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Olgu Sunumu

30 HAFTALIK PREMATURE DOGAN AMBIGUS
GENITALIA’'NIN ESLIK ETTIGI KROMOZOM 13 RING

OLGUSU

Selcuk GUREL!

OZET

Kromozom Ring 13 sendromu; bir ¢ift 13. Kro-
mozomunun sadece birinin kisa kolunda mey-
dana gelen bir grup gen kaybi sonrasi, uzun ve
kisa kollarinin birleserek halka seklini almasi ile
bazi gelisimsel ve morfolojik degisimlerin goril-
dugu bir hastaliktir. Bu hastalik klinik olarak 1968
yilinda gdsterilmis olsadailk defa genetik analiz-
lerinin yapilmasindan sonra tanimlanabilmistir'.
(Resim 1)

Gelisim slrecinde gecikme, beslenme bozuk-
luklar, 6zellikle ayakta olmak Uzere iskelet ano-
malileri, yiksek damak, anlis anomalileri, kiigik
alcak ¢ene, bébrek anomalileri, kalp bozuklukla-
ri, normal olmayan beyin yapisi ve anormal géz
yapisi gibi belirtiler bu hastaliga eslik etmekte-
dir?.

Bizim olgumuz; aralarinda akrabalik bagi bulun-
mayan 28 yasindaki anne ile 30 yasinda ki bir
babanin ilk ¢ocuklandir. 30 haftalik olarak C/S
ile erken dogumla meydana gelen bebekte dog-
dugu zaman prematirite+ RDS’sinin yaninda
imperfore anls, ambigusgenitalia ve prenatal
dénemde saptanan kardiak ve serebralanoma-
lilermevcuttu. ilk yapilan gézlemlerde kromozom
18 sendromunun mevcut oldugu dusindlmis-
tdr. Bu ¢alismanin amaci; sunulacak olan olgu-
muzla hastaligi literatlr 1siginda tekrar gézden
gecirmektir.

Anahtar Kelimler: Kromozom Ring 13, Ambi-
gusGenitalia

A premature infant who is 30 weeks
gestational age with Ring Chromosome

13 and Ambiguous Genitalia: A case report
ABSTRACT

Ring chromosome 13 syndrome is a disease
where some developmental and morphological
changing have been seen, because of a group
of missing geneononlyone of the 13 chrosome
pair at short arm, small and long arms have fu-
sed together to form a ring. Although this synd-
rome were showe dupclinically in 1968, the first
describing of it has been defined after analysis
of genetic.

Development delay, feding difficulties, unusual
bone structure most commonly footanomaly, hi-
ghpalate, anus anomalies, small lowjaw, kidney
anomalies, heart defects, abnormal brain stru-
cture and abnormal eye structure accompany
this disease.

Ourfact is a firstbaby of a mother at theage of 28
and a father 30 who do not haveanyline of des-
cent. When the baby was born at just 30 weeks
by C/S,(sezeryan) along side being premattire
+ RDS it had also imperforate anus, ambigus
genitalia, cardiac and cerebral anomalies which
were determined at prenatal period. During the
first monitoring , it was thought that there was
chromosome 13 syndrome. The purpose of this
essay is to reconsider this disease in thelight of
literature with our fact will be presented.
KeyWords: Chrosome Ring 13, AmbigusGeni-
talia
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OLGU

28 yasinda G1P1 anneden 30 hft olarak C/S ile
dogan kiz bebek dogdugunda aglamiyordu nefes
alip vermiyordu. Hasta radyant isitici altina alin-
rak kurulandi. AQiz ici aspire edildi. KTA (kalp tepe
atimi) <100 olan hastaya pozitif basingli ventilas-
yon uygulandi. KTA>100 olan rengi pembelesen
hastanin subkostal ve interkostal c¢ekilmeleri
mevcuttu. DSS(dakika solunum sayisi):84 olan
hasta entiibe edilerek MV(mekanik ventilator) e
baglandi. SIMV modunda takibe alindi. PEEP:5
PIP:20 Fi0O2:70 FREKANS:60 olarak ayarland..
Hastanin gébek ven kataterizasyonu yapildi. Has-
ta ya ET(entlibasyon tipi) den 200 mg/kg dan
surfaktan ugulandi. Kan kuiltirG alindiktan sonra  (Understanding chromosome disorders unique
amprik olarak ampisilin+ gentamisin antibiyote-  dergisi RING 13 2006)

rapi tedavisi bagslandi. OGS(orogastrik sonda)
takilarak serbest drenaja alindi. (Resim2),Enteral
beslenmesi baglanmadi.300 mg/kg dan 4 dozda
kalsiyum glukonat tedavisi baslandi. Iv mayisi 70
cc/kg dan dizenlendi. Kvit 1 mg im uygulandi.
Hastanin fm sinde Genel durumu kotl/ vicut
agirhgi: 1350 gr, boy:41 cm, bas gevresi:31, ba-
tin gevresi:29 cm/ 6n fontanel 2x2 cm ve genisti.
yenidogan refleksleri(-)arama , yakalama , emme
refleksleri (-) olarak gérildi. Abdomino torasik
solunumu mevcuttu. Tasipneik, dispneik ve asi-
dotik solunumu mevcuttu. Subkostal interkostal
cekilmeleri mevcuttu. 2/6 sistolik Gftirm mevcut-
tu.anal aciklik kapaliydi. Blyuk klitoris gérinumla
fallus mevcut olup ambigus genitalya ile uyum-
luydu. Hastanin genital measindan gaita cikigi
gbzlenince rektolretral bir fistlil Un de eglik ettigi
dusundlda. (Resim3),

Hastanin prenatal usg sinde lateral ventrikullerde
hidrosefali, serebellumda hipoplazi, sisterna man-
ga da obliterasyon,sag el de clenodaktili kardiyak
olarak da vsd ve trunkus saptanmisti. (Resim4,5)
Hastanin yapilan EKO (ekokardiografisinde) has-
tada ASD, VSD, PDA oldugu rporlanmigtir. Yapi-
lan transfontanel usg sinde:buyuk bir monovent-
rikil ve onu ¢evreleyen ince bir néral parankim
izlenmis talamuslarda kismi flzyon mevcuttur
posterior interhemisferik fissur ile ayriimis oksi-
pital loblar izlenmektedir.bulgular semilobar ho-
loprozensefali ile uyumludur, seklinde rapor edil-
migtir. Batin usg sinde ise bilateral inguinal kanal
distalinde yaklasik 1 cm boytlarinda normal her
iki testis izlenmektedir seklinde rapor edilmigtir.
Hastanin metabolik tarama acisindan génderilen
TANDEM MS testlerinde ve agil karnitin profilin-
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de bir patoloji saptanmamistir. (Resim6)

TARTISMA

Hastada mevcut gelisimsel gerilik kardiak defekt-
ler ve anal atrezi agisindan ROCA-WEIDEMANN
Sendromu®. kardiak ve serebral maformasyonlar
acisindan RITSCHER-SCHINZEL Sendromu®.
agirlikh olarak , kardiyak malformasyonlar, ho-
loprozensefali ve ambigus genitalia ya eslik eden
imperfore anis bulgulari ile ring kromozom 13’e
uyumlu oldugu goérildi® ve alinan kan érnekle-
ri genetik ve kromozom analizi agisindan bursa
genetik lab a génderildi. Aile nin de genetik ana-
lizi acisindan Kocaeli Universitesi tip fakiltesi ge-
netik bolimuane ydnlendirildi. Hastamizin genetik
analiz sonucu ring kromozom 13 le uyumlu ola-
rak bulundu.(Resim7). Hastamiz 31 giin boyunca
MV de entibe takip edildi. Ve 6ncelikli olarak
geisen kalp yetmezligi ve dolasim bozukluguna
bagl olarak exitus gerceklesti.
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