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Trizomi 13 saptanan iki olguda fenotip/karyotip
uyumunun incelenmesi
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OZET

13 numarali kromozomun trizomisinden kay-
naklanan Patau sendromu nadir goriilen  kro-
mozomal  diizensizliklerden  birisidir.  Mevcut
calismada, sitogenetik laboratuvarimizdan trizomi
I3 tamst alan iki olguda gézlenen fenotipik var-
yasyonlar ve karyotiple uyumu literatiir 151ginda

gozden gecirilmistir.

Anahtar kelimeler: Patau Sendromu, Trizomi 13.

SUMMARY

Investigation of phenotypelkaryotype cor-
relation in two cases with trisomy 13

Trisomy 13 (Patau syndrome) is a rare chro-
maosomal abnormality. In this study, we investigated
phenotype variations and phenotypelkaryotype cor-
relation in two cases with trisomy 13 under the light
of literature.
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GIRIS

Yenidogan doneminde
diizensizliklerin % 0,12'sini otozomal trizomiler
olusturmaktadir (1). Fenotip/karyotip uyumunun iyi
oldugu bilinen bu sendromlardan kromozom 13'iin
trizomisi letaldir ve genetik danisma icin sitogenetik
analiz esastir (1,2). Olgularnin biiyiik ¢ogunlugunda
ckstra kromozom, mayoz 1 veya mayoz 2'de mey-
dana gelen kromozom ayrlmamasindan, az bir
kisminda ailesel gegirilen translokasyonlardan kay-
naklanmaktadir (2). Diger trizomilerde oldugu gibi
Trizomi 13 insidansinin da ileri anne yas ile arttig,
ancak birinci trimester diisiiklerinde ve prenatal tam:
uygulamalarinda Trizomi 13'e sik rastlanmadig: bil-
dirilmigtir (1.2). Yenidogan déneminde ise insidansi
vaklasik olarak  1/25 000 dir (2.3).

kromozomal

Ciddi malformasyonlara sahip olan Trizomi 13'iin
tanimlayict  klinik bulgulan: yarnk damak, yank
dudak, okiiler anomaliler, polidaktili, cllerde &zel
fleksiyon pozisyonu, yumru  ayaklardir (1,2). Mer-
kezi sinir sistemi malformasyonlan, biiyiime ve men-

tal gerilik her olguda bulunmaktadir (2). Her iki seks
igin ortalama yasam siiresi 130 giin olup, yaklasik
yanst ilk ay icinde kaybedilmektedir (1.2.4).

Sitogenetik bulgular; % 75'inin 13 numarali kro-
mozomun serbest trizomisi, % 20'sinin trans-
lokasyon tipi, % 5'inin mozaik tipte oldugunu ortaya
koymustur (1). Mozaik olgularda somatik mal-
formasyonlarin daha hafif seyrettigi bilinmektedir
(1,4). Mevcut  calismada
boratuvarimizdan trizomi 13 tanisi alan ve farkli fe-
notipik ozellikler igeren iki olguda fenotip/karyotip
uyunu ile genetik damisma acisindan sitogenetik

sitogenetik  la-

analizlerin yeri gézden gegirilmistir.
OLGU SUNUMU

Olgu 1: Konjenital malformasyonlan nedeniyle
Cocuk Saghg ve Hastaliklan kliniginde gbzlem altna
alman 5 giinlik bebegin, 2500 gr olarak zamaninda
dogdugu ve 24 yasinda saghkh bir annenin iigiincii
cocugu oldugu 6grenildi. Fizik muayenede yarik damak.
yank dudak, polidaktili, enoftalmi gizlenmis ve si-
togenetik inceleme istenmigsti. Kromozom analizleri so-
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nucu 47.XX.+13 karyotipine sahip oldugu belirlenen
olgu ileri tetkikler yapilamadan 26. giinde kaybedildi.

Olgu 2: Morarma, hizh nefes alma, kusma ve
zayiflama sikayetler ile Akgehir Devlet Hastanesine
basvurmus olan 4 aylk bebek kardiak problemleri
oldugu gerekgesiyle S. U. Tip Fakiiltesi Cocuk
Saglizi ve Hastaliklart poliklinifine gonderilmisti.
Akrabalig ebeveynlerin  diistik,
lidogum hikayeleri olmayip 4 yasinda saglikh bir
cocuklari vardi. Ikinci evliligini yapmig olan baba 62
yasindaydi ve birinci evliliginden cocugu yoktu. 40

bulunmayan

yasinda olan anne zamaninda ve normal yolla dogum
yapmisti. Laboratuvarimizdan 47 XX +13 tanist alan
olgunun fizik muayenesinde Trizomi 13 olgularinn
tanimlayici bulgularindan olan, yarik damak. yarik
dudak yoktu, ancak damak yiiksekliginin normalden
fazla oldugu gozlendi. Her iki ayakta polidakiili, cl
parmaklarinda 6zel fleksiyon pozisyonu, her iki
ubzde katarakt, diisik kulak, burun koki basikligt,
mikrosefali, bag arkasinda hemanjiyom, kisa boyun,
fallot tetralojisi, umbilikal herni, yumru ayak bul-
gular saptand (sekil 1-4).

Sitogenetik incelemeler: Her iki olgudan standart
metodlarla 72 saatlik periferik kan lenfosit kiiltiirleri
hazirlandi (5). Elde edilen metafazlar GTG-
bandlama yéntemi ile boyanarak incelendi. Ozellikle
ikinci olguda mozaisizm ihtimalini  saglikh
degerlendirebilmek i¢in 100 metafaz hiicresinin si-
togenetik analizi yapildi. Ayrica high resolution ban-
ding (HRB) yénetimi ile 13 numarali kromozomlar
mikrodelesyon ve duplikasyon agisindan ayrintih
olarak incelenerck fenotipik farkliliklarm nedeni
arastiddi.  Her iki olgunun karyotipinin de
46, XX .+13 oldugu tesbit edildi ve herhangi bir
yapisal kromozom diizensizligi gozlenmedi.

TARTISMA

Mental ve motor gerilik ile coklu konjenital mal-
formasyonlar, otozomal trizomilerin hemen hep-
sinde ortak olarak gozlenen diizensizliklerdir (6).
Trizomik organizmalarda gozlenen bu anormal fe-
notipten, ilave kromozom izerindeki spesifik gen-
lerin sorumlu oldugu diisiinilmektedir (7). Ancak
gelismenin kompleksligine bagh olarak ayni si-
togenetik yapiya sahip bireyler arasinda mevcut so-
matik malformasyonlar acisindan farklihklar ortaya
cikabilir (8,9). Nitckim, sunulan birinci olgumuzda
karakteristik Trizomi [3 fenotipi mevcutken, ikinci

S. Demirel, A. G. Zamani, T. Cora, G. Durakbast. A. Acar

olguda Trizomi 13'Gn tipik bulgusu olan yarik
damak  yark Canh
dogumlarda oldukca az gorilen Trizomi 13 ol-
gularinda bir yila kadar yasayanlarin sayist ¢ok azdir
(1). Daha uzun siire yasayan ¢ocuk sayist cok daha
nadir olup, literatiirde 11 yasina kadar yasayan tek
bir olgu bildirilmigtir (10). Trizomi 13 olgularinda
yasam siiresi kismen sitogenetik bulgulara (tam tri-
zomi veya mozaisizm gibi). kismen de ciddi somatik

dudak  saptanamamistir.

malformasyonlarin olup olmamasina baghdir (4.10).
Nitekim mevecut olgulanimizdan tipik Trizomi 13
bulgular1 gisteren birinci olgumuz 26 giinlik iken
kaybedilmistir. Yarik damak, yarik dudak mal-
formasyonu gostermeyen ve Trizomi 13
aldiginda 4 ayhk olan ikinci olguda 100 metafaz

tanisit

sayllmasina ragmen mozaisizm saptanamamisur.
Trizomik olgularda ekstra kromozomun varlik se-
bebi non-disjunctiondur (1.2). Non-disjunctionun
orijininde kiiciik varyasyonlar olabilecedi gibi ekstra
kromozomun parental orijinin de farkli olabilecegi
bildirilmistir (11). Olgularin biiyiik ¢ogunlugunda
ekstra kromozomun maternal orijinli oldugu tesbit
edilmistir (11). Maternal orijinli olgularn biyik
¢ogunlugunda non-disjunctionun mayoz I'de, pa-
ternal orijinli olgularda ise non-disjunctionun esasen
mayoz Il'de gerceklestigi saptannustir (11). Ancak
non-disjunctionun orijini ile fetusun yagam siires
arasinda herhangi bir iliskinin meveut olmadigr bil-
dirilmistir (11.12).

Diger trizomik olgularda oldugu gibi ciddi so-
matik malformasyonlar gosteren ve yasam siiresi ¢ok
siirli olan Trizomi 13 olgularinda dogum oncesi tani
dzel bir oneme sahiptir (13.14). Ancak dogum oncest
tanida kullanilan non-invaziv yontemler Trizomi 13
olgularinda fazla tani degeri tasimamaktadir (13). AFP.
uE3 ve hCG degerlerinin ortalasa kullamldigr Gelt test
sonuglart ile Trizomi 21 olgularnim %60mn dogum
oncesi tanist gerceklesirken, ayni test ile Trizomi 13 ol-
gularmin tesbiti miimkiin olmamugtr (13). Benzer
sekilde geligmis ultrason problart ile Trizomi 13'ii fe-
tuslarm ancak %40'inda yank damak, yark dudak ano-
malisi tesbit edilememistir (14). Bu nedenle diger tri-
zomilerde oldugu gibi Trizomi 13'tin tanisinda da.
ozellikle anne yast ilerlemis olan olgularda dogum
oncesi tani amaciyla dikkatli ultrason incelemesi ve
fetal karyotipin tesbit edilmesi hastaya verilecek ge-
netik danigma agisindan biiyiik bir nem tasimaktadir.
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Sekil 1. Yiiziin frontal gériiniigii Sekil 2

. Yuziin lateral gériiniigii

sekil 3. El parmaklarinda ézel fleksiyon pozisyonu Sekil 4. Iki ayakta polidaktili
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