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OLGU SUNUMU

Bir Olguda Trizomi 18'In
Prenatal Tanis1

Filiz BAL, Adnan MENEVSE, Akgiin YILDIZ, {zzet SAHIN, Goniil OGUR
Gazi Universitesi Tip Fakiiltesi Tibbi Biyoloji ve Genetik ABD

OZET o

BIR OLGUDA TRIZOMI 18'IN PRENATAL TANISI

Gebeliklerin rutin ultrasonografik incelenmeleri sliresinde, saptanabilecek fetal anomaliler, kromozomal bozukluklarla bir-
liktelik gbstermektedirler. Birden fazla anomalinin, 6zellikle intrauterin gelisme geriligi ile beraber olabildigi durumlarda,
fetal kromozomal bozukluk orani %3Q'lara kadar cgikabilmektedir. Bu c¢alismada 4. gebeliginin 25. haftasinda fetal
ultraso-nografide belirgin intrauterin gelisme geriligi ve polihidramnios saptanan 28 yasindaki annenin sitogenetik
amniyosentez sonucu (fetal karyotip 47, XX+18), fetusun klinik ve histopatolojik bulgulari bildirilmektedir.
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SUMMARY

A CASE REPORT: PRENATAL DIAGNOSIS OF TRISOMY 18

Fetal abnormalities found in routine ultrasound scanning are associated with the chromosomal abnormalities of the fetus.
The ratio of the chromosomal abnormalities is at least % 30 if more than one fetal abnormalities are found. In this study, one
case with the cytogenetic result of amniotic cell culture (47.XX+18) of, a 28 years old woman who had polihydroamnios and
intrauterin growth retardation is presented.
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OLGU SUNUMU

lgu, aralarinda akrabalik bulunmayan 28 ya-
sindaki anne ve babanin 4. gebelik {iriiniidiir.

Onceki 3 gebeligi istemli kiiretajla sonlanan
anneye gebeliginin 25. haftasinda rutin ultrasonogra-
fik tetkik uygulanmig, biparietal ¢ap, femur uzunlugu
Ve karin gevresi 6lgtimleri ile son adet tarihine uyan
gebelik yasina gore 3 haftalik gerilik ve amniyon s1visi
miktarinda artis saptanmustir. Fetal ultrasonografi-deki
bu patolojik verilerle genetik konsiiltasyonu istenen
aile, genetik danmigma sonucunda amniyosentez
yaklasimmi kabul etmis, gergeklestirilen amniyotik
hiicre kiiltiirti sonunda fetal karyotip 47, XX-18 (Ed-
wards Sendromu) olarak belirlenmistir (Fotograf-1).
Tekrarlanan genetik danigmada aileye trizomi 18 hak-
kinda bilgi verilerek, birlikte olan anomaliler ve geli-
sebilecek problemler aciklanmus, prognoz ve sonraki
gebeliklerde tekrarlama riskleri aktarilmistir. Ailenin
gebeliginin devam etmemesi yoniinde aldig1 karar ve
kurul onayi ile gebelik sonlandirilmisgtir.

Postmortem muayenede; 27 haftalik kiz fetus,
agirlik 500 gram, tepe topuk mesafesi 32 cm., bas
cevresi 23 cm., gogiis cevresi 18 cm., karmn gevresi 15
cm. olarak saptanmustir. 24. gebelik haftasiyla uyumlu
olan bu degerler, prenatal fetal ultrasonografide sap-
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tanan gelisim geriligini dogrulayici nitelikte olmustur.
Fizik muayenede ayrica hipertelorism, mikrognati,
geride ve yukarida bulunan kulaklar, yuamruk seklinde
eller (her iki elde ikinci parmak f{iglincii parmak
ilizerinde, birinci parmak 2 ve 3- parmak arasinda ol-
mak iizere) (Fotograf-2) ve 'rocker-bottom feet"
(Fo-tograf-3) tesbit edilmistir.

Gebeligin sonlandirilmasim takiben fetal cilt fib-
roblast kiiltiirti ve intrakardiak kan lenfosit kiiltiirleri
gerceklestirilmig, 47,XX+18 olarak tesbit edilen fetal
karyotip prenatal sitogenetik taniyr dogrulayici nite-
likte olmustur. Otopsi raporunda kalpte atrial septal
defekt bildirilmistir.

TARTISMA

Gebeliklerin rutin ultrasonografik incelenmeleri
stirecinde, saptanabilecek fetal anomaliler kromozo-
mal bozukluklarla birliktelik gostermektedirler. Tiim
dogumsal anomaliler birlikte degerlendirildiginde, fe-
tal ultrasonografik anomali olgularmm %16-20'sinde
kromozom anomalisi bulunmaktadir. Intrauterin ge-
lisme geriliginin eklendigi olgularda andploidi orani
%?30'lara ¢ikmaktadir. Bu oran en yaygin prenatal tani
endikasyonu olan ileri anne yasi ile belirlenen kro-
mozomal anomali risk oranlarinin ¢ok tizerindedir
(3).

Trizomi 18 yaklasik 6000 canli dogumda bir gorii-
len ikinci en yaygin andploididir. Gebelik doneminde
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Resim 1. Amniyotik hiicre kiiltiirii sonunda teshit edilen fetal kar-
yotip. (47, XX+18)

daha yiiksek olan bu insidans, anne yasi ile de dog-
rusal orantilidir. Diger bir deyisle anne yagi arttikga
trizomi 18 goriilme sikligida artmaktadir (2). Trizomi
18'in klinik 6zelliklerinin baginda gelisme geriligi, zi-
hinsel 6ziir ve kalp anomalileri gelir. Ortalama do-
gum agirligi 2.300 gramdir, genel hipertonisite tipiktir.
Belirgin oksiput, mikrognati, malforme kulaklar basa
ait bulgulardir. Parmaklar tist liste binerek olusturulan
el gortinimii olduk¢a patognomoniktir. inguinal veya
umblikal ~ herni,  "rocker-bottom  feet"  diger
anomalilerdir(l). Olgumuzda da prenatal
ultrasonog-rafi ve fizik muayenede belirgin gelisme
geriligi  saptanmug  ayrica  fizik  muayenede
hipertelorizm, mikrog-nathi, geride ve yukanida
yerlesmis kulaklar, yumruk seklinde tipik el gortintiisii
ve "rocker-bottom feet" tesbit edilmistir (Fotograf 2-3).
Otopsi sonunda kalpte atrial septal defekt varhigi
gOsterilmistir. Mikrognati, malforme kulaklar, yumruk
seklinde el goriiniimii, hipertonisite ve "rocker-bottom
feet" prenatal ultraso-nografi ile tammlanmalar1 giig
olan klinik 6zelliklerdendir (1). Bizim olgumuzda da
sozii edilen fenoti-pik oOzellikler prenatal fetal
ultrasonografide gosterilememistir.

Resim 2. Trizomi 8'li fetusda tipik yumruk el goriiniimii,

Trizomi 18  olgularinda  prenatal  fetal
ultrasonog-rafi ile saptanabilen bulgularin basinda
gelisme geriligi ve/veya polihidramnios gelir (1). Fetal
gelisme geriliginin polihidramnios ile birlikteligi ¢cok
nadirdir. Bu iki patolojik bulgu yaygin olarak trizomi 18
olgularinda birlikte bulunmaktadir. Daha 0Once
bildirilen, prenatal teshis edilmis trizomi 18
olgularinin ¢ogunda intrauterin gelisme geriligi ve
polihidramnios varligi, prenatal fetal ultrasonografide
tesbit edilmistir (4,5). S6z konusu olgumuzda da rutin
gebelik ultra-sonografisinde saptanan intrauterin
gelisme  geriligi  ve  polihidramnios, genetik
konstiltasyon istegi ve genetik danisma gerekliligini
ortaya c¢ikarmus ve fe-tusda kromozom anomalisi
varligim uyarici nitelikte olmustur.

Amniyotik sivi artisi ile trizomi 18'in birlikteliginin
nedeni tam olarak bilinmemektedir. Polihidramniosu
aciklayabilecek karin 6n duvar defekti veya Ozefagial
z(ll‘ir)ezilerin varlig1 ¢ok az sayidaki olguda gosterilmistir

Erken ve simetrik biiyiime geriligi, kiiciik plasenta,
polihidramnios, makat gelis trizomi 18 olgularinin
%80'inde bildirilmektedir. Bu anomaliler sezeryan
gerektirebilmektedirler. Nitekim trizomu 18 olgula-
rinda sezeryan sikhigi %40 olarak belirlenmistir (5).
Trizomu 18'i fetuslarin dogum 6ncesinde teshis edil-
meleri trizomi 18 olgularinda % 40 olan sezeryan
sikligimi azaltacaktir. Ciinkii trizomi 18'li fetuslarin
yasama yeteneklerinin az olmasi ve kotii prognoza
sahip olmalari, fetal distres aninda dogum hekiminin
miidahale etmemesi goriisiiniin agirhk kazanmasina
neden olmaktadir. Olgumuzda da gebeliginin 27.
haftasinda trizomi 18 tanisinin konulmus olmasi bu
goriisler temelinde anneyi belkide olasi bir
sezeryan-dan korumus, boylece takip edecek
gebeliklerinde daha saglikli bir reprodiiktif yasam
olanag1 saglamistir.

Trizomi 18, 6lii dogumlarda en yaygin kromozom
anomalisidir (4). Fetusun kromozom analizi yapilma-
dan fetal 6liim s6z konusu olurise dogum sonrasi
maserasyona bagli olarak dismorfik goriiniim maske-
lenip, farkedilmeyebilir ve fetal dokudan kromozom

Resim 3. Trizomi 18'li fetusa ait "vocker-bottom feet" goriiniimii.
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elde edilemeyebilir. Bu ise reprodiiktif 6ykiide "nedeni
aciklanamayan Olii dogum" ifadesini olusturacaktir.
Oysa sonraki gebeliklerin planlanmasinda ve takibinde
anne ve babaya getirecegi riskler ve tekrarlama
olasiliklarinin belirlenmesinde fetusa ait karyotipin bi-
linmesi son derece 6nemlidir.

Calismamuzin verilerini degerlendirdigimizde, ge-
beliklerde rutin fetal ultrasonografinin onemi, fetal
anomali saptanan olgularda genetik danisma ve
sito-genetik incelemenin gerekliligi dikkat cekicidir.
Fetal trizomu 18 tanisi, s6z konusu aileye takip edecek
her gebelikte fetal ultrasonografik anomali
saptanmasa  bile  prenatal sitogenetik  tami
endikasyonunu getirecek niteliktedir.
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