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omplet trizomi 8 nadir görülen genetik bir hastalıktır ve hayatla bağ-
daşmaz.1 Kendiliğinden gerçekleşen düşüklerin çoğunluğunu trizo-
miler ve bunların da %0.7’sini trizomi 8 oluşturur.2,3 Olguların

büyük bir çoğunluğu mozaik tipte kendini gösterir ve bireysel fenotipik
farklılıklar oldukça fazladır. Zeka geriliği, dismorfik yüz, iskelet bozukluk-
ları, konjenital kalp hastalıkları ve böbrek anomalileri gibi değişik uçlarda
ve her biri kendi içinde birçok bozukluğu barındıran geniş bir klinik dağı-
lım gösterir.1,4 Bu özelliğinden dolayı da tanısı zor konulur. Bu çalışmada,
çok sayıda anomalisi olan trizomi 8 mozaisizmli (T8M) bir yenidoğan ol-
gusu sunulmuştur.

Çok Sayıda Konjenital Anomalinin
Eşlik Ettiği Trizomi 8 Mozaisizm Olgusu

ÖÖZZEETT  Tri zo mi 8 mo za i sizm (T8M) gö re ce li ola rak sık gö rü len bir kro mo zom ku su ru dur. Ya şa yan
tri zo mi 8 ol gu la rı da i ma mo za i sizm le bir lik te dir.  Komp let tri zo mi 8 ha yat la bağ daş maz. İki si nin de
kli nik bul gu la rı ay nı dır. Fe no ti pik ola rak anor mal ka fa ta sı ke mi ği, dis mor fik yüz, kor pus kal lo zum
age ne zi si, kar di yak ve re nal ano ma li ler, ek lem ler de ha re ket kı sıt lı lı ğı, de ği şik ver teb ra ve kos ta
ano ma li le ri göz de stra bis mus, ikin ci ve be şin ci el ve ayak par mak la rı ara sın da kamp to dak ti li, de rin
pal mar ve plan tar çiz gi len me si gi bi bul gu la rı içe rir. Bu  çalışmada, kro mo zom ana li zin de 47, XY
+8[20]/46 XY[30] T8M tes pit edi len ve kli nik ola rak üro ge ni tal, kar di yak, el ve ayak par mak ano -
ma li le ri, de rin pal mar ve plan tar çiz gi len me si, dis mor fik yüz gö rü nü mü ve kor pus kal lo zum dis ge -
ne zi si bul gu la rı olan bir ye ni do ğan ol gu su  sunulmuştur.
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AABBSS  TTRRAACCTT  Tri somy 8 mo sa i cism (T8M) syndro me is a re la ti vely com mon chro mo so mal ab nor -
ma lity. In li ve borns, T8M is al most al ways as so ci a ted with mo sa i cism.  Comp le te tri somy 8 is usu-
ally a let hal di sor der. Both sha re the sa me cli ni cal fin dings. The phe noty pe inc lu des an ab nor mally
sha ped skull, dysmorp hic fa ci es, cor pus cal lo sum age ne sis, car di ac and re nal ano ma li es,  re du ced jo -
int mo bi lity, va ri o us ver teb ral and cos tal ano ma li es, stra bis mus, camp to dactyly of se cond thro ugh
fifth fin gers and to es, and de ep pal mar and plan tar cre a ses. We pre sen ted he re, a ca se of T8M, who
had uro ge ni tal, car di ac, hand and to es fin gers ano ma li es, de ep pal mar and plan tar cre a ses, dysmorp -
hic fa ce, and cor pus cal lo sum dysge ne sis, de mons tra ting 47, XY +8[20]/46 XY[30] in  chro mo so mal
analy sis.

KKeeyy  WWoorrddss::  Tri somy; in fant, new born; ano ma li es
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Otuz bir yaşındaki annenin akrabalık olmayan ev-
liliğinin üçüncü gebeliğinden 40 haftalık olarak
2.500 g ağırlığında, normal vajinal yol ile doğan
erkek bebek, gelişimsel kusurlarının olması nedeni
ile yatırılarak tetkik edildi. Fizik muayenesinde
vücut ağırlığı 2.550 g (10 p↓), boyu 50 cm (50-75
p), baş çevresi 34 cm (25-50 p), yüksek damak, mik-
rognatisi, kısa boyunu, sağa tortikollisi, geniş burun
kökü, belirgin ve öne dönük burun delikleri, düşük
kulağı, büyük ve dismorfik sağ kulak heliksi, geniş
kulak memesi, bilateral inmemiş testisi, sağda ko-
munikan olmayan hidroseli, koronal hipospadiyası,
her iki ayakta metatarsus varsusu vardı (Resim 1a,
b). Her iki ayakta beşinci parmaklar dördüncü par-
maklar üzerine binmiş idi. Her iki elde beşinci par-
makta klinodaktili ve tüm parmaklarda kampto-
daktili görüldü (Resim 2). Ayak tabanı çizgileri be-
lirgindi. Laboratuvar incelemelerinde kan sayımı,
serum biyokimya değerleri normal olarak tespit
edildi. Beyin manyetik rezonans görüntülenmesi
(MRG)’nde korpus kallozum disgenezisi ve lateral
ventriküllerde genişleme saptandı (Resim 3). Karın
ultrasonografi (USG)’sinde sağ böbrek pelvikalisi-
yel sistemde grade 3 ektazi tespit edildi. Ekokardi-
yografisinde patent duktus arteriyozus ve
sekundum tip atriyal septal defekt rapor edildi. 

Periferik kan lenfositlerinden kısa süreli hücre
kültürü sonrası elde edilen metafazlardan GTG

bantlama ile yapılan kromozom analizi 47, XY
8[20]/46 XY[30] mozaik trizomi 8 Tizomi 8 mozai-
sizm (T8M) olarak değerlendirildi.

TARTIŞMA

T8M ilk olarak 1971 yılında Fineman ve ark. tara-
fından tanımlanmıştır ve komplet trizomi 8 ile mo-
zaik form arasında herhangi bir fenotipik farklılık
görülmemiştir.5 Hastalık tahmini olarak 1/25.000-
1/50.000 sıklıkta ve erkeklerde beş kat daha fazla
görülmektedir.6

T8M olgularının yaşam süreleri normal insan-
larla aynı düzeydedir. Hastalıklı birçok olgu nor-
mal kilo ve boyda doğmaktadır. Hastalığın temel
karakteristik fenotipik bulguları; çok sayıda iskelet
kusurları (patella yokluğu, el ve ayak parmakla-
rında kontraktürler), derin ayak tabanı çizgilen-
mesi, birçok eklemde hareket kısıtlılığı, korpus
kallozum agenezisi, orta düzeyde zeka geriliği,
yüzde alın çıkıklığı, hipertelorizm, basık burun
kökü, kalın dudaklar, mikroginati, uzun gövde, dar
omuz ve pelvis görülebilir.1,4,7,8 Olguların %25’inde
konjenital kalp hastalıkları, %10’unda ise yarık
damak-dudak görülebilir. İki olgudan birinde ise
böbrek anomalileri saptanmıştır. Eklemlerdeki ha-
reket kısıtlılığı yürümedeki gecikme ile anlaşılır.7,8

Literatürde bu hastalıkla ilgili tanımlanmış olan
klinik bulguların çoğu bizim olgumuzda da tespit
edilmiştir (Tablo 1). Literatürden farklı olarak has-
tamızda tortikolis saptanmıştır.

RESİM 1a, b: Olgunun fotoğrafında küçük çene, büyük ve dismorfik kulak heliksi, öne dönük ve belirgin burun delikleri görülmektedir.

a
b
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T8M olgularında mozaiklik oranları düştükçe
hastalığın tipik fenotipik bulgularının oluşmadığı
ve mental retardasyonun gözlenmediğini bildiren
birçok çalışma vardır.9-11 Yenidoğan döneminde pe-
riferik kan lenfositlerinden yapılan kromozom ana-
lizinde mozaiklik oranı %5 olan bir olguda
fenotipik bulgu olarak sadece derin el ve ayak çiz-
gilenmesi tespit edilen olgular bildirilmiştir.12

Bizim olgumuzda mozaiklik oranı %40 olarak tes-

pit edilmiş olup, T8M’nin tipik fenotipik bulgula-
rını göstermektedir.

Zeka geriliğinin ağır olmadığı olgular normal
kromozomlu insanlar gibi yaşamlarını sürdürebil-
mektedir. Bu olgular iskelet kusurları ve eklem
kontraktürleri nedeni ile yanlış tanılar konulup te-
davi edilebilir.13 T8M olgularını bekleyen önemli
bir problem de, zamanla hematolojik bozuklukların
görülme riskinin bu hastalık grubunda artmış ol-
masıdır. Hastaların %5-10’unda aplastik anemi,
akut miyelositer lösemi, miyelodisplastik sendrom
ve kronik miyelositer lösemi gibi hastalıklar görü-
lebilir.14 Sonuç olarak, çok sayıda konjenital ano-
malinin eşlik ettiği dismorfik bebeklerde her
zaman için kromozomal hastalıklar olabileceği ayı-
rıcı tanıda düşünülmeli ve geciktirmeden sitogene-
tik incelemeler yapılmalıdır.

RESİM 2: El parmaklarındaki klinodaktili ve kamptodaktili.

RESİM 3: Beynin manyetik rezonans görüntüleme yöntemi ile korpus kallozum
disgenezisi.

Klinik bulgular Literatür Olgu

Çıkık alın + -

Mikroginati + +

Öne dönük ve belirgin burun delikleri + +

Derin yerleşimli gözler + -

Mikroftalmi + -

Strabismus + -

Hipertelorizm + -

Katarakt + -

Yüksek damak + +

Yarık damak-dudak + -

Dolgun dudaklar + -

Kulak anomalileri + +

Kısa boyun + +

Kalp anomalileri + +

Parmaklarda kamptodaktili, klinodaktili + +

Derin el ve ayak çizgileri + +

Pektus karinatum + -

Kanat skapula + -

Multipl eklem kontraktürleri + -

Vertebra anomalileri + -

Korpus kallozum agenezisi/disgenezisi + +

Ürogenital sistem anomalileri + +

TABLO 1: Olgumuzun dismorfik bulgularının literatür verileri
ile karşılaştırılması.
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