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Ozet

Trizomi 18, ikinci siklikta goriilen multipl kromozomal
malformasyon  sendromudur. Hastaliin stk goriilen
tanimlayic1 dismorfik bulgularinin yaninda cok az vakada
tanimlanan anomalileri de vardir. Vaka nadir anomaliler
icermesi nedeniyle sunulmustur.

iki saatlik kiz vaka, 28 yagindaki annenin ilk
gebeliginden, 39 haftalik, 1900 gram dogmus. Prenatal
donemde fetal biiyiime geriligi ve polihidramniyosu
saptanmig. Fizik muayenesinde alin ve ensede hirsutizm,
mikrognati, diisiik kulaklar, kisa sternum, hastaliga 6zgi el
goriiniimii gibi trizomi 18 i¢in tipik bulgulara ek olarak fasial
palsi dikkati cekiyordu. Laboratuvar incelemesinde hastaliga
nadiren eslik eden trombositopeni tesbit edildi. Hastamizin
kranial goriintiilemesinde de korpus kallozum agenezisi
saptandi.

Fasial palsi, trombositopeni ve korpus kallozum
agenezisi gibi nadir bulgulart olan hastamiz agir kardiyak
anomalileri (atrial septal defekt, ventrikiiler septal defekt,
patent duktus arteriozus ve pulmoner hipertansiyon) nedeniyle
yenidogan doneminde kaybedilmistir.

Anahtar Kelimeler: Trizomi 18, Fasial palsi,
Trombositopeni,
Corpus kallozum agenezisi,
Konjenital kalp hastalig

Summary

Trisomy 18 is the second most common multiple chro-
mosomal malformation syndrome. Beside the very frequently
seen determining dysmorphic findings, there are establishec
anomalies which are seen in very rare cases. The case was
presented duo to include rare morphological anomalies.

A case, who is two-hours-old female, born from the firs'
gestation of 28 years old mother. She was 39 weeks and birth-
weight was 1900 gr. During prenatal period, fetal growtt
retardation and polyhydramnios had been established. Ir
physical examination; mild hirsutism on forehead and back
micrognathia, low-set auricles, short sternum, clenched hands
etc. findings which are typical for trisomy 18 were detected
Additionally facial palsy was shown. In laboratory examina-
tion; a rare finding, thrombocytopenia and on cranial CT
corpus callosum agenesis were detected.

Our patient, who had rare findings such as facial palsy
thrombocytopenia and corpus callosum agenesis, has died a
the newborn period due to severe cardiac anomalies (atria
septal defect, ventricular septal defect, patent ductus arteriosus
and pulmonary hypertension).
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En sik goriilen kromozom hastaliklari trizomi-
lerdir. Bunlardan trizomi 18, Down sendromundan
sonra 2. siklikta olup insidanst 1000 canli dogumda 3
civarindadir (1). Kizlarda erkeklerden 3 kat daha
fazla goriilmektedir. Vakalarin %90’ 11 ‘Meiotic non-
disjunction’ nedeniyle olusan regiiler tip trizomi 18,
%10’unu mozaisizm vakalar1 olusturur. Ayrica izok-
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romozom, translokasyon ve parsiyel trizomi 18’li
vakalar da nadiren bildirilmektedir. Etyolojide ileri
anne yasl onemli bir faktor olup ortalama anne yast
32°dir (1). Hastalarda, tipik bulgulara ek olarak ¢ok
degisik  dismorfik bulgular  goriilebilmektedir.
Vakamizin da ozelligi, tipik bulgularinin yaninda
nadir goriilen yapisal anomalileri icermesidir.
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Vaka Sunumu
Iki saatlik kiz bebek, 28 yasindaki annenin ilk
gebeliginden, 39 haftalik, 1940 gram, sezaryen ile
dogmus. Hemen aglamamis. Resiisitasyon
uygulanan bebek, takibinde solunum sikintisi
olmas1 nedeniyle hastanemize getirildi.

Prenatal hikayesinden takipte bir gebelik
oldugu, sigara ve alkol almadifi, triple testinin
normal bulundugu, polihidramniyos ve intrauterin
biiyime geriligi saptandigi, soygecmisinden
babanin 27 yasinda oldugu, anne-baba arasinda
akrabalik olmadigi 6grenildi.

Fizik muayene bulgulari; viicut 1sis1: 36.9°C
solunum sayisi:  56/dk, nabi1z:143/dk, viicut
agirhgr: 1940 gram (33 haftayla uyumlu), boy: 42
cm (32 haftayla uyumlu), bas ¢evresi: 33 cm (36
haftayla uyumlu), 6n fontanel: 5x5 cm. Genel
durumu orta, aglamasi ve emmesi zayif. Cilt alt1
yag dokusu az ve elastikiyette artis mevcut.
Hastamizda alin ve ensede hirsutizm, dar bifrontal
mesafe, mikrognati, kiiciik agiz agikligi, daralmis
damak arki, diisiik kulaklar, kisa sternum, kiiciik
meme baslar, kiiciikk ve dar pelvis, kisith kalga
abdiiksiyonu, yaygin hipertonisite ve tipik el
goriinimii  (ikinci parmak {i¢iinciiniin, besinci
parmak dordiinciiniin {izerinde) ile birlikte sag
fasial palsi saptadigimiz dismorfik bulgulardi
(Sekil 1). Genital muayenesinde hipoplazik labia
majorlarla birlikte belirgin labia minor ve klitoris
dikkati cekmekteydi. Ayak bagparmaklarinda
kisalik ve dorsifleksiyon, heriki ayak 2-3.
parmaklar arasinda sindaktili ve hipoplazik
tirnaklar da hastamizda saptadigimiz diger tani
koydurucu anomalilerdi (Sekil 2). Bunlarla birlikte
sistem muayenelerinde interkostal retraksiyonlar
ve birinci dereceden {iifiiriimii haricinde patolojik
bulgu saptanmadi.

Laboratuvar incelemelerinde Hb:18.4 g/dl, Htc:
%50, 16kosit:13500/mm3, trombosit: 91000/mm3,
periferik kan yaymasinda %42 pmnl, %50 lenfosit,
%4 comak, %4 monosit, eritrositler normokrom
makrositer, trombositleri 3-4’li kiimeli idi. C
reaktif protein negatif, IL-6 seviyesi normaldi.
Akciger grafisinde havalanma artig1 ve kostalarda
diizlesme olup yenidoganin gegici takipnesi ile
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Sekil 1. Trizomi 18’in bir ¢ok tipik bulgusunun yaninda fasial
palsi dikkati cekmektedir.

Sekil 2. Ayak basparmaginda kisalik, dorsifleksiyon, 2-3
sindaktili ve hipoplazik tirnaklar goriilmektedir.
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uyumlu olarak degerlendirildi.
Elektrokardiografisinde sag aks deviasyonu olan
hastanin ekokardiografisinde sekundum tip atrial
septal defekt (ASD), ventrikiiler septal defekt
(VSD), patent duktus arteriozus (PDA) ve pulmoner
hipertansiyon saptandi. Kranial ultrasonografi ve
kranial tomografisinde lateral ventrikiillerde
minimal dilatasyon ve korpus kallozum agenezisi
bulgular1 vardi. Ozellikle renal anomali agisindan
yapilan ultraso-nografisi  normaldi.
Periferik kan kromozom analizinde regiiler tipte
trizomi 18 (47, XX+18) saptandi. Yenidogan
iinitesinde
diizeldi. Yatisinin 2. giiniinde iki kez ciddi apnesi
olan hastaya aminofilin tedavisi baglandi. Emmesi
cok zayif oldugu icin nazogastrik tiiple beslenen

abdominal

izlenen hastanin solunum sikintisi

hasta 15 giinliikken kalp yetmezligi
nedeniyle  kaybedildi. = Postmortem  calisma
yapilamadi.

Tartisma

Trizomi 18 sendromu ilk kez 1960 yilinda
Edwards tarafindan tanimlanmustir (2). Hastalardaki
dismorfik bulgular cok degisken olup giiniimiize
kadar 130’dan fazla anomali bildirilmistir (1). Bu
hastalar dogduklarinda hipoaktiftirler ve genellikle
hastamizda oldugu gibi resiisitasyon gerektirirler.
Yine hastamizda oldugu gibi neonatal donemde
apneik epizodlari sik olur. Emmeleri iyi olmadigi icin
nazogastrik tiiple beslenme ihtiyac1 gosterirler.
Hastalarda en sik goriilen ve tanimlayicit bulgular
diisik dogum agirhig, ciltlerinde elastikiyet artist,
belirgin oksiput, diisik ve malforme kulaklar,
mikrognati, alin ve ensede hirsutizm, tipik el
gorliniimii, hipoplazik tirnaklar, 6zellikle elde 5. par-
makta tirnak yoklugu, ayak bagparmaginda kisalik ve
dorsifleksiyon, kisa sternum, hipoplazik meme
baglar1, kiiciik pelvis ve kisith kalca abduksiyonu,
kardiyak sistemde ASD, VSD, PDA olup bu
anomalilerin cogu bizim hastamizda da mevcuttu.

Vakamizda saptadigimiz  korpus kallozum
agenezisi, trisomi 18 hastalarinda goriilebilmekte
fakat vakalarin ancak %10’undan azina eslik
etmektedir (1).

Hastamizda orta diizeyde (50000-100000/
mm®)  trombositopeni  mevcuttu.  Neonatal
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trombositopeni, maternal immiin trombositopenik
purpura, sistemik lupus, hipertiroidi, preeklampsi,
neonatal alloimmiin trombositopeni gibi immiin
nedenlerle, sepsis, nekrotizan enterokolit, asfiksi,
respiratuar distres sendromu gibi nonimmiin
nedenlerle veya hiperbilirubinemi, fototerapi
tedavisi, polisitemi, Rh hemolitik hastalig1, total
parenteral niitrisyon, hipersplenizm, kemik iligini
tutan hastalik durumlarinda goriilebilmektedir (3).
Bunlara ek olarak, nadiren trizomilerde, Ozellikle
de trizomi 18’de trombositopeni goriilebilmektedir
(4,5). Fetal trombositopenilerin arastirildigi bir
calismada 247 trombositopenili fetiisiin 43’iinde
kromozomal anomali, bunlarin 26’sinda trizomi 18
saptandigt ve bu hastalarin hi¢c birinde agir
trombositopeni (<50000/mm”) goriilmedigi,
6’sinda orta derecede 20’sinde hafif derecede
(100000-150000/mm®)  trombositopeni  oldugu
bildirilmistir  (6). Hastamuzda agir diizeyde
trombositopeni olmamasi ve trombositopeni
yapabilecek  diger nedenlerin  bulunmamasi
nedeniyle bu durumun trizomi 18’e bagli oldugu
diistiniilmiistiir.

Hastamizda mevcut olan konjenital fasial palsi

de trizomi 18 vakalarinda beklenen bir bulgu olmayip
literatiirde sadece bir vakada bildirilmistir (7).

Intrauterin donemde biiyiime geriligi hastalarin
cogunda goriilmekte olup, bu bebeklerin ortalama
dogum agirlig1 1500-2500 gram arasinda olmaktadir
(1,8). Bu durum bizim hastamizda da tesbit
edilmistir. Agir fetal biiyime geriligi yapan
nedenler incelendiginde, kromozom anomalileri,
uteroplasental disfonksiyondan sonra %20 ile ikinci
siklikta saptanmistir (9). Yine hastamizda tesbit
edilen polihidramniyosun nedenlerine bakildiginda
kromozom anomalileri 6nemli bir yer tutmaktadir
(10). Fetal biiytime geriligi ve polihidramniyosun
birlikte oldugu hastalarin incelendigi bir seride ise
major fetal anomali oram1 %92, kromozom
anomalisi oram1 %38 bulunmustur (11). Bu nedenle
fetal biiyime geriligi saptanan polihidramniyoslu
olgularda kromozomal anomaliler ve Ozellikle
trizomiler akla gelmeli ve prenatal tam1 yoluna
gidilerek gerekirse gebelik sonlandirilmalidir.
Ciinkii hastaligin prognozu kotii olup, en iyi
sartlarda bile hastalarin %50’si ilk bir hafta icinde,
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biiyiik cogunlugu ilk 6 ay icinde kaybedilirlerken,
vakalarin sadece %5-10"u bir yasina ancak agir
motor ve mental gerilikle ulasabilir (1). Nitekim
hastamiz da 15. giinde agir kardiak anomalileri
nedeniyle kaybedilmistir.
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