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Trizomi 13, Patau Syndrome: Bir Olgu Sunumu

Deniz Regber , Siileyman Ozen

Ozet:

Trizomi 13’ iin goriilme sikhigi 10.000 canli dogumda birdir. Etkilenen bebeklerin yasam siiresi bu
kromozom anormalligi nedeniyle kisadir. Eslik eden semptom ve bulgularin orani ve siddeti vakadan vakaya
degisebilir. Bununla beraber etkilenen yenidoganin cogu kafatasi ve yiiz bélgesi anormalliklerine; kalp,
bobrek, mide malformasyonlarina; ve/veya diger fiziksel anormalliklere sahiptir. Trizomi 13’teki ¢ok sayida
malformasyonlarin birarada izlendigi nadir bir yenidogan otopsi olgusunu sunduk.

Anahtar kelimeler: Trizomi 13, holoprozonsefali, omfalosel.

Trizomi 13, sitogenetik olarak ilk defa Patau
ve arkadaglar1 tarafindan tanimlanmistir (1).
Klinik fenotipi ise Smith tanimlamistir (2).
Trizomi 13 yaklasik olarak 10.000 canli dogumda
bir goriiliir (3). Anne yasindaki artisla birlikte
goriilme sikligr artar (4). Trizomi 13 genel olarak
spontan abortusla sonuglanir. Abortus erken
gebelikte olabilecegi gibi 20. haftaya kadar
gecikebilir ya da erken dogum olabilir (5).
Trizomi 13°li 200 canli dogan infantin izlendigi
genis serili bir ¢alismada; %28’inin yasamin ilk
haftasinda, %44 iiniin ilk ayinda , %73 iiniin ilk 4
ay igerisinde oldiikleri bildirilmistir (6). Bu
bebeklerde en belirgin anormallikler beyine ve
ylize ait olanlardir. Holoprozonsefali de beynin
on kismi ve orta hat yiiz yapilarimin gelisimi
bozulmustur. En ileri sekli olan siklopide, orta
hatta yalniz bir tane gz bulunur. Trizomi 13’ de
diger trizomilerde oldugu gibi kalp, sindirim
sistemi ve diger sistemlere ait anormallikler
yiksek oranda bulunur (7). Abdominal
malformasyonlardan en sik oranda omfalosel
gorilir (8).

Olgu Sunumu

35 yasinda, son adet tarihine goére 7,5 aylik
gebeligi olan anneye yapilan USG’de, fotusta
omfalosel ve hidrosefali tespit edildi. Bu tanilara
ilave olarak annede ortaya ¢ikan ablatio plasenta
nedeniyle sezeryan ile dogum yaptirildi. Sezeryan
sonrast dogan Ol erkek Dbebege patoloji
laboratuvarinda tibbi otopsi yapildi.
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Yazisma Adresi: Dr. Deniz Regber
Yiiziincii Y1l Universitesi Tip Fakiiltesi Patoloji AD

Maras Caddesi Arastirma Hastanesi
65300 VAN

Bebek; 2300 gram agirliginda, tepe topuk
uzunlugu 38 cm, ayak taban uzunlugu 5,5 cm
olan erkek bir fetustu. Harici muayenede bebegin
gbzlerinin ve burnunun sec¢ilemedigi, bu
lokalizasyonda 2,5x1,5 cm olgiilerinde deri
defektinin oldugu dikkati ¢ekti. Bu bolgenin
eksplorasyonunda burun ve gozlerle uyumlu
olabilecek rudimente yapilarin varligi izlendi.
Deri defektinin 1 cm istiinde 2x1x 0,8 cm
6lciilerinde polipoid bir yap1 goriildii. Abdominal
bolgede gobek lizerinde 5 cm c¢apinda iginde
barsaklar bulunan omfalosel ile uyumlu kistik bir
yapt dikkati ¢ekti (Resim 1-2). Bosluklarin
incelenmesinde kafatasi boslugunun sivi ile dolu
oldugu , tek lob halindeki beynin kii¢lilmiis
oldugu izlendi. Beyin kesitlerinde i¢i siviyla dolu
tek ve biiyiik genislemis ventrikiil varlig:i dikkati
cekti. Diger Dbosluklar igerisinde 6zellik
goriilmedi .

Tartisma

Trizomi 13, yaklasik olarak 10.000 canl
dogumda bir goriiliir (3). Trizomi 21° deki kadar
belirgin olmasa da anne yasinin ilerlemesi ile
trizomi 13 insidanst arasinda bir baginti oldugu
bilinmektedir (4). Olgudaki anne yas1 35 olup,
literatiir ile uyumlu olarak trizomi 13 ile ileri
anne yast arasindaki iliskiyi ortaya koyar. Orta
hat defektleri denilen premaksiller agenezi,
sebosefali, etmosefali, siklopi, holoprozonsefali
trizomi 13’iin klasik fenotipik anomalileridir.

Diger klasik eksternal fenotip anomalileri
mikrognati, malforme kulaklar, polidaktili,
skalpin a¢ik deri lezyonlar1 (aplazi kutis

konjenita), omfalosel, genital malformasyonlardir
(7). Bu olguda; holoprozonsefali, siklopi, aplazi
kutis konjenita, omfalosel ile beraber hidrosefali
gozlenmistir. Hidrosefali trizomi 13°de daha
onceden de tanmimlanmistir (4). Trizomi 13’{n
klasik fenotipik anomalileri ile olguda gézlenen
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Resim 1. Patau sendromlu f6tusun goériiniimii.

anomaliler karsilastirildiginda karyotip
degerlendirmesi olmaksizin bu olgunun trizomi
13 olabilecegi kanisina varilmistir.

Trisomy 13, Patau Sendromu: A Case
Report

Abstract:

Trisomy 13 occurs with a frequency of about 1 in
10,000 livebirth. The lifespan of babies affected by
this chromosome abnormality is shortened.

Associated symptoms and findings may vary in range
and severity from case to case. However, many
affected newborns have abnormalities of skull and
facial region; cardiac, renal, gastric malformations;
and/or other physical abnormalities. A rare case
report of newborn with multiple malformations
associated at trisomy 13 is presented.

Key words: Trisomy 13, holoprosoncephali,
omphalosel.
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