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Gok Sayida Konjenital Anomalinin
Eslik Ettigi Trizomi 8 Mozaisizm Olgusu

A Case of Mosaic Trisomy 8 Associated with
Multipl Congenital Anomalies

OZET Trizomi 8 mozaisizm (T8M) goreceli olarak sik gériilen bir kromozom kusurudur. Yasayan
trizomi 8 olgular1 daima mozaisizmle birliktedir. Komplet trizomi 8 hayatla bagdasmaz. ikisinin de
klinik bulgular1 aynidir. Fenotipik olarak anormal kafatasi kemigi, dismorfik yiiz, korpus kallozum
agenezisi, kardiyak ve renal anomaliler, eklemlerde hareket kisithiligi, degisik vertebra ve kosta
anomalileri gézde strabismus, ikinci ve besinci el ve ayak parmaklar1 arasinda kamptodaktili, derin
palmar ve plantar ¢izgilenmesi gibi bulgulari igerir. Bu ¢alismada, kromozom analizinde 47, XY
+8[20]/46 XY[30] T8M tespit edilen ve klinik olarak tirogenital, kardiyak, el ve ayak parmak ano-
malileri, derin palmar ve plantar ¢izgilenmesi, dismorfik yiiz goriiniimii ve korpus kallozum disge-
nezisi bulgulari olan bir yenidogan olgusu sunulmustur.

Anahtar Kelimeler: Trizomi; yenidogan; anomaliler

ABSTRACT Trisomy 8 mosaicism (T8M) syndrome is a relatively common chromosomal abnor-
mality. In liveborns, T8M is almost always associated with mosaicism. Complete trisomy 8 is usu-
ally a lethal disorder. Both share the same clinical findings. The phenotype includes an abnormally
shaped skull, dysmorphic facies, corpus callosum agenesis, cardiac and renal anomalies, reduced jo-
int mobility, various vertebral and costal anomalies, strabismus, camptodactyly of second through
fifth fingers and toes, and deep palmar and plantar creases. We presented here, a case of T8M, who
had urogenital, cardiac, hand and toes fingers anomalies, deep palmar and plantar creases, dysmorp-
hic face, and corpus callosum dysgenesis, demonstrating 47, XY +8[20]/46 XY[30] in chromosomal
analysis.
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omplet trizomi 8 nadir goriilen genetik bir hastaliktir ve hayatla bag-

dagmaz.! Kendiliginden gerceklesen diigitklerin ¢ogunlugunu trizo-

miler ve bunlarin da %0.7’sini trizomi 8 olusturur.?® Olgularin
biiyiik bir ¢cogunlugu mozaik tipte kendini gosterir ve bireysel fenotipik
farkliliklar oldukga fazladir. Zeka geriligi, dismorfik yiiz, iskelet bozukluk-
lar1, konjenital kalp hastaliklar: ve bobrek anomalileri gibi degisik uglarda
ve her biri kendi i¢inde bir¢ok bozuklugu barindiran genis bir klinik dagi-
lim gosterir."* Bu 6zelliginden dolay1 da tanisi zor konulur. Bu ¢alismada,
¢ok sayida anomalisi olan trizomi 8 mozaisizmli (T8M) bir yenidogan ol-
gusu sunulmustur.
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IOLGU SUNUMU

Otuz bir yasindaki annenin akrabalik olmayan ev-
liliginin ti¢lincii gebeliginden 40 haftalik olarak
2.500 g agirliginda, normal vajinal yol ile dogan
erkek bebek, gelisimsel kusurlarinin olmasi nedeni
ile yatirilarak tetkik edildi. Fizik muayenesinde
viicut agirligs 2.550 g (10 p|), boyu 50 cm (50-75
p), bas cevresi 34 cm (25-50 p), yiiksek damak, mik-
rognatisi, kisa boyunu, saga tortikollisi, genig burun
koki, belirgin ve 6ne doniik burun delikleri, diisiik
kulag, biiyiik ve dismorfik sag kulak heliksi, genis
kulak memesi, bilateral inmemis testisi, sagda ko-
munikan olmayan hidroseli, koronal hipospadiyast,
her iki ayakta metatarsus varsusu vardi (Resim 1a,
b). Her iki ayakta besinci parmaklar dérdiincii par-
maklar tizerine binmis idi. Her iki elde beginci par-
makta klinodaktili ve tim parmaklarda kampto-
daktili gortaldi (Resim 2). Ayak tabani ¢izgileri be-
lirgindi. Laboratuvar incelemelerinde kan sayimu,
serum biyokimya degerleri normal olarak tespit
edildi. Beyin manyetik rezonans goriintiillenmesi
(MRG)’nde korpus kallozum disgenezisi ve lateral
ventrikiillerde genisleme saptandi (Resim 3). Karin
ultrasonografi (USG)’sinde sag bobrek pelvikalisi-
yel sistemde grade 3 ektazi tespit edildi. Ekokardi-
duktus
sekundum tip atriyal septal defekt rapor edildi.

yografisinde patent arteriyozus ve

Periferik kan lenfositlerinden kisa stireli hiicre
kiltiriu sonras: elde edilen metafazlardan GTG
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bantlama ile yapilan kromozom analizi 47, XY
8[20]/46 XY[30] mozaik trizomi 8 Tizomi 8 mozai-
sizm (T8M) olarak degerlendirildi.

I TARTISMA

T8M ilk olarak 1971 yilinda Fineman ve ark. tara-
findan tanimlanmistir ve komplet trizomi 8 ile mo-
zaik form arasinda herhangi bir fenotipik farklilik
gortilmemigtir.> Hastalik tahmini olarak 1/25.000-
1/50.000 siklikta ve erkeklerde beg kat daha fazla
gorilmektedir.®

T8M olgularinin yasam siireleri normal insan-
larla ayn1 diizeydedir. Hastalikli bir¢ok olgu nor-
mal kilo ve boyda dogmaktadir. Hastaligin temel
karakteristik fenotipik bulgular; ¢ok sayida iskelet
kusurlar1 (patella yoklugu, el ve ayak parmakla-
rinda kontraktiirler), derin ayak tabani ¢izgilen-
mesi, bircok eklemde hareket kisitliligi, korpus
kallozum agenezisi, orta diizeyde zeka geriligi,
ylizde alin ¢ikikligi, hipertelorizm, basik burun
koki, kalin dudaklar, mikroginati, uzun gévde, dar
omuz ve pelvis goriilebilir."*7# Olgularin %25’inde
konjenital kalp hastaliklari, %10’unda ise yarik
damak-dudak goriilebilir. Iki olgudan birinde ise
bobrek anomalileri saptanmigtir. Eklemlerdeki ha-
reket kisithihigr yiirimedeki gecikme ile anlagilir.”®
Literatiirde bu hastalikla ilgili tanimlanmis olan
klinik bulgularin ¢ogu bizim olgumuzda da tespit
edilmigtir (Tablo 1). Literatiirden farkli olarak has-
tamizda tortikolis saptanmustir.

RESIM 1a, b: Olgunun fotografinda kiigiik gene, biiyiik ve dismorfik kulak heliksi, one déniik ve belirgin burun delikleri goriimektedir.
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RESIM 2: El parmaklarindaki klinodaktili ve kamptodaktili.

RESIM 3: Beynin manyetik rezonans gdrintileme yéntemi ile korpus kallozum
disgenezisi.

T8M olgularinda mozaiklik oranlar: diistitkce
hastaligin tipik fenotipik bulgularinin olusmadig:
ve mental retardasyonun gozlenmedigini bildiren
bir¢ok ¢alisma vardir.!! Yenidogan déneminde pe-
riferik kan lenfositlerinden yapilan kromozom ana-
lizinde mozaiklik orani %5 olan bir olguda
fenotipik bulgu olarak sadece derin el ve ayak ¢iz-
gilenmesi tespit edilen olgular bildirilmistir.'?
Bizim olgumuzda mozaiklik orani %40 olarak tes-
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pit edilmis olup, T8M nin tipik fenotipik bulgula-
rin1 gostermektedir.

Zeka geriliginin agir olmadig: olgular normal
kromozomlu insanlar gibi yagamlarim stirdiirebil-
mektedir. Bu olgular iskelet kusurlar1 ve eklem
kontraktiirleri nedeni ile yanlis tanilar konulup te-
davi edilebilir.’* T8M olgularini bekleyen 6nemli
bir problem de, zamanla hematolojik bozukluklarin
goriilme riskinin bu hastalik grubunda artmis ol-
masidir. Hastalarin %5-10’unda aplastik anemi,
akut miyelositer 16semi, miyelodisplastik sendrom
ve kronik miyelositer 16semi gibi hastaliklar gorii-
lebilir.'* Sonug olarak, ¢ok sayida konjenital ano-
malinin eslik ettigi dismorfik bebeklerde her
zaman i¢in kromozomal hastaliklar olabilecegi ay1-
ric1 tanida diistiniilmeli ve geciktirmeden sitogene-
tik incelemeler yapilmalidir.

TABLO 1: Olgumuzun dismorfik bulgularinin literatir verileri
ile karsilastirnimas.

Klinik bulgular Literatiir Olgu
Cikik alin + =
Mikroginati +

One déniik ve belirgin burun delikleri +
Derin yerlesimli gozler

Mikroftalmi

Strabismus

Hipertelorizm

Katarakt

Yiksek damak

Yarik damak-dudak

Dolgun dudaklar

Kulak anomalileri

Kisa boyun

Kalp anomalileri

Parmaklarda kamptoedaktili, klinodaktili
Derin el ve ayak cizgileri

Pektus karinatum

Kanat skapula

Multipl eklem kontrakttrleri

Vertebra anomalileri

Korpus kallozum agenezisi/disgenezisi

+ + 4+ + + O+ O+ O+ o+ o+ o+ o+ o+

Urogenital sistem anomalileri
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