptigr calismada,

ekstremite anormallikleri
fold kalinligina rastlanmamasina ragmen, literatiirde NT
artisinin sonografik taramada 6nemli bir belirte¢ oldugu
vurgulanmis ve Schwendemann ve ark. NT artisn1 %50
olarak bildirmislerdir (13), fakat bizim olgumuzda NT
Daha
arastirmalarda, kardiyak defektlerin goriilme siklig1 %86,7

artisina rastlanmamustir. Oonce yapilan
olarak bildirilmistir ve en sik olarak da VSD ve ASD rapor
edilmistir (8). Bizim olgumuzda kardiyak defekt olarak
AVSD

bulgularin olgularin %78,6’sinda goriildigi belirtilmis ve

goriilmekteydi.  Kraniyofasiyal = dismorfik
bunlar mikrosefali, diisiik-malforme kulaklar, basik burun
koki,

olusmaktaymis (4, 8).

hipoplastik burun ve yarik dudak-damaktan
Olgumuzun  postmortem

degerlendirmesi yapilamadigt igin, elimizde
kraniyofasiyal bir dismorfik 6zellik yoktu. Trizomi 22’de
serebellar defektler, Dandy-Walker kistleri, Arnold-Chiari
malformasyonu, hidrosefali gibi beyin anomalileri de
goriilebilmektedir ve Stressig ve ark. bu orami %77,8
olarak belirtmislerdir (8). Bizim olgumuzda da Dandy-
Walker kistini diisiindiiren ve arka fossay1 kaplayan bir
kistik kitle bulunmaktaydi. Ayrica, bu olgulara renal
anomaliler de siklikla eslik etmektedir ve beraberinde
oligohidramniyos veya anhidramniyos gelisebilmektedir.
Stressig ve ark. oligohidramniyos oranint %75 olarak

rapor etmelerine ragmen, Wade ve ark. en sik goriilen

sonografik bulgu olarak bildirmislerdir (8, 13). Bizim
bilateral

beraberinde anhidramniyos gelismisti. Trizomi 22"ye eglik

olgumuzda renal agenezi mevcuttu ve
eden ek anomali olarak ambigius genitale, cok az sayida
olguda bildirilmistir (4, 9). Bizim olgumuzda, prenatal
USG ile

degerlendirme de aile onay1 olmadigi icin yapilamadi.

genital anomali saptanmadi. Postnatal

Sonug olarak trizomi 22, insidansi oldukga diisiik olan
bir anoploididir. Sonraki gebeliklerde tekrarlama riski net
olarak bilinememekle beraber, tekrarlama gosteren bir
olgu bildirilmemistir. Trizomi 21 gibi sik goriilen diger
trizomilerin tekrarlama riskinin %1-1,5 gibi diisiik oldugu
bilinmektedir (1, 14).
taramalar1 bir¢ok kromozomal anomalinin taninmasinda
Ozellikle de

konjenital anomalilerin eslik ettigi biiytime geriliklerinde

ikinci trimester sonografik

onemli ipuglar1 vermektedir. yapisal
prenatal karyotip analizi yapilmas: gereklidir. Literatiire
gore, tek basina IUGR ile giden trizomi 22 vakalar1 bile
bildirilmistir ve tek basma IUGR bulgusu bile fetal

karyotip analizi yapilmasina endike olabilmektedir.
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