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Trizomi 18 Sendromu: Olgu Sunumu
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OZET

Trizomi 18 sendromu: Olgu sunumu

Sik gorilen kromozomal hastaliklardan biri olan trizomi 18 (Edward’s) sendromunda, olgularin ¢ogu yasamin ilk yilinda agir kardiyak
patolojiler nedeniyle kaybedilmektedir. Solunum sikintisi nedeniyle klinigimize getirilen 1100 g agiriginda bir kiz prematire bebegin
muayenesinde, disik kulak, ylksek damak, mikrognati, kisa ve yele boyun, mikrosefali, el parmaklarinda fleksiyon ve ayaginda pes
ekinovarusu mevcuttu. Ekokardiografik incelemede, patent duktus arteriozus anomalisi tespit edildi. Burada yeni dogan déneminde belirgin
klinik bulgulari olan Edward sendromlu bir olguyu sunduk.

Anahtar kelimeler: Trizomi 18 sendromu, yeni dogan, pes ekinovarus

ABSTRACT

Trisomy 18 syndrome: Case report

In trisomy 18 (Edward’s) syndrome, which is one of the most common chromosomal disorders, most of the cases are lost during their first
year of life because of severe cardiac pathologies. A female premature newborn with a weight of 1100 g was referred to our clinic by
dyspnea. At the physical examination, low ears, high arched palate, migrognatia, short and webbed neck, microcephaly, flexed hand fingers
and pes equinovarus of foot were present. At the echocardiography examination, patent ductus arteriosus has been detected. Herein we
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presented this case with Edward’s syndrome with clear clinical evidence in newborn period.
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GiRiS

rizomi 18 (Edward’s) sendromu, canli dogumlar ara-
Tsmda sik gorulen kromozomal bir bozukluktur. Farkli
calismalarda yeni doganlarin 3/10000’Unde goruldiugu
belirtilmistir. Kiz ¢ocuklar erkek cocuklara gore 3 kez
daha sik etkilenir (1-3). Olgularin %5’inde mozaizm goru-
Itr. Mozaik olgularin Kklinik bulgulari daha hafif seyreder.
Edward sendromlu bebeklerin cogunun en karakteristik
ozellikleri intrauterin gelisme geriligi, mikrosefali, mik-
rognati, dusuk kulaklar, ekstremite anomalileri gibi 0zel-
liklerdir. Yapilan incelemelerde bu bebeklerin %90'Indan
fazlasinda kalp anomalileri ve yine onemli bir kisminda
bobrek ve sindirim sistemi patolojileri saptanmistir (1,4).
Edward sendromu agir bir klinik seyir gosterir, bebeklerin
%80'i dogumdan sonraki ilk haftada, geri kalanlarin cogu
ilk yilinda kaybedilir. Yasayan olgularda ciddi duzeyde
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mental retardasyon mevcuttur (5-7). Bu calismada, PDA
disinda bir kalp anomalisi bulunmayan trizomi 18 send-
romlu bir olguyu sunmay1 amacladik.

OLGU SUNUMU

28 yasindaki annenin t¢unci ¢ocugu idi. 27 haftalik
olarak, vajinal yoldan dogan prematur olgu, respiratuar
distres sendromu (RDS) tanisi ile yeni dogan klinigine
yatirildi. Hastanin muayenesinde; vicut agirhgr 1100 gr,
bas ¢evresi 27 cm, boyu 34 cm, tansiyonu 125/68 mmHg,
nabiz 138/dak, solunum sayisi 56/dak, norolojik refleks-
leri zayif idi. Olgumuzda, bilateral dusuk kulak, mikrog-
nati, mikrosefali, kisa ve yele boyun (Resim 1A) ve iki el
parmaklarinda parmaklarin tst Uste binmis fleksiyon
gorinumu vardi. Sag ayaginda pes ekinovarusu mevcut-
tu (Resim 1B). EKokardiyografik incelemede patent duk-
tus arteriozus (PDA) gosterildi. Batin ultrasonografisinde
bir patoloji tespit edilmedi. Kromozom analizinde 47
XX+18 tespit edildi. Olgu mekanik solunum cihazina
baglandi ve nazogastrik ile beslendi. RDS tedavisi i¢in
vankomisin HCI, meropenem, aminokardol ve deksame-
tazon bagslandl.
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Resim 1: Trizomi 18 sendromlu vakanin yiiz gérinimu (A); sag ayagindaki pes ekinovarus anomalisi (B)

TARTISMA

Trizomi 18 (Edward’s) sendromu ilk kez 1960'da
Edward tarafindan tanimlanmustir (6). Edward sendromu-
nun olusumunda genetik ve ¢evresel faktorler suglan-
maktadir. Nussbaum ve arkadaslari ile Naguib ve arka-
daglarl, Edward’'s sendromunun etyolojisinde anne ve
babanin germ hicrelerinin gelisim sirasinda tam ayriga-
mamasinin, ¢evre Kirliliginin ve anne yasinin etkili oldu-
gunu belirtmis ve kismen sosyoekonomik faktorlerin de
etkili oldugunu rapor etmiglerdir (7,8). Yasayan yenido-
gan bebekler arasinda Trizomi 21'den sonra en sik goru-
len ikinci otozomal trizomidir. Patogenezinde 6zellikle
artmis anne yasl ile iliskili hatali kromozomal dagilim
gosterilmesine ragmen, ancak 20 yas gibi gen¢ annelerde
de trizomi 18 tanimlanmistir (9). Olgumuzunda anne yasl
gencti. Gebeligi doktoru tarafinda izlenen anneye, prena-
tal tani uygulanmistl. Amniyosentez sonucu fetusun tri-
zomi 18 oldugu rapor edilmis olmasina ragmen, aile
gebeligin devami yoninde karar vermisti. Gebelik 27.
haftasinda preterm dogumla sonlanmistu.

Trizomi 18 sendromunun intrauterin gelisme geriligi,
kraniofasial dismorfizm, ekstremite anomalileri ve major
organ malformasyonlari ile klinik tanisi mumkun olabilir,
ancak kesin tani kromozom analizi ile konur. Narli ve
arkadasglari, trizomi 18 sendromlu U¢ olguyu sunduklari
¢alismalarinda, olgularin hepsinde dusuk dogum agirligi,
karakteristik ylz gorinimd ve kardiak anomali tespit
etmis, bir olguda ek olarak parmaklarda fleksiyon defor-
mitesi ve renal anomali saptamislardir (10). Tekin ve

arkadaslari, trizomi 18 sendromu tespit ettikleri bir olgu-
da, kraniofasial dismorfizm bulgularina ek olarak sol elde
radial hipoplazi tespit etmislerdir (5). 27 haftalik dogan
1100 gr olan olgumuzda yliz anomalileri ile beraber sag
ayaginda pes ekinovarus deformitesi mevcuttu. Ekokar-
diyografik incelemede ise PDA anomalisi saptandi. Ayrica
hastamizda RDS vardl.

Trizomi 18 sendromunda yasama sansi sinirhdir. Olu-
san gebeliklerin %95'i embriyonik ya da fetal hayatta
olumle sonuclanirken, etkilenmis cocuklarin sadece
%5-10'u bir yilin otesinde canli kalabilmektedir. Yiksek
mortalite genellikle kardiyak ve renal anomalilerin varli-
gina, beslenme bozukluklarina, sepsis ve santral sinir sis-
temi defektlerinin neden oldugu apneye baghdir (1,4,5,10).
Trizomi 18 sendromlu olgularda en sik ventrikiler septal
defekt (VSD) olmak Uzere, atrial septal defekt (ASD), PDA
ve pulmoner valv displazisi gibi konjenital kalp anomali-
leri gosterilmistir (7,11,12). Olgumuzda ise PDA anomalisi
vardl.

Prenatal incelemede muhtemelen yutmadaki yeter-
sizlige bagh olarak polihidramnios, bazen tam aksi olarak
bobrek anomalilerine bagli oligohidramnios saptanabilir.
Trizomi 18 sendromlu vakalarin biyuk bir kisminda int-
rauterin gelisme geriligi vardir (13).

Olgumuza RDS nedeniyle tedavi baslandi ve klinik
takibe alindi. Yasamin ilk haftalarinda ¢ogunlukla kaybe-
dilen tizomi 18 sendromlu olgularin prenatal tanisi Gnem-
lidir. Bu nedenle biyokimyasal tarama testlerinde risk
tespit edilen ve/veya fetal ultrasonda suphelenilen olgu-
lara mutlaka prenatal tani uygulanmalidir.

Bakirkdy Tip Dergisi, Cilt 8, Say1 1, 2012 / Medical Journal of Bakirkdy, Volume 8, Number 1, 2012 45



Trizomi 18 sendromu: Olgu sunumu

KAYNAKLAR

1.

46

Jones K (Ed). Smith’s Recognizable Patterns of Human Malformation.
Philadelphia: WB Saunders Company; 2006: p. 13-17.

Taylor Al. Autosomal trisomy syndromes: a detailed study of 27
cases of Edward’s syndrome and 27 cases of Patau’s syndrome. |
Med Genet 1968; 5: 227-252.

Parker MJ, Budd JL, Draper ES, Young ID. Trisomy 13 and trisomy
18 in a defined population: Epidemiological, genetic and prenatal
observations. Prenat Diagn 2003; 23: 856-860.

Shephard B, Kupke KG. Specific genetic disorders presenting in the
newborn. In: Taeusch HW, Ballard RA (Eds). Avery’s disease of the
newborn. Philadelphia; WB Saunders Company; 1998; p. 209-228.

Tekin N, Aksit A, Glrpinar M. Trisomi 18 Sendromlu Bir Olguda
Unilateral Radius Aplazisi. Perinatoloji Derg 2001; 9: 262-264

Edwards JH, Harnden DG, Cameron AH, Crosse VM, Wolff OH. A new
trisomic syndrome. Lancet 1960; 1: 787-790.

Naguib KK, Al-Awadi SA, Bastaki L, et al. Clustering of Trisomy 18 in
Kuwait: Genetic predisposition or environmental? Ann Saudi Med
1999; 19: 197-200.

Nussbaum RL, Mclnnes RR, Willard HF. Principles of clinical
cytogenetics. In: Mcinnes RR (Ed). Thompson and Thompson
Genetics in Medicine. Philadelphia: WB Saunders Company; 2001:
p. 140- 144.

Kelly M, Robinson BW, Moore JW. Trisomy 18 in a 20-year-old
woman. Am ] Med Genet 2002; 112: 397-399.

. Narli N, Satar M, Stleymanova D. Trizomi 18 (Edward’s sendromu):

Uc olgu sunumu. Klinik Gelisim Dergisi 1998; 11: 486-489.

. Lin HY, Lin SP, Chen Y], et al. Clinical characteristics and survival

of trisomy 18 in a medical center in Taipei, 1988-2004. Am ] Med
Genet 2006; 140: 945-951.

. Niedrist D, Riegel M, Achermann J, Schinzel A. Survival with trisomy

18 data from Switzerland. Am | Med Genet 2006; 140: 952-959.

. Tosun M, Yanik F. Trizomi 18: Olgu Sunumu. OMU Tip Dergisi 2004;

21: 98-99.

Bakirkdy Tip Dergisi, Cilt 8, Say1 1, 2012 / Medical Journal of Bakirkdy, Volume 8, Number 1, 2012



