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Patau sendromu (trisomi 13): olgu sunumu
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Ozet

Patau sendromu canli dogumlarda 1/12000-29000 oraninda goriilmektedir. Prenatal tant 6nem
gostermekle birlikte ileri anne yasi1 ile bu sendromun goriilme siklig1 artmaktadir. Trizomi 13 ya da
Patau sendromu, Trizomi 21 (Down sendromu) ve Trizomi 18’den (Edward sendromu) sonra en
yaygin olarak goriilen ii¢lincii otozomal trizomili kromozom diizensizligidir. Bu ¢alismamizda 22
haftalik gebeligi bulunan hastanin yapilan USG sonucunda fetiiste omfalosel ve yarik damak tespit
edilen olguya amniyosentez analizi yapilmis ve fetiiste 47, XY, +13 karyotipi saptanmistir. Aile
onayl da alinarak gebelik sonlandirilmistir. Aileye olasi sonraki gebeliklerinde gebelik Oncesi
danismanlik hizmeti i¢in klinigimize bagvurmasi dnerilmistir.
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Abstract:

Trisomy 13, or Patau syndrome, represents the third autosomic trisomy in order of frequency, after
trisomy 21 (Down syndrome) and trisomy 18 (Edwards syndrome), with a prevalence at birth
estimated as between 1:12000 and 1:29000. In this study, we are presenting the results of
cytogenetic analysis and clinic assessment in fetus of a woman at 22 weeks gestation.
Amniocentesis was performed and a karyotype of (47, XY,+13) was determined at 22th weeks of
gestation. The pregnancy was terminated with the permission of the parents. We suggested the
parents to admit our clinic for the preconceptional counseling.
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Giris

Patau sendromunun sitogenetik tanimlamasi ilk kez Patau ve ark [1] tarafindan 1960
yilinda yapilmistir. Sendromun klinik fenotipi ise Smith [2] tarafindan tanimlanmustir.
Trizomi 13 ya da Patau sendromu, Trizomi 21 (Down sendromu) ve Trizomi 18’den
(Edward sendromu) sonra en yaygin olarak goriilen li¢iincii otozomal trizomili kromozom
diizensizligidir [3]. Trizomi 13 yaklasik olarak 12.000 ile 29.000 arasinda degisen
sayidaki canli dogumda bir goriiliir. Anne yasindaki artigla birlikte goriilme siklig1 artar.
Trizomi 13 genel olarak spontan abortusla sonug¢lanir. Abortusla sonuglanabilecegi gibi
gebelik ilerlerse erken dogum olabilir [4]. Magenis ve ark. [S] yaptiklar1 trizomi 13°1d
172 canli dogan infantin izlendigi genis serili bir caligmada; %28’inin yasamin ilk
haftasinda, %44’ tniin ilk ayinda, %86’sinin ilk 1y1l icerisinde 6ldiiklerini bildirilmistir.
Genelde bir yila kadar yasamalar1 zor olsa da literatiirde su ana kadar ii¢li 18 yasin
iistiinde olan ve biri 32 yasinda olan 10 yasini asmis 7 vaka bildirilmektedir [3]. Major
fenotipik  Ozellikler genellikle yiiz, g6z ve beyin defektlerinden olusur.
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Holoprozonsefalide beynin 6n kismi ve orta hat yiiz yapilarinin gelisimi bozulmustur. En
ileri sekli olan siklopide, orta hatta yalniz bir tane g6z bulunur. Trizomi 13’ de diger
trizomilerde oldugu gibi kalp, sindirim sistemi ve diger sistemlere ait anormallikler
yiikksek oranda bulunur [6]. Abdominal malformasyonlardan en sik oranda omfalosel
goriiliir [7]. Kesin taniy1 koyabilmek i¢in kromozom analizinin yapilmasi gerekir.
Prenatal tan1 yontemleri girisimsel olmayan ve girisimsel yontemler diye iki kisma ayrilir.
Girisimsel olmayan ydntemlerin en dnemlileri ultrasound incelemeleri ve anne kaninda
calisilan biyokimyasal testlerdir. Giiniimiizde ikinci trimesterde (14-22. haftalarda) AFP,
total HCG ve uE3 diizeylerinin tespitini igeren "triple test" yaygin kullanilan bir prenatal
tarama testidir. Prenatal tamida kullanilan amniyosentez (AS) ya da kordosentez (KS) gibi
girisimsel islemler sayesinde, fetal karyotip hakkinda bilgi sahibi olabilmek miimkiin
olmustur. Kordon kani analizi yontemi; ilk olarak 1984 yilinda ultrasonografi esliginde
uygulanmis olup prenatal tam1 ve perinatal takip calismalarinda vazgecilmez bir
yontemdir. Prenatal tani igin ge¢ kalmman bagvurularda ve AS ile basarisiz olundugu
durumlarda KS giindeme gelmektedir. Problemli gebeliklerde girisimsel prosediire bagl
fetal mortalitenin daha yiiksek olabildigi bilinmekle beraber, genel ortalamanin %1-2
oldugu kabul edilmektedir [8].

Olgu

Cumhuriyet Universitesi Arastirma ve Uygulama Hastanesi Kadin Hastaliklar1 ve Dogum
poliklinigine gebelik takibi amaciyla bagvuran olgu, 42 yasinda, G6P4, son adet tarihine
gbre 22 haftalik gebeligi bulunmaktadir. Incelemeye alman olgu 45 yasindaki bir erkekle
evli olup, her ikisi de fenotip olarak tamamen normal goriiniimliidiirler ve {igiincii derece
akraba evliligi bulunmaktadir. Onceki gebeliklerinde kromozom anomalili bir bebek
Oykiisii mevcut degildir. Prenatal takibi olmayan hastaya yapilan ultrasonografide fetiiste
yarik damak, yarik dudak ve omfalosel saptanmistir. Amniyotik sivisinin normal sinirlar
icerisinde oldugu tespit edilmistir.

Kromozom analizi i¢in, heparinize edilmis enjektér yardimiyla, USG esliginde
amniosentez islemi yapildi. QF-PCR Fragman analizi yOntemiyle genetik inceleme
yapilmigtir. Sitogenetik inceleme sonucunda fetiisiin 47,XY,+13 kromozoma sahip
oldugu saptand1 (Sekil 1).
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Sekil 1. Patau sendromu saptanan olgunun trizomik kromozom 13’ iiniin QF-PCR profili.
Ug farkh kromozom 13’iin STR tekrarlar goriilmektedir.

Aileye gerekli bilgi verildi ve ailenin istegi dogrultusunda gebeligin terminasyonu karar
alindi. Vajinal dogum ile 780 gr, 32 cm, erkek bebek dogurtuldu. Harici muayenede
prenatal olarak tespit edilen anomalilere ( Resim 1, 2) ek olarak sol elde ve her iki ayakta
polidaktili tespit edildi (Resim 3, 4). Aile kabul etmedigi i¢in fetiise otopsi yapilamadi.
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Resim 1. Umblikusu i¢ine alan membranla kaph omfalosel goriiniimii.

Resim 3. Her iki ayakta polidaktili goriiniimii.
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Resim 4. Sol elde polidaktili goriiniimii.
Tartisma

Trizomi 13, yaklagik olarak 12000 ile 29000 canli dogumda bir goriiliir [9]. Trizomi
21’deki kadar belirgin olmasa da anne yasinin ilerlemesi ile trizomi 13 insidansi arasinda
bir baglantt oldugu bilinmektedir [10]. Bu olgularda ortalama anne yast 39 olarak
bildirilmektedir [11]. Bu olguda da anne yas1 42 olup, literatiir ile uyumlu olarak trizomi
13 ile ileri anne yas1 arasindaki iliskiyi ortaya koymaktadir. Orta hat defektleri denilen
premaksiller agenezi, sebosefali, etmosefali, siklopi, holoprozonsefali trizomi 13’iin
klasik fenotipik anomalileridir. Diger fenotipik 6zellikleri mikrognati, malforme kulaklar,
polidaktili, skalpin acik deri lezyonlari, omfalosel, genital malformasyonlardir [9]. Bu
olguda; omfalosel ile beraber yarik damak, yarik dudak ve polidaktili gdzlenmistir. ikiz
gebelik, fetal olim, ileri gebelik yasi, plasenta anomalileri, agik noral tiip defektleri
(anensefali, ensefalosel, agik spina bifida), abdominal duvar defektleri (omfalosel,
gastrosizis), kistik higroma, noral aks anomalileri (Dandy—Walker sendromu, hidrosefali)
gibi nedenler ve renal anomaliler, 6zefagus atrezisi, duodenal obstruksiyon ve teratomlar
gibi diger nedenler AFP diizeyinin yiikselmesine neden olurlar ve {iglii testte riskin
artmasina neden olurlar [11]. Translokasyon ve mozaik tipi trizomik olgularda anne ya da
baba tastyici olabilir ve sonraki ¢ocuklari hastalik riski tasiyabilirler. Anne-baba tasiyici
degilse, tekrarlama riski %1’den daha azdir. Olgumuzun yas1 da dikkate alinarak daha
sonraki olas1 gebeliklerinde genetik damisma almasi ve perinatoloji kliniklerinde takip
edilerek anomalili fetiistin erken tanisinin yapilmasi 6nerildi.
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