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OLGU BILDIRIMI
Pentazomi X Karyotipli Olgu Sunumu’

Fatma COLAK, Banu DEGIRMENCI, Cetin SAATCI, Munis DUNDAR

Erciyes Universitesi T1p Fakiiltesi, Ttbbi Genetik Anabilim Dali, Kayseri.

OZET

Pentazomi X hipotonisite, gelisme geriligi, orta dereceden agir dereceye kadar zeka geriligi, kisa boy, kraniofasiyal anomaliler ve kas-iskelet
sistemi bozukluklari ile karakterize nadir gériilen bir cinsiyet kromozom andploidi bozuklugudur. Mikrosefali, hipertelorizm, upslent pal-
pebral fissurler, diiz burun kéki, mikrognati, kulak anomalileri, kisa boyun ve diisiik sag ¢izgisi gibi kraniofasiyal anomaliler goriiliir. Kiigiik
el ve ayaklar, kamptodaktili, klinodaktili yaygin bulgulardir. Ayrica konjenital kalp defektleri, renal hipoplazi ve kiigiik uterus bulunabilir.
Pentazomi X in prevelans: bilinmemektedir fakat literatiirde simdiye kadar yaklagik 30 vaka tanimlanmistir. Bu ¢alismada 49,XXXXX
karyotipli 6 giinliik bir yenidogani sunduk. Vakanin fenotipik 6zellikleri degerlendirildi ve literatiirle karsilastirildi.

Anahtar Kelimeler: Pentazomi X. Penta X sendromu. Pentazomi kromozom X. XXXXX.
A Case With Pentasomy X

ABSTRACT

Pentasomy X is a rare sex chromosomal aneuploidy disorder characterized by hypotonia, developmental delay, moderate to severe mental
retardation, short stature, craniofacial anomalies and musculoskeletal abnormalities. The craniofacial anomalies may include microcephaly,
hypertelorism, upslanting palpebral fissures, a flat nasal root, micrognathia, ear malformations and a short neck with a low hairline. Small
hands and feet, camptodactyly, clinodactyly are common findings. Congenital heart defects, renal hypoplasia and small uterus may also be
present. The prevelance of the pentasomy X is unknown but about 30 cases have been described in the literature so far. We report a 6 day-old
newborn with a karyotype 49, XXXXX in this study. The phenotypic characteristics of the case are evaluated and comparated with the litera-
ture.
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Pentazomi X iki yerine bes X kromozomunun varlig
ile karakterize nadir gorilen bir seks kromozom sayi-
sal bozuklugudur'. Literatiirde tamimlanmus ilk penta-
zomi X vakast 1963 yilinda yaymlanmistir. 47, XXX,
47, XXY, 47,XYY ve 45,X gibi seks kromozomlarinin
sayisal anomalileri yaklasik olarak 400 canli dogumda
1 goriiliir. Pentazomi X daha nadir olarak karsilagilan
bir seks kromozomal andploidisidir®. Giiniimiize kadar
yaklasik 30 pentazomi X vakasi tanimlanmistir. Andp-
loidi siklikla maternal veya kombine maternal ve
paternal kaynakli mayotik ayrilmama kusurlarindan
dolayt olusur. Siklikla maternal mayotik ayrilmama

kusurlar1 ile ortaya ¢ikar'. 49,XXXXX karyotipi ile
karakterize fenotip, trizomi X ve tetrazomi X’e gobre
daha agirdir®,

* 1. Ulusal Cocuk Genetik Kongresi'nde bildiri olarak
sunulmustur.
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Olgu Sunumu

32 yasinda babanin ve ilk gebeligi ektopik oldugu igin
kiiretaj yapilmis 30 yasindaki annenin 2. gebeliginden
41 haftalik olarak 2380 gram olarak dogan hasta de-
gerlendirildi. Anne ile baba arasinda akrabalik olma-
yip soyge¢misinde ailede herhangi bir 6zellik yoktu.
Olgumuz 6 giinliik kiz hasta prenatal donem fetal
ultrasonografi goriintiilemesinde intrauterin gelisme
geriligi oldugu sdylenmis. Hastanin yapilan muayene-
sinde; boy, kilo, bas ¢evresi 3. persentilin altindaydi.
Ayrica alin sag¢ ¢izgisi diisiik, yele boyun, hipertelo-
rizm, upslanting palpebral fisstrler, epikantus, perior-
bital dolgunluk, diisiik kulak, genis burun koki, yiik-
sek damak, haricen disi dis genitalya, bilateral ayak
parmaklarinda overlapping mevcuttu. Pelvik-renal
ultrasonografik inceleme normal olarak degerlendirildi.
Ekokardiyografik inceleme sonucu, genis VSD, PDA,
PFO, kritik pulmoner stenoz, displastik pulmoner
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kapak olarak raporlandi. Hastaya tedavi amagli balon
valviiloplasti yapilmasi planlandi. Olgumuzun diger
muayeneleri normaldi.

F. Colak, ark.

Materyal ve Metod

Periferik kan kiltirii yontemi ile kromozom analizi
yapilmis ve Giemsa kromozom bantlamayla (GTG) iki
ayri kiiltiirden 4 preparat hazirlanmigtir. Hastalarda 20
metafaz plagi incelenmistir. Incelenen metafaz plagin-
daki kromozomlar sayisal ve yapisal diizensizlikler
yoniinden degerlendirilmistir.

Sonug

Hastamizin karyotip analizi 49,XXXXX olarak rapor-
landi. Anne ve babadan kromozom analizi yapildi.
Annenin kromozom analizi sonucu 46,XX, babanin
karyotipi 46,XY,inv® (pl1ql2) olarak raporlandi.
Babada klinik olarak herhangi bir sikayet ve muayene
bulgusunun olmamasi iizerine babada bulunan inv 9
normalin varyantt kromozomal degisiklik olarak de-
gerlendirildi.

Sekil 1.
Vakanin metafaz goriintiisii
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Sekil 2.
Vakanin karyotip gériintiisii
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Tartisma

Pentazomi X nadir olarak karsilasilan bir seks kromo-
zomu sayisal anomalisidir®. Literatiirde giiniimiize
kadar yaklasik 30 pentazomi X vakasi rapor edilmistir.
Anoploidi siklikla maternal veya kombine maternal ve
paternal kaynakli mayotik ayrilmama kusurlarindan
dolay1 olusur. Siklikla maternal mayotik ayrilmama
kusurlar1 ile ortaya cikar'. Pentazomi X vakalarinda
klinikte genellikle gelisme geriligi, mental retardasyon,
konusmada gecikme, hipotonisite, kisa boy, mikrose-
fali, hipertelorizm, epikantal katlanti, yele boyun,
yarik damak, yiiksek damak, strabismus, iris kolobo-
mu, diglerde diizensizlik gibi kraniofasiyal anomaliler,
kiclk el ve ayaklar, kamptodaktili, klinodaktili, tali-
pes equinovarus, skolyoz, cesitli eklemlerde subluk-
sasyon gibi iskelet ve ekstremite anomalileri, konjeni-
tal kalp defektleri (genellikle patent ductus arteriosus
veya ventrikiler septal defekt) ve kicuk uterus, bdb-
rek hipoplazisi goriilebilir*®.

Bizim hastamizda 6 giinliik yenidogan déneminde boy,
kilo, bas gevresi Ol¢imleri 3. persentilin altindaydi.
Hastamizin kraniofasiyal bulgular literatirle uyumlu
bulunmustur. Pelvik-renal ultrasonografik incelemesi
normal olarak sonuglanan hastanin ekokardiyografik
inceleme sonucu, genis VSD, PDA, PFO, kritik pul-
moner stenoz, displastik pulmoner kapak olarak rapor-
landu.

Pentazomi X vakalarinda goriilen dismorfik yiz gori-
nimi ozellikleri klinik olarak Down Sendromunda
gorllen ozelliklere benzerdir. Bu yiizden kesin tani
sitogenetik analiz gerektirir'. 49,XXXXX karyotipi ile
karakterize fenotip, X trizomi ve tetrazomilere gore
daha agirdir®. Hastalarm gelisme geriligi,kranyofasyal
anomaliler, iskelet ve eklem anomalileri(eklem dislo-
kasyonlari, kalca hipoplazisi, pes equinovarus) acisin-
dan degerlendirilmesi gerekir. Renal displazi, kiigiik
uterus agisindan genitoiiriner degerlendirme, kalp
anomalileri agisindan da kardiyolojik muayene ve
inceleme onerilir*®. Hastalar gelisme geriligi, men-
tal retardasyon ve eslik eden diger sistem bulgularina
yonelik klinik takibi gerekmektedir. Ailede kromozom
sayisal kusurlarinin goriilme sikligi genel toplumda
goriilme sikligina gore artmistir. Bu durum hakkinda
aileye genetik danigmanlik verilmesi, sonraki gebelik-
leri i¢in ayrintili ultrasonografi takibi ve prenatal tani
yapilmasi uygundur.
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