18 TRiZzOoMi

(Edwards Sendromu, E Trizomi)

Dr. Kamil TANYERI(x)

OZET

Klinigimizde tesbit ettigimiz bir 18 trizomi vakast takdim edildi.
Sendromun  etiyolojisi iizerinde duruldu. Beraber goriillen multipl
anomaliler ve ilgili literatiiv gozden gecirildi.

Giris :

18 trizomi ilk defa 1960 yilinda
Edwards ve ark. tarafindan tanimlanan,

diisiik agulik, ileri derecede mental ve

psikomotor  gerilik, ¢ikintili = oksiput,
elde ikinci parmagin tiglincii parmak
iizerine binmesi, kiiglik ¢ene, diisiik
kulak, diiz ve genis burun gibi ano-

malilerle beraber giden otozomal bir - -

bozukluktur (1-6). E grubunda ekstra
bir kromozom bulundugundan E trizomi

olarak da bilinir. Yeni doganlarda
100.000 de 0.3 = nisbetinde goriiliir.

Down sendromunda oldugu gibi yasl

annelerin ¢ocuklar1 arasinda daha sik-
tir. Kuzlarda erkeklere oranla ii¢ kere
daha fazladir. Dogum agurlii disiik,
ortalama 2250 gramdir. Simdiye kadar
18 tirizomi ile beraber bulunan en az
130 degisik konjenital anomali tesbit
edilmistir. Yasama siiresi erkeklerde
iki hafta, kizlarda ise 19 hafta kadardir.

Bu yazda Klinigimizde tesbit
ettifimiz  ve otopsini tetkik efme
imkan1 buldugumuz bir 18 trizomi vak-
asi takdim edilecektir.

. Vaka Takdimi :

N.O. (Protokol  329/72). Hika-
yesinden 38 haftalik bir hamileligi
takiben diinyaya geldigi, babasinin
(40 yasinda) ve bir erkek kardesinin(13

yasinda) sag ve sihhatle olduklar1, anne-
sinin (40 yasinda) daha evvel yalniz
bir dogum yaptigl, kendi.arzusu ile
10 defa kiirtaj oldugu, hamilelik siire-

(x) Atatiirk Universitesi Tip Fakultesi Cocuk Saghg: ve Hastaliklart Klinigi Dogenti.
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Since rontgen 1stmi almadifi, ates, hi-
pertansiyon ve vajinal kanama tarif
etmedifi Ofrenildi.

Dogumda hidramniyos, plasentada
dekolman tesbit edildi. Fizik muayenede
agrlik 2250 gr., boy 35 cm. idi. Oksiput
gikintiliydi. Cene ve agiz kiigiik, damak
yiiksek, burun diiz ve genisti. Kulaklar
kiigiik ve diigiik, boyun kisa ve yele
boyun geklinde (webbed neck) idi.
Gogiis diiz ve genis, sternum kisa idi.
iki meme arasi mesafe normalden faz-
laydi. Elde ikinci parmak iigiincii par-
mak iizerine binmis vaziyetteydi, flek-
siyon kontraktiirii mevcuttu. Testisler
skrotuma inmemisti. Saf ayakta pes
ekinovarus konjeunitus mevcuttu, sol
ayak normaldi (Resim 1,2,3).

Cocuk dogumda siyanotikti. Iki
dakika sonra agladi. Apne nbetlerine
giriyordu. Sik sik aspire edildi ve oksijen
verildi. Kalp yetmezligi bulgular: tespit
edildiginden dijitallendi. Genel durumu
diizelmedi, ayni1 giin vefat etti. Otopside,
mikrognatia, diisiik ve malforme kulak,
elde ikinci parmagn igiincli parmak
iizerine binmesi, parmaklarda fleksiyon
kontraktiirii diginda beginci parmakta
tirnak hipoplazisi, kisa sternum, krip-
torsidizm, ventrikiiler septal defekt,
patent duktus arteriozus, orikiiler septal
defekt, at nali bbobrek (Resim 4),
adrenal hipoplazi, pilor stenozu gibi
Konjenital anomaliler tesbit edildi.

Resim: 1- Hastada tipik yiiz goriiniimil. Kiigiik ¢ene, diigiik ve malforme kulak,

¢ikintili oksiput ve kisa boyun.
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Resim: 4~ Hastada at nalt bobrek.

Tartisma :

Hastamizda ¢ikintili oksiput, diigiik
ve malforme kulak, yiksek damak,
kiigiik cene, diiz ve genis burun, kisa
sternum, el ve ayaklardaki belirtiler
ile kriptorsidizm gibi tipik 18 trizomi
bulgulari mevcuttu (Resim 1,2,3). Co-
cuk dogumda siyanotikti, teneffiisii
muntazam degildi. Kalp yetmezligi ne-
deni ile dogdugunun ilk gilinii vefat
etti. 18 trizomili ¢ocuklarda dogum
agulig disiiktiir. Yenidogan devresinde
gogu kere apne nobetleri goriilir ve
ressussitasyon icap -edebilir. Emme
zayifir, nazogastrik tiiple beslemek
gerekir.

Vakamizda tesbit ettifimiz gibi
18 trizomide degisik konjenital ano-
maliler beraber bulunur. Bunlar ara-
sinda c¢ikintili oksiput, kiigiik ¢ene,
diisiik ve malforme kulak, hipertoni,
parmaklarda fleksiyon kontraktiiri,
erkeklerde kriptorsidizm hemen hemen
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her vakada mevcuttur. Ventrikiiler
septal defekt, patent duktus arteriozus,
arteriyal septal defekt, bilyiik arterlerin
transpozisyonu ve koarktasyon gibi
konjenital kalp anomaliler (; 90),
diiz ve genis gbgls, kisa sternum (75
85), ¢ikintili kalkaneus (3 75), birlesik
(at nali)) bobrek, ¢ift' renal pelvis (05
60), Meckel divertikiili (¢ 40), evan-
trasyon ve diyafragma incelmesi (%,
40), meningomiyelosel (% 10) sik rastla-
nan diger anomalilerdir.

Ekstremitelerde, Ozellikle ellerde
tipik bulgular vardir. Eldeki bulgular
birgok yazarlar tarafindan 18 trizomi
icin spesifik - kabul edilir. Parmaklar
fleksiyondadir, ikinci parmak tiglincii
parmak fiizerine  binmistir, Ayak
parmdklarl kisa ve kalindir, sindaktili,
bas parmakta dorsofleksiyon, ekino-
varus talipes, kalkaneovalgus, begik
ayapi (rocker bottom) goriintimiindeki



ayak ile kemiklerde ageneziye rastla-
nébilirk. Kaburgalar ince ve diizdiir.
Pelvis kiigiiktiir, ilyak kemikler one
dogru rotasyon gosterir. Asetabulum
‘tavant sigdir ve obliktir. Konjenital
kalga -¢ikii meveuttur. Kalga Down
sendromundakinin aksine antimon-
goloid goriintimdedir (12). ‘

18 trizomide total kromozom sayist
46 yerine 47, E grubundaki kromozom
sayist 6 yerine 7 tanedir. Baglangigta
Edwards tarafindan ekstra kromozomun

17 numarada oldugu diisiiniilmiistii(1).
Son yillarda kromozomlardaki DNA
sentezi Orneklerine bakilarak vakalarin
hemen hemen hepsinde ekstra kromo-
zomun 18 pozisyonunda oldugu g0s-
terilmigtir(13).

Down sendromu ve 13-15 trizomide
oldugu gibi etiyolojide genellikle meiosis
safhasinda kromozomlardak: ayrilma
hatasi (non-disjunction) rol oynar(Re-
sim 5).

Resim: 5-.18 Trizomili bir hastada karyo tipi.

18 trizomili gocuklarda yasama sii-
resi meveut konjenital anomalilerin
cinsi ile ilgilidir, genellikle kisadur.
Ornegin vakalarin % 30 u ilk ay icinde
ve % 50 si ilk iki-ay igerisinde -6liir.
Ancak 9; 10’u bir yasmna kadar yasar.
Yasayan vakalarda ileri derecede zeka
geriligi vardur(7). Iyi bir beslenmeye

ragmen intrauterin devrede oldugu
kadar postnatal devrede de geligme
geriligi goze garpar (8,9) . On yil kadar
yasayan ender vakalar yayinlanmigsa da
(10,11), ortalama yasama siiresi 90
giindiir. Erkeklerde hayat siiresi kiz-
lara gbre belirgin derecede kisadr.
Muhtemelen bu nedenle, yasayanlar
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arasinda 18 trizomiye kizlarda daha
fazla rastlanmaktadir(12).

18 trizomili ailelerde ikinci bir 18
trizominin gorillme sansi efer trans-
lokasyon yoksa normal ailelerdekinden
farkli degildir. Fakat c¢ocukta trans-
lokasyon mevcutsa anne ve babada da
kromozom galigmas: yapilmalidir. Eger
balanse translokasyon tesbit edilirse

18 trizominin tekrarlama sanst yiik-
sektir. Bununla beraber 18 trizomilerin
biiyiik bir kism1 embriyonik veya fotal
hayatta Oldiiklerinden veya spontan
abortuslar goriildiigiinden canli do-
gumlarda risk % 1 in altindadir. 18
trizomililerde ve kardeglerinde" XXX
sendromu, XXY sendromu ve diger
bazi kromozomal anomaler de beraber
bulunabilir.

SUMMARY
18 TRISOMY

The clinical features and the major
necrospsy findings in a case of 18
trisomy were presented. Attention is
drawn to the multiple congenital ab-

normalities associated with it. Etiology
of the syndrome is discussed and the
literature is reviewed.
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