
Mozaik trizomi 8 sendromu (MT8S), aynı za-
manda Warkany sendromu olarak da bilinmekte ve 
yaklaşık olarak 20.000-50.000’de bir sıklıkta görül-
mektedir.1 Erkeklerde kızlara göre 5 kat daha sık rast-
lanmaktadır.2 Mozaisizm, postzigotik ayrılmama 

sonucu oluşur ve ekstra kromozom 2/3 oranında 
anne, 1/3 oranında baba kaynaklıdır.3 Komplet tri-
zomi 8’in letal olduğu düşünülmektedir ve sadece 
mozaik durumda hayatla bağdaşan bir kromozomal 
hastalıktır.2,3  
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Mozaik Trizomi 8 Sendromu Tanılı Beş Olgunun  
Klinik Özelliklerinin Değerlendirilmesi: Olgu Serisi 
Clinical Evaluation of the Five Patients with  
Mosaic Trisomy 8 Syndrome: Case Series 
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Bu çalışma, 5. Ulusal Çocuk Genetik Kongresi’nde (7-9 Ekim 2021, online) sözlü olarak sunulmuştur.

ÖZET Amaç: Bu çalışmada, mozaik trizomi 8 sendromu tanısıyla 
takip edilen 5 hastanın klinik özellikleri ve eşlik eden yapısal malfor-
masyonları değerlendirilerek bu sendromun farkındalığının artırılması 
amaçlanmıştır. Gereç ve Yöntemler: 2000-2022 yılları arasında çocuk 
genetik bölümüne başvuran ve periferik kan örneğinden yapılan kar-
yotip analizleri sonucunda trizomi 8 mozaisizmi saptanan hastalar ça-
lışmaya dâhil edilmiştir. Bulgular: Çalışmaya dâhil edilen toplam 5 
hastanın 3’ü kız, 2’si erkek cinsiyette idi. Başvuru anındaki yaş aralığı 
11 ay ile 9 yaş arasında değişmekte idi. Prenatal dönemde ikili test yük-
sekliği, korpus kallozum agenezisi, hidrosefali veya üriner sistem ano-
malisi bulgularından en az biri saptanan 3 hastanın ailesine fetal 
karyotip analizi yapılması önerildi, ancak bir aile örnekleme yapılma-
sını kabul etti. Amniyon örneğinden kromozom analizi yapılan hasta-
nın, kromozom analizinin normal sonuçlandığı görüldü. Postnatal 
değerlendirmede, hastaların 3’ünde santral sinir sistemi, 4’ünde kar-
diyak anomali, 3’ünde ürogenital anomali ve hepsinde en az bir kas-
iskelet sistemi anomalisi saptandı. Sendromun tipik bulgularından 
olan derin palmar-plantar çizgilenme 4 hastada, kamptodaktili 4 has-
tada, strabismus ise 1 hastada mevcut idi. Tüm hastaların yapılan ge-
lişim testleri anormal olarak sonuçlanmıştı. Sonuç: Mozaik trizomi 8 
sendromu, klinik olarak oldukça değişken olmakla birlikte; gelişme 
geriliği, korpus kallozum agenezisi, kamptodaktili ve derin palmar-
plantar çizgilenme bulgularının varlığında ayırıcı tanılar arasında yer 
almalıdır. 
 
Anah tar Ke li me ler: Kromozom hastalıkları; trizomi 8; mozaisizm 

ABS TRACT Objective: In this report, we aim to increase the aware-
ness of mosaic trisomy 8 syndrome, by presenting clinical features of 
5 patients and accompanying structural malformations. Material and 
Methods: Patients who applied to pediatric genetic department between 
2000-2022, and were found to have trisomy 8 mosaicism as a result of 
karyotype analysis performed from peripheral blood samples were in-
cluded in the study. Results: Of all 5 patients, 2 were male, 3 were fe-
male. The age at the admission ranged from 11 months to 9 years. Fetal 
karyotype analysis was recommended to the families of 3 patients who 
were found to have at least one of the findings of abnormal fetal screen-
ing test, corpus callosum agenesis, hydrocephaly or urinary sistem ab-
normality in the prenatal period, but one family agreed to sampling. 
Karyotype analysis from amnion sample was performed to the patient 
and resulted in normal. In the postnatal evaluation, 3 patients had cen-
tral nervous system abnormality, 4 patients had heart defect and 3 pa-
tients had urogenital system abnormality and all patients had at least 
one musculoskeletal system abnormality. Deep palmar-plantar creases, 
which is one of the hallmark of the syndrome was present in 4 patients, 
camptodactyly and strabismus were detected in 4 and 1 patients, re-
spectively. Developmental tests of all patients were abnormal. Con-
clusion: Mosaic trisomy 8 syndrome is a clinically heterogenous 
syndrome and it should be considered in the differential diagnosis in the 
presence of the developmental delay, corpus callosum agenesis, camp-
todactyly and deep palmar-plantar creases. 
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Bu sendromda klinik oldukça değişken olabil-
mekle birlikte; dismorfik yüz bulguları, orta dereceli 
zihinsel yetersizlik, gelişme geriliği, korpus kallozum 
agenezisi, hidrosefali, derin palmar-plantar çizgi-
lenme, kamptodaktili, eklem kontraktürleri, kardiyak 
anomaliler ve çeşitli ürogenital sistem anormallikleri 
görülmektedir.1-5  

 GEREÇ VE YÖNTEMLER 
Bu çalışma için Hacettepe Üniversitesi Hastanesi Gi-
rişimsel Olmayan Klinik Araştırmalar Etik Kurulun-
dan 25/10/2022 tarihinde, GO 22/1076 protokol ve 
2022/17-21 karar numarası ile onay alınmıştır. Ça-
lışma Helsinki Deklarasyonu prensiplerine uygun 
olarak yapılmıştır. Hasta yakınlarından bilgilendiril-
miş onam alınmıştır. 

2000-2022 yılları arasında, hastanemizin çocuk 
genetik bölümüne başvuran ve periferik kan örneğin-
den yapılan karyotip analizleri sonucunda trizomi 8 
mozaisizmi saptanan hastalar çalışmaya dâhil edildi. 
Hastaların cinsiyetleri, başvuru anındaki yaşları, an-
tropometrik ölçümleri, prenatal özellikleri, doğum 
haftaları, doğum ağırlıkları, doğum zamanındaki ebe-
veyn yaşları, eşlik eden yapısal malformasyonları, 
işitme ve görme değerlendirmeleri, fizik muayene bul-
guları ve Denver gelişim testi sonuçları kaydedildi. 

Karyotip analizi için prenatal dönemde amniyon 
sıvısı örneği, postnatal dönemde ise heparinli tüplere 
periferik kan örneği alınarak ekim yapıldı. G ban-
tlama yöntemi ile en az 20 metafaz plağı analiz edildi. 

 BULGULAR 
Hastaların klinik bulguları Tablo 1’de özetlenmiştir. 

Çalışmaya dâhil edilen toplam 5 hastanın 3’ü 
kız, 2’si erkek cinsiyette idi. Prenatal dönem değer-
lendirmesinde 1 hastada ikili test yüksekliği, 3 has-
tada korpus kallozum agenezisi, hidrosefali, üriner 
sistemde darlık ya da dilatasyon ve renal ekojenite 
artışı gibi bulgulardan en az biri saptanmıştı. Bir has-
taya prenatal dönemde bu bulgular nedeniyle amni-
yon sıvısından fetal karyotip analizi yapılmış ve 
normal olarak sonuçlanmıştı. Hastaların sadece 1’i 
prematür olarak (34+5 hafta) doğmuştu. Anne ve 
baba yaşları değerlendirildiğinde, 1 hastada ileri anne 
yaşı (>35 yaş) ve 2 hastada ileri baba yaşı (>40 yaş) 

saptandı. Hastaların 4’ü en az bir kardiyak anomaliye 
sahipti. Santral sinir sistemi değerlendirmesinde, 3 
hastada korpus kallozum agenezisi, 1 hastada ventri-
külomegali ve 1 hastada porensefalik kist saptandı. 
Bir hasta epilepsi nedeniyle takip edilmekteydi. Has-
taların yapılan Denver gelişim testlerinde, tüm has-
talarda global gelişme geriliği olduğu görüldü. Üriner 
sistem değerlendirmesinde 2 hastada toplayıcı sis-
temde dilatasyon saptanmıştı. İki erkek hastanın 
1’inde inmemiş testis, 3 kız hastanın 1’inde labia 
minör hipoplazisi mevcuttu. Kamptodaktili 4 hastada 
izlendi. Sendromun tipik bulgularından olan derin pal-
mar-plantar çizgilenme 4 hastada mevcuttu (Şekil 1). 

 TARTIŞMA 
MT8S, klinik olarak oldukça heterojen bir sendrom-
dur ve pek çok sistemi etkileyebilmektedir. Hastala-
rın kliniği oldukça değişken olabilmektedir, ancak 
trizomik hücre oranı ile klinik arasında bir korelas-
yon bildirilmemiştir.6  

Hastalar prenatal dönemde çeşitli sebeplerle ya-
pılan fetal karyotip analizleri ile prenatal dönemde de 
tanı alabilmektedir, ancak çalışmamızda 1 hastaya 
amniyon materyalinden fetal karyotip analizi yapıl-
mış ve normal olarak sonuçlanmıştı. Hastamızın cin-
siyeti erkek olduğu için maternal kontaminasyon 
şüphesi de yoktu. Literatürde, hastalarımıza benzer 
şekilde, prenatal dönemde yapılan karyotip analizle-
rinde trizomik hücrelerin gösterilmesinde zorluk ya-
şanan vakalar bildirilmiştir.7-11 Hulley ve ark. bu 
durumu, trizomik hücrelerin büyüme konusunda nor-
mal hücrelere göre dezavantajlı olmasına bağlamış 
ve bu durumun, yanlış negatif sonuçlara neden ola-
bileceğini öne sürmüşlerdir.10   

Trizomi 8 sendromu, sadece mozaik olduğu du-
rumlarda hayatla bağdaşmaktadır ve komplet trizomi 
8 olgularının gebeliğin erken döneminde düşükle so-
nuçlandığı bilinmektedir.5,12 Bazı hastalarda zamanla 
trizomik lenfositlerin kandan kaybolmasıyla perife-
rik kandan yapılan karyotip analizleri normal sonuçla-
nabilmekte ve mozaisizm gösterilememektedir.10,13-15 
Bu nedenle klinik şüphe varlığında başka doku örnek-
lerinden karyotip analizinin tekrarlanması önemlidir.14  

MT8S, erkeklerde kızlara oranla 5 kat daha sık 
görülmektedir, ancak çalışmamızda kız hasta sayısı 
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daha fazla bulunmuştur.16 Fizik muayenede hasta-
larda dolikosefali, belirgin alın, hipertelorizm, derin 
yerleşimli gözler, strabismus, antevert burun delik-
leri ve bülböz burun ucu, mikrognati, everte alt 
dudak, antiheliksin belirgin olduğu displastik kulak-
lar ve kısa boyun görülebilir.1,17 Hastalarda genellikle 
ince uzun bir yapı beklenmekte, ancak boy kısalığı 
da olabilmektedir.18 Çalışmamızda, hastalarımızın 
1’inde yaşına göre alt sınırda boy (3p) saptandı. Derin 
palmar ve plantar çizgilenmeler sendromun tipik bul-
gularındandır ve hastalarımızın 4’ünde mevcuttu.  

MT8S’de ventrikülomegali ve korpus kallozum 
agenezisi/hipoplazisi görülebilir. Global gelişme ge-
riliği ve değişken derecede zihinsel yetersizlik bek-
lenmekle birlikte, nadiren normal zihinsel kapasiteye 
sahip hastalar bildirilmiştir.19  

Bu hastalarda normal popülasyona göre artmış 
lösemi, miyelodisplastik sendrom, Wilms tümörü, 
nefroblastoma, mediastinal germ hücreli tümör, leio-
miyosarkom bildirildiğinden hastaların bu açıdan ta-
kibi önemlidir.20,21 

 SONUÇ 
Sonuç olarak MT8S, klinik olarak oldukça değişken 
olabilmekle birlikte; özellikle korpus kallozum age-
nezisi, kamptodaktili, strabismus ve derin palmar-
plantar çizgilenme bulgularının birlikteliğinde ayırıcı 

tanılar arasında bulunmalı; mozaisizm nedeniyle de 
yüksek klinik şüphe varlığında sayılan metafaz plağı 
sayısı artırılmalı ya da başka bir doku örneğinden kar-
yotip analizi tekrarlanmalıdır.  

Finansal Kaynak 
Bu çalışma sırasında, yapılan araştırma konusu ile ilgili doğru-
dan bağlantısı bulunan herhangi bir ilaç firmasından, tıbbi alet, 
gereç ve malzeme sağlayan ve/veya üreten bir firma veya herhangi 
bir ticari firmadan, çalışmanın değerlendirme sürecinde, çalışma 
ile ilgili verilecek kararı olumsuz etkileyebilecek maddi ve/veya 
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ŞEKİL 1: Trizomi 8’in gösterildiği karyotip analizi görüntüsü ve derin palmar-plantar çizgilenme.
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