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Ozet

Amag: Patau sendromu 12.000-29.000 canli dogumda bir gérilmektedir ve ileri anne yasi ile risk artmaktadir.

Olgu: 40 yasindaki annenin yapilan ultrasonografisinde, hipotelorizm, basik burun, holoprozensefali, yarik damak ve yarik dudak
tespit edildi. Fetusun otopsi incelemesinde holoprozensefali, multikistik bébrek, yarik damak ve yarik dudak saptanmistir.

Anahtar So6zcikler: Holoprozensefali, yarik damak, yarik dudak, multikistik bobrek, Trizomi 13, prenatal tani.

Patau syndrome: Autopsy case

Background: Patau syndrome has been estimated to occur in 1 in 12.000-29.000 live births, and the risk is increased with

advanced maternal age advanced maternal age.

Case: The ultrasonography was applied to a 40 years old mother and flat nose, holoprosencephaly, cleft palate and cleft lip
were seen. Holoprosencephaly, multicystic kidney, cleft palate and cleft lip were found in the autopsy examination of the fetus.

Keywords: Holoprosencephaly, cleft palate, cleft lip multicystic kidney, Trisomy 13, prenatal diagnosis.

Giris

Patau sendromunun sitogenetigini ilk kez Patau
ve arkadaslari, klinik fenotipini ise Smith tanimlan-
mustir.12 Vakalarin ¢cogunda morfolojik kromozom
anomalilerinden nondisjunction bulunur. Vakalarin
yaklasik 9%20’sinde translokasyon ve %10’'undan
azinda mozaisizm mevcuttur.3 Patau sendromu
12.000-29.000 canli dogumda bir gorilmektedir ve
ileri anne yast ile risk artmaktadir.4 On tigtincti kro-
mozom, 21. kromozomdan biiytk oldugu icin ano-
maliler cok sayida ve agir seyreder. Ultrasonografi-

de, orta hat anomalileri, fasyal defektler, holopro-

zensefali, kalp defektleri, omfalosel, polikistik bob-
rekler ve polidaktili dikkat cekicidir.

Patau sendromunda cocuklar dogumdan kisa
stire sonra Olurler. Nadir olarak ¢ocuklar bir yasina
kadar yasayabilirler.6 Patau sendromu kromozom
anomalileri arasinda nadir gortlmesi ve klinigimiz-

de ilk deneyimimiz olmasi nedeniyle sunulmustur.

Olgu Sunumu

40 yasinda, G4, P3, A1, Y3, birinci derece akra-
ba evliligi tanimlayan daha 6nce prenatal takibi ya-
pilmayan olguya 24. gebelik haftasinda yapilan ult-
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rasonografisinde, hipotelorizm, holoprozensefali
(Resim 1) bastk burun, yarik damak ve yarik dudak
tesbit edildi. Ailenin izni ile gebelik sonlandirildi.
1/0 apgar’lh olarak normal vajinal yolla dogumu
yaptirildi. Otopsi incelemesinde, makroskobik ola-
rak 1650 gr agirhginda, tepe topuk mesafesi 35 cm,
bas cevresi 20 cm olan fetusta yarik damak ve ya-
rik dudak tesbit edildi. Plasenta 350 g agirliginda
ve normal olarak gorinimdeydi (Resim 2). Gogiis
ve karin boslugundaki organlar normal anatomik
yerlesimli idi. Kranial diseksiyonda fissura longitu-
dinalis superior izlenmedi. Her iki bobrek ortalama
4x2x1.2 cm boyutlarinda izlendi. Mikroskobik ola-
rak, holoprozensefali ve bilateral polikistik bobrek
saptandi (Resim 3). GTG band: teknigi ile yapilan
amniyosentez sonucu karyotipi 47,XX,+13 seklinde
idi.

Resim 1. Holopronsefali ultrasonografi gorinima.

Tartisma

Patau sendromunun (13. kromozom trizomisi)
klinik belirtileri ilk kez 1967 yilinda Bartolin tara-
findan bildirilmistir.” Bu sendromun, D grubunda-
ki bir fazla kromozomdan dolayt ortaya ciktigin
ise ilk kez Patau ve arkadaslar tanimlanmuistir.! Pa-
tau sendromu, canli dogumlarda 1/12.000-1/29.000
gortlmekle birlikte spontan abortuslarda canli do-
guma oranla 100 misli daha fazladir.47

Trizomi 13 sendromunun kardinal bulgulari
motor ve mental gerilik, mikrosefali, mikroftalmi,

holoprozensefali, hipotelorizm, yarik damak

Resim 2. Basik burun, yarik damak ve yarik dudak malfor-
masyonu makroskopik gérinima.

ve/veya yarik dudak, kardiovaskiiler, genitoUriner,
okiler malformasyonlar ve erken dlumdiir. Mikrof-
talmi, yarik damak ve yarik dudak, polidaktili tri-
adi sendrom icin karakteristiktir.8

Kesin tanty1 verebilmek icin kromozom analizi-
nin yapimasi gereklidir. On t¢linci kromozom,
21. kromozomdan daha buytik oldugundan, bura-
daki anomaliler daha ¢ok ve daha agir seyretmek-
tedir.

Hastaliga siklikla (%80) klasik trizomi 47 XX+13
yamusira daha nadir olarak sirastyla (%10) translo-
kasyon, yapisal degisiklikler ve (%5) mozaisizm gi-
bi diger kromozomal diizensizlikler de neden ol-
maktadir.79 Olgumuz rutin kontrol i¢in basvurdugu
perinatoloji polikliniginde yapilan ultrasonografile-
rinde, Patau sendromunun karakteristik bulgulari-
nin bir kismi tespit edilmistir. Yapilan karyotip ta-
yininde klasik tip 47,XX,+13 saptanmustir.

Magenis ve ark.10 Patau sendromlu olgularin %
28'inin bir hafta, %44’tiniin bir ay, %86’sinin bir yil
icinde oldigint bildirmislerdir. Taylor!! trizomi
13’1t olgularin ortalama yasam strelerini 89.2 +
29.9 giin olarak bildirirken, Redheedran ve ark.12
ve Zoll ve ark.7 trizomi 13’14 10 ile 20 yaslara ulas-
mis olgulara ait bilgiler rapor etmislerdir. Olgumuz
dogumdan sonra 1 glin yasamustir. Patau sendrom-
lu hastalarin cogunlugu kromozom icin trizomik-
tir, bu kromozomdan iki yerine ¢ tane bulun-
maktadir. D grubundaki fazla kromozom ile kar-
yotipteki total kromozom sayist 47, XX,+D’dir. Ol-
gularin %20 kadarinda 46 kromozom bulunur, fa-
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Resim 3. Degisik boyutlarda kistik tubdiller yapilari (HE x100).

kat bunlar genellikle 13 ve 14 numarali kromo-
zomlar arasinda olusan Robertson tipi translokas-
yon tasirlar.13

Goldstein ve ark.l4 yaptiklart bir ¢alismada ol-
gularin anne yasinin 35’in Ustinde oldugunu tespit
etmislerdir. Anne yast kromozom ayrilmamasi
(nondisjunction) sonucu ortaya c¢tkan olgularda
ilerlemistir. Bu olgularda ortalama anne yast 39
olarak bildirilmektedir. Olgumuzun anne yast 40
idi. Translokasyon ve mozaik tipi trizomik olgular-
da anne ya da baba tasiyict olabilir ve sonraki co-
cuklart hastalik riski tasiyabilirler. Anne baba tasi-
yict degilse, tekrarlama riski %1’den daha azdur.

Boyd ve ark.’> hicbir kromozomal anomalisi
bulunmayan ve trizomi 21 ve 18 patolojisine sahip
olgularla karsilastirildiginda trizomi 13’e sahip ol-
gularin annelerinde daha fazla preeklampsi goril-
diigiint rapor etmislerdir.

Sonug¢ olarak, trizomi 13 bilinen en eski kro-
mozom hastaliklarindan biridir. Preeklampsili an-
neler, spontan abortuslarda, anne yasi 35’in Gistiin-
de ise otozomal sitogenetik anomalilerin olabile-
cegi akla getirilmelidir ve ailelere genetik danis-
manlik Onerilmelidir. Gebeler perinatoloji klinikle-

rinde takip edilerek anomalili fetusun erken tanist
yapilabilir.
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