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Trisomi 18 Sendromlu Bir Olguda
Unilateral Radius Aplazisi
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OZET

TRISOM 18 SENDROMLU BIR OLGUDA UNILATERAL RADVUS APLAZIS

Amag: Aadius aplarisi sendromun oldukga nadir glnilen ancak intrauterin ddnemde ultrasonografi ile tanimlana-
bidecedi icin prenatal tam olanad saglayan Snemili bir bulgusudur.

Cigu: Unilateral radius aplazii yenidodan clgusu trisomi 16 tanis almigtr. Diger eglik eden bulgulan kisa ve yele
bovun, kesa palpebral fissdr, mikrognati. yank damak, bilateral inguinal herni. ASD, beyin iomogratisinde mega sis-
ferna magna ve Kavum ssptum pellusidum anomalisi idi.

Sonug: Yazam kapasitesi sinerh Trisomi 18 clgulannm antenatal fanis oldukga onemlidic. Ekstremite aplazisi sap-
tanan olgularda aymc tamda digindlmesi gereken sendromlar arasmda Trisomi 18 de yer almalidr,

Anahtar kalimaler: Trizomi 18, Radus aplazisi

ABSTRACT

LMLATERAL APLASA OF RADIUS IN A CASE WITH TRISOMY 18 SYNDROME

Backgrouwnd: Although radius aplasia is an exdremaly rare faature of this syndrome. & can be helpful for prenstal
nosis

m: A newborn infant with unilateral aplasia disgnosed as trisomy 18 was presented. Other associzted

fegtures were micrognathia, short and webbed neck, short palpebral fissures, cleft palate, ASD, bilateral inguinal

hemia, mega cisterna magna and cavum sepium plusidum anomaly in brain.

Conclusion: Antenatal diagnosis is imporiant in cases of trisomy 16 who had limited capacity for survival. Trisomy

18 must be taken into consideration in cases of radius aplasia.

Kay words: Trisomy 18, Aplasia of radius

risomi 18, 300-T0 canh dodumda bir gdni-
len, baghea bulgulan belirgin oksiput, dogitk
mialforme kulaklar, kiigink afse mikrognati, 0st s
te binmis parmaklar, dar pelvis, inguinal herni ve
kardiyak anomaliler olan yasam kapasitesi sinirh
bir sendromdur (1,23, Buglne kadar literatlirde 130
dan fairla eslik eden bulgu bildinldigi igin birikie
olan anormallikler, %50'den sik gonlenler, %010-50
siklikta gorilenler ve %li‘dan ax siklhikia goriilen-
ler olarak 3 gruba aynlmestr (1) Radius aplavisi
%lifdan daha ax sikhikta gorilen grupta yer alan
ancak intzuterin donemde ultrasonograf ile tanim-
lanabilecegi iin prenatal tam olamad tanyan
onemli bir bulgudur,
Burada 24 ganlokken klinigimize getirlen fik
miuayenesinde kisa ve yele boyun, kisa palpebral
fissitr, mikrognati, yank damak, bilateral inguinal
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hiermni, atrival septal defekt (ASIY), beyin tomografi-
sinde mega sisterna magna vie kavum septum pel-
Tusidum anomalisi saptanan trizomi 18 semdromibe
olgu, eslik eden unilateral radius aplazisinin madiv
olmas nedeniyle sunulmustur.

OLGU

24 gomlitk iken Klinigimize getiilen hastamm
ovkitsinden; 23 vasindaki saghkll annenin iking
gebeliginden, mivadinda, akut fetal distres nede-
niyle seiarven ile, 2100 gram afrhgmnda, bifnci ve
besingi dakika Apgar skorlan simsiyla 5 wve 6 ola-
rak dogan erkek bebek oldufu, dogumdan sonra;
subkostal ve interkostal gekilmeleri olmas) Oxerine
ventilattrde nasal CEPAP (devamh powitf havayolo
basmnct}d ile oksijen destedi vernildigi, nazogasthik
sonda ile beslendifi, anomaliled meveut olmas:
nedeniyle tam ve izlem amactyla klinidimize refere
edildigi agrenildi. Antenatal dyvkistonden, annenin
gebelik stresince diszenli doktor kontrodinde ol
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Resim 1. Trisomi I8 olgumun goranim, ol koids sekil
Browackiu .

Resim 2. 5ol kol madivs gplerid radyolojik gorindmi.

madil, hethangi bir sistemik hastahZmimn cdmadig,
travmaya mamiz kalmadid; soygecmisinden; anme-
nin ilk gebeliginin 1.5 ayhk iken ditsok ile sonlan-
difn dgrenildi. Firdk muayvenesinde; voout afrii:
14950 gr (5. persentilin albnda), boy: 43 cm (5. Per-
sentilin alinda), bas gevresi: 31 an (5. persentilin
altinda), penel duram orta, yaygn kubs marmara-
s, sl g kapagn akt kisminda epikantus, mikrog-
nati, ki=a ve yele boyun, yank damak, bilateral in-
guinal hemni mevoutiu. 5ol On kol kisa, sol el adi-
al deviasyondayd, yvakalama refleksi sagda alma-
muvordu (Resim 1. Testisler skrotumda palpe edi-
lemiyordy. Ekstremite grafilerinde solda radius ap-
laidsi (Hesim 20, Doppler ekokardiografisinde; agik
foramen ovale, gte muayenesindes; saf gtede reti-
nada hemoraj, kranival tomografsinde posterior
fixssada mega sisterna magna ile uwyumla gorindm,
heer iki serebral hemisferderde yaygin hipodansite-
ler, sag lateral ventrikitlde kavum septum pellisi-
dum Kisti fle uyumlu olabilecek gomnom saptand.
Batin ultrasonografis nomal bulundu. Eromeeom
analiz sonucy; Trsomi 18 idi. Klinigimisdeki tebe-

minde sirekli hipoaktif okdufu gddencn hasta ya-
tmmn 13, guniinde kardivopulmoner amest gelize-
ek eksis oldu

TARTISMA

Radius aplarisinin eslik ettifi TAR sendromu,
Fanconi pansitopenisi, Holi-Oram sendrmomu en iyi
bilinenleri olmak Ozere ¢uk sayda sendrom bildi-
rilmistit (33 Trisomi 18 sendromlu olgularda do-
fum sonras: firik muayene bulgulan tamnsal Snem
tamr ve radius aplaiisi ile giden difer sendromlar-
dan fenotipik teellikledyle aynlir (2. Terme yakin
dodan v 1500 -2500 gram afgirhfinda olan olgular
da sk saptanan bulgular basin kogik ve dar olusu,
belirgin oksiput, metopik s0tinin aok olmas, di-
itk kulak; kulzak memesinin arkaya dogm kivnk
masi ve gelismemesl, kogok afiz ve mikrognati, k-
=3 sternum ile karakteristk bir bulgu olarak par
maklann feksivonda ve dst Oste binmesidir. Ti-
naklar hipoplarik, ayak basparmaf kea ve dorsof-
leksiyonda, topuklar disa dodm gkmil, ayak takba-
n konvekstir (1,20

Konjenitzl kalp hastahklan CASDY, WS PIDA,
pulmoner stenoe, koarktasyon), yank damak, tali
pes ekinovanes, omiclose], kolon malromasyon,
gt anomalileri, vertiebra anomalilen basta olmak
ere birgok farkh major malformasyon trisomi
18e eslik eder (1,23, Sunulan olguda intrauterin
gelisme genligine eglik eden multipl konjgenital
malformasyonlar kromoeomal anomali Seellikle de
trisomi 18 agsindan anlamhb bulundu ve kromo-
zom anali tammein dodrobar nitelikte idi.

Madir gérilen anomaliler iginde ver alan rrdius
aplazisi madial-ray redection malformasyonlan
(HRREM=) iginde degerendirilmektedir (4. RRRMs li
7 fetusun verilen deferlendinldijinds spesifik tam
alan 5 olgunun 30 BEdward's sendromu (Trisomi
18, 1'1 Poland, 1 Vacterd olarak saptanmstr (47
Bir baska cahsmada 12 radial aplazili fetusta kolun
damar yvaps arastmlmak dzere discke edildiginde;
3 tip vaskiller degisim gtelenmigtir. Orta hat e
rinde tek bir yizeyel damar olup, radyal ya da ulb
rar arterin olmadyg 1. Tipte Trisomi 18 saptanms,
Tip II'de radyal arterin hig olmadig, embryonik
mexdizn arterin eslik ettigi ya da etmedifi 3 fetus da
etyolofisi saptanamayan multipl malformasyonlar
bulunmakia imis. Hadial arerin olduegu fakat rase-
=inin farkl oldegu TAR sendromiu olgo (rombosi-
topeni-radivs yoklugu) tip [ olaak degedendinl
mistir {5).

Trisomi 187 fetuslarda prenatal ddnemde club
feot, ayak tabammin konveks olusu, ellerde anoe
mal pozisyon siklikla tammlanan bulgulardr, OF
gumuzda ise bu bulgulann highirisi yokiu, Sepul-
vieda v arkadaslan {6) diger bulgulan ile trisomi
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18 sendromundan kuskulandiklan ve radyal aplazi
saptadiklan 3 olgu bildirmigler ve prenatal dOnem-
de preaksiyel 0=t ekstremite eksiklifinin tansal de-
fen txerinde durmuglandir,

Trisomi 18 sendromiu bebeklerin %50 si ilk hak
2 iginde, gen kalamn goguda itk 12 ay iginde alir.
Ancak %510 kadan 1 yasim gegrehilic; ciddi do-
zeyde mental retardedir 7). [ntrauterin animlana-
bilecek madius aplazisi Trisomi 18'in erken tams
igin degerli bir bulgudur,
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