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PRENATAL 47 XYY SENDROMU VE VENTRIKULOMEGALI
BiRLIKTELIGi: VAKA SUNUMU

Association of Prenatal 47 XYY Syndrome and
Ventriculomegaly: Case Report

Mustafa Kara
OzZET

XYY sendromu 47, XYY karyotipi ile birlikte gériilen nadir bir cinsiyet kromozomu bo-
zuklugudur. Kromozomal ayrilmadaki bir defektten kaynaklanir. Prenatal tanisi zordur
¢linkii bu tabloda sonografik olarak saptanabilen anomalilerle birliktelik yoktur. 23 ya-
sindaki bir gebe kadin klinigimize basvurdu. 18. gebelik haftasinda yapilan (iglli tarama
testinde trizomi 21 riski 1/56 olarak hesaplandi. 21. gebelik haftasinda yapilan ultra-
sonografide ventrikiilomegali saptandi. Bu nedenle, amniyosentez yapildi ve fetusun
anormal 47, XYY karyotipine sahip oldugu bulundu. Bu vaka sunumu ile 47 XYY sendro-
munun tani ve tedavisindeki son ilerlemeleri gézden gecirmeyi amagladik.

Anahtar kelimeler: 47 XYY Sendromu, Ventrikilomegali, Polihidramniyoz

ABSTRACT

XYY syndrome is a rare sex chromosomal abnormality with 47, XYY karyotype. It
originates from a defect of chromosomal disjunction defect. Its prenatal diagnosis is
difficult because it is not associated with sonographically detectable anomalies in this
condition. A 23 year-old pregnant woman was referred to our clinic. Trisomy 21 risk
was calculated as 1/56 by using the triple screening test at 18th week of her gestation.
Ventriculomegaly was detected in the ultrasound examination performed at 21th
gestational week. Therefore, an amniocentesis was performed and the fetus was found
to have an abnormal karyotype of 47, XYY. We aimed to review the recent advances in
the diagnosis and management of 47 XYY syndrome in this case report.
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GIRIS

47 XYY sendromu ilk kez 1961 yilinda Sandberg ve
arkadaglar tarafindan tanimlanmis (1), Jacobs ve
arkadaglari tarafindan ise hastaligin mekanizmasi
ortaya konmustur (2). insidansi 1/1000°dir ve siklikla
infertilite ile birliktelik gésterir (3). Hastaligin etyo-
patogenezi ile ilgili olarak bircok faktor sugclanmistir.
Bununla birlikte en ¢ok kabul géren sebepler pater-
nal 2. mayoz ya da postzigotik mitoz boliinmede hata
sonucunda seks kromozomlarinda olugan ayrilmama
halidir (4). Hastaligin prenatal tanisini koymak kolay
degildir ¢linkii ultrasonografi ile tani koyduracak bir
belirte¢ yoktur. Genellikle tanisi ileri yas, ikili ya da
liclii test anormalligi gibi baska nedenlere bagh ola-
rak yapilan amniosentez ile konur. 47 XYY’li bireyler
karakteristik bir 6zellik géstermediklerinden tiim ya-
samlari boyunca tani konmadan kalabilirler (5). 47
XYY karyotipi ve ventrikiilomegali ile seyreden bu
olgu ile nadir gorilen bir kromozom bozuklugu olan
XYY sendromunun tani ve tedavisi glincel bilgilerin
1Isiginda gozden gecirilmistir.

OLGU SUNUMU

Yirmi (i¢ yasinda, gravida 1/ parite O bir kadin has-
ta rutin gebelik muayenesi icin klinigimize basvur-
du. Gebenin anamnez, fizik muayene ve laboratuvar
bulgulari normaldi. Gebeligin 15 ve 18. haftalarinda
yapilan obstetrik ultrasonlarda patolojik bulguya
rastlanmadi. 18. gebelik haftasinda yapilan iigli ta-
rama testi sonucunda Alfa feto protein (AFP), human
koriyonik gonadotropin (hCG) ve estriol icin multipl
of median (MoM) degerleri sirasiyla, 1,12; 2,27 ve
0,31 olarak bulundu. Down sendromu riski 1/56 ola-
rak hesaplandi. Hastaya karyotip analizi yaptirmasi
gerektigi soylendi ama hasta kabul etmedi. Gebeligin
21. haftasinda yapilan ultrasonografide sag lateral
ventrikil atrial capi 19,7 mm idi, posterior fossa ve
amniyon sivisi normaldi. Karyotip analizi icin genetik
amniosentez uygulanan hastadan elde edilen amni-
yon sivi 6rnegine hiicre kiiltliri yapildi. Giemsa Trip-
sin Giemsa (GTG) bantlama ydntemi ile incelenen
tiim metafaz alanlarinda 47 XYY kromozom vyapisi
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izlendi. Olgunun 24. gestasyonel haftadaki ultraso-
nunda sag lateral ventrikiil atrial cap1 23, 4 mm ola-
rak olclildii ve polihidramnios (amniyotik sivi indeksi
= 260) saptandi. Hasta su anda 32 haftalik gebe olup
47 XYY sendromu + ventrikiilomegali + polihidramni-
os tanisi ile takip edilmektedir.

Sekil 1. 21. gebelik haftasinda yapilan ultrasonografide
saptanan lateral ventriklilomegali.

Sekil 2. 24. gebelik haftasinda yapilan
ultrasonografide saptanan A. Polihidramnios, B.
Lateral ventrikiilomegali.
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TARTISMA

47 XYY sendromu fazladan 1 adet Y kromozomu ne-
deni ile 46 olmasi gereken total kromozom sayisinin
47 olmasi ile karakterize bir tablodur. Siklikla fazla
olan Y kromozomu olagan disi bir fiziksel 6zellik ya
da tibbi soruna yol agmadigi icin hastalik asempto-
matik seyreder (2, 4). Hastalik genetik gecis goster-
mez. Genellikle 2. mayoz béllinmenin anafaz 2 safha-
sinda kromozomlarin ayrilmamasi (nondisjunction)
sonucunda sperm hiicrelerinde Y kromozomunun
fazladan bir kopyasinin (liretimi ile sonuclanir. Eger
bu atipik sperm hiicreleri genotipin yapisina katilirsa,
etkilenen bireyin her bir viicut hiicresinde ekstra Y
kromozomu olacaktir. Eger kromozomal ayrilmama
postzigotik mitoz boéllinme sirasinda gelisirse, bu du-
rum 46 XY/ 47 XYY mozaik patern ile sonuglanir (6).
Anne ya da baba yasi ile hastalik sikligi arasinda iliski
yoktur (7). Bizim olgumuzda anne yasi 22, baba yasi
26 idi. Stochholm ve ark. 47 XYY sendromlularda azal-
mis bir yasam slresi gozlemis ve kontrol vakalarinda
77,9 olan yasam beklentisini hasta erkeklerde 67.5
olarak hesaplamiglardir (3). Ancak, 47 XYY sendromu
oltimciil bir hastalik olarak kabul edilmemektedir (4).
Antenatal donemde hastaliga 6zgii bir ultrasonogra-
fik belirteg yoktur. 47 XYY sendromunun kesin tanisi
kromozom analizi yapilarak konmaktadir. Bizim olgu-
muzda 18. haftada yapilan lglii testte Down sendro-
mu riski 1/56 olarak bulunmustur. Tani 21. haftada
amniosentez uygulanarak elde edilen amniyon sI-
visindaki fetal hiicrelere yapilan karyotip analizi ile
konmustur. Olgunun daha sonraki antenatal takip-
lerinde sirasi ile ventrikiilomegali ve polihidramnios
saptanmistir. Ventrikiilomegaliye eslik eden herhangi
bir santral sinir sistemi patolojisi olmadigi icin olgu
izole ventrikiilomegali olarak degerlendirildi.

47 XYY sendromunun tedavisi daha ¢ok vakaya 6zgii-
diir ve eslik eden anomali varsa, onun tedavisine yo-
neliktir. Hastaligin erken ¢ocukluk déneminde tanisini
koymak zordur. Clinkii hastaliga 6zgii kiiciik ¢cene, ya
da azospermi gibi komponentler puberteden sonra
belirginlesmektedir (4). ilave Y kromozomunun sal-
dirgan davraniglar basta olmak lizere psikoza kadar
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giden kisilik bozukluklarina yol acabilecegi bildirilmis-
tir (8).

Literatiirde Uglii testte trizomi 21 riskinde artis + vent-
rikiilomegali + polihidramnios ile birlikte seyreden 47
XYY sendromu vakasina rastlamadik. Bu olgu sunumu
ile nadir gériilen, genellikle prenatal tanisi konulama-
yan, oliimcil seyretmese de hastanin yasamini etki-
leyen davranis bozukluklari ve infertilite ile giden 47
XYY sendromuna dikkat cekmek istedik. ikili ve Gglii
tarama testlerinin yayginlagtiriimasi, rutin antenatal
ultrasonografi takiplerinin titizlikle uygulanmasi ve
olasi bir anormal durumda ivedilikle karyotip anali-
zi yapilmasi ile erken tani koymak mimkiindir. Her
ne kadar 47 XYY sendromu ile iliskilendirilen spesifik
bir tablo tanimlanmasa da, bu bozukluk ile ilgili bil-
gilerimizin artmasi icin daha ileri calismalara ihtiyag
duyulmaktadir.
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