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Patau sendromu (trizomi 13): Olgu sunumu
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OZET:

Patau sendromu (trizomi 13): Olgu sunumu

Patau sendromu, Patau tarafindan 1960'da rapor edilen nadir kongenital bir bozukluktur. Sendrom ekstra bir
kromozom 13'Un varligi ile olusmustur. Trizomi 13'Un gérilme sikhidi 10.000 canli dogumda birdir. Eslik eden
semptom ve bulgularin orani ve siddeti vakadan vakaya degisebilir. Bununla beraber etkilenen yenidoganin ¢ogu
kafatasi ve yliz bolgesi anormalliklerine; kalp, b6brek malformasyonlarina; ve/veya diger fiziksel anormalliklere
sahiptir. Etkilenen bebeklerin yasam siiresi agir malformasyonlar nedeniyle kisadir. Bu olgu raporunda, ¢ok
sayida malformasyon ile karakterize bir yenidogan olgusu sunuldu.

Anahtar kelimeler: Trizomi 13, yiiz bdlgesi anormallikleri, kalp malformasyonlari

ABSTRACT:

Trisomy 13, patau syndrome: case report

Patau syndrome is a rare congenital disorder which was reported by Patau in 1960. The syndrome is caused by
presence of an extra copy of chromosome 13. Trisomy 13 occurs with a frequency of about 1in 10,000 livebirth.
Associated symptoms and findings may vary in range and severity from case to case. However, many affected
newborns have abnormalities of skull and facial region; cardiac, renal malformations; and/or other physical
abnormalities. The lifespan of babies affected by the severe malformations are shortened. A newborn with
multiple malformations characteristic for Trisomy 13 is presented in this case report.
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GIiRiS

Trizomi 13 sendromu, sitogenetik olarak ilk defa
Patau ve arkadaslari tarafindan bulunmustur (1). Kli-
nik fenotipi ise Smith tanimlamistir (2). Trizomi 13
yaklasik olarak 10.000 canli dogumda bir goriltr
(3). ileri anne yasi ile birlikte goriilme sikligi artar
(4,5). Trizomi 13 genel olarak spontan abortusla so-
nuclanir. Abortus erken gebelikte olabilecegi gibi
20. haftaya kadar gecikebilir ya da erken dogum ola-
bilir (6). Bu bebeklerde en belirgin anormallikler
santral sinir sistemine ve yize ait olanlardir. Trizomi
13" de kalp, sindirim sistemi ve diger sistemlere ait
anormallikler yuksek oranda bulunur (7,8).

OLGU

Otuz alti yasindaki annenin 4. gebeliginden se-
zeryan ile dogan canli bebek 2700 gram agirhginda,
boyu 39 cm, bas cevresi 28 cm olan erkek bir bebek-
ti. Anne baba arasinda akrabalik tespit adilmedi. Ha-
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rici muayenede bebegin genis fontaneli, hipoteloriz-
mi, malforme kulaklari, mikrognatisi, damak yarigi,
ellerinde polidaktilisi, firlak topuklari ve pigmente
skrotumu vardi (Resim 1). Kranial ultrasonografide
holoprozensefali, ekokardiyografide ince PDA goriil-
di. Periferik kan lenfosit kilttirinde GTG bant tekni-
gi ile yapilan kromozom analizi sonucu, karyotipi
47,XY,+13 seklinde bulundu (Resim 2).

TARTISMA

Trizomi 13 sendromunun klinik belirtileri ilk kez
1967 yilinda Bartolin tarafindan bildirilmistir (2). Bu
sendromun, D grubundaki bir fazla kromozomdan
dolayi ortaya ciktigini ise ilk kez Patau ve arkadasla-
ri tanimlamustir (1). Patau sendromu (Trizomi 13 sen-
dromu), canli dogumlarda 1/12.000-1/29.000 goriil-
mekle birlikte spontan abortuslarda canli doguma
oranla cok daha fazladir (5,9).

Trizomi 13 sendromunun kardinal bulgulari mo-
tor ve mental gerilik, mikrosefali, mikroftalmi, holop-
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Resim 1: Patau sendromlu bebedin gériinimi

rozensefali, hipotelorizm, yarik damak ve/veya yarik
dudak, kardiovaskiiler, genitotriner, oktler malfor-
masyonlardir. Mikroftalmi, yarik damak ve yarik du-
dak, polidaktili triadi sendrom icin karakteristiktir
(10-12). Kesin tani icin kromozom analizinin yapil-
masi gereklidir. Hastaliga siklikla (%85) klasik trizo-
mi 47,XX+13 yani sira daha nadir olarak sirasiyla
(%10) translokasyon, yapisal degisiklikler ve (%5)
mozaisizm gibi diger kromozomal diizensizlikler de
neden olmaktadir (9,13). Kimi olgular trizomi 13
semptomlari gostermelerine karsin karyotipleri nor-
maldir. Bu olgularin bir kismi Meckel sendromu, bir
kismi ortaya konamamis trizomi 13/normal mozaigi,
bir kismi da genetik yada cevresel orijinli fenokopi
olabilir (14).

Olgumuzun muayenesinde; mikrosefali, genis
fontanel, hipotelorizm, malforme kulaklar, mikrog-
nati, damak yarigi, ellerde polidaktili, ayaklarda fir-
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Resim 2: Patau sendromlu bebedin karyotipi 47,XY,+13

lak topuk ve pigmente skrotum gorildi. Kranial ul-
trasonografide holoprozensefali, ekokardiyografide
ince PDA goruldi. Yapilan karyotip analizinde kla-
sik tip 47,XY,+13 saptandi.

ileri yas gebeliklerde Patau sendromunun gériil-
me sikhigi artmaktadir (4). Anne yasi kromozom ay-
rilmamasina (nondisjunction) neden olmaktadir. Bu
olgularda ortalama anne yasi 30.9 olarak bildiril-
mektedir (14). Olgumuzun anne yasi 36 idi. Translo-
kasyon ve mozaik tipi trizomik olgularda anne ya da
baba tasiyici olabilir ve sonraki gebelikleri icin has-
talik riski olusturabilir. Anne baba tasiyici degilse,
tekrarlama riski %1’den daha azdir (15).

Patau sendromlu hastalardaki coklu konjenital
dizensizlikler hayatla bagdasmaz ve olgularin %50
kadari 1 aya kadar, %90 kadari da 1 yil icinde olur.
Bitiin olgularda mental ve motor gerilik vardir, fakat
mozaiklerin durumu biraz daha iyiye gidebilir
(14,16). Olgumuz klasik trizomi 13 sendromlu olma-
sina ragmen, 8 aylik iken yapilan kontroliinde 6nem-
li bir saglik sorunu yoktu.

Sonug olarak, nadir gortilmesi nedeni ile ¢ok sa-
yida malformasyon ile karakterize Patau sendromlu
bir yenidogan olgusu literatir bilgileri 1siginda tarti-
sildr.
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