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Özet

Amaç: Patau sendromu 12.000-29.000 canl› do¤umda bir görülmektedir ve ileri anne yafl› ile risk artmaktad›r.

Olgu: 40 yafl›ndaki annenin yap›lan ultrasonografisinde, hipotelorizm, bas›k burun, holoprozensefali, yar›k damak ve yar›k dudak
tespit edildi. Fetusun otopsi incelemesinde holoprozensefali, multikistik böbrek, yar›k damak ve yar›k dudak saptanm›flt›r.  

Anahtar Sözcükler: Holoprozensefali, yar›k damak, yar›k dudak, multikistik böbrek, Trizomi 13, prenatal tan›.

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. 
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Girifl 

Patau sendromunun sitogeneti¤ini ilk kez Patau

ve arkadafllar›, klinik fenotipini ise Smith tan›mlan-

m›flt›r.1,2 Vakalar›n ço¤unda morfolojik kromozom

anomalilerinden nondisjunction bulunur. Vakalar›n

yaklafl›k %20’sinde translokasyon ve %10’undan

az›nda mozaisizm mevcuttur.3 Patau sendromu

12.000-29.000 canl› do¤umda bir görülmektedir ve

ileri anne yafl› ile risk artmaktad›r.4 On üçüncü kro-

mozom, 21. kromozomdan büyük oldu¤u için ano-

maliler çok say›da ve a¤›r seyreder. Ultrasonografi-

de, orta hat anomalileri, fasyal defektler, holopro-

zensefali, kalp defektleri, omfalosel, polikistik böb-

rekler ve polidaktili dikkat çekicidir.5

Patau sendromunda çocuklar do¤umdan k›sa

süre sonra ölürler. Nadir olarak çocuklar bir yafl›na

kadar yaflayabilirler.6 Patau sendromu kromozom

anomalileri aras›nda nadir görülmesi ve klini¤imiz-

de ilk deneyimimiz olmas› nedeniyle sunulmufltur.

Olgu Sunumu

40 yafl›nda, G4, P3, A1, Y3, birinci derece akra-

ba evlili¤i tan›mlayan daha önce prenatal takibi ya-

p›lmayan olguya 24. gebelik haftas›nda yap›lan ult-



rasonografisinde, hipotelorizm, holoprozensefali

(Resim 1) bas›k burun, yar›k damak ve yar›k dudak

tesbit edildi. Ailenin izni ile gebelik sonland›r›ld›.

1/0 apgar’l› olarak normal vajinal yolla do¤umu

yapt›r›ld›. Otopsi incelemesinde, makroskobik ola-

rak 1650 gr a¤›rl›¤›nda, tepe topuk mesafesi 35 cm,

bafl çevresi 20 cm olan fetusta yar›k damak ve ya-

r›k dudak tesbit edildi. Plasenta 350 g a¤›rl›¤›nda

ve normal olarak görünümdeydi (Resim 2). Gö¤üs

ve kar›n bofllu¤undaki organlar normal anatomik

yerleflimli idi. Kranial diseksiyonda fissura longitu-

dinalis superior izlenmedi. Her iki böbrek ortalama

4x2x1.2 cm boyutlar›nda izlendi. Mikroskobik ola-

rak, holoprozensefali ve bilateral polikistik böbrek

saptand› (Resim 3). GTG band› tekni¤i ile yap›lan

amniyosentez sonucu karyotipi 47,XX,+13 fleklinde

idi.

Tart›flma
Patau sendromunun (13. kromozom trizomisi)

klinik belirtileri ilk kez 1967 y›l›nda Bartolin tara-

f›ndan bildirilmifltir.7 Bu sendromun, D grubunda-

ki bir fazla kromozomdan dolay› ortaya ç›kt›¤›n›

ise ilk kez Patau ve arkadafllar› tan›mlanm›flt›r.1 Pa-

tau sendromu, canl› do¤umlarda 1/12.000-1/29.000

görülmekle birlikte spontan abortuslarda canl› do-

¤uma oranla 100 misli daha fazlad›r.4,7

Trizomi 13 sendromunun kardinal bulgular›

motor ve mental gerilik, mikrosefali, mikroftalmi,

holoprozensefali, hipotelorizm, yar›k damak

ve/veya yar›k dudak, kardiovasküler, genitoüriner,

oküler malformasyonlar ve erken ölümdür. Mikrof-

talmi, yar›k damak ve yar›k dudak, polidaktili tri-

ad› sendrom için karakteristiktir.8

Kesin tan›y› verebilmek için kromozom analizi-

nin yap›lmas› gereklidir. On üçüncü kromozom,

21. kromozomdan daha büyük oldu¤undan, bura-

daki anomaliler daha çok ve daha a¤›r seyretmek-

tedir.9

Hastal›¤a s›kl›kla (%80) klasik trizomi 47,XX+13

yan›s›ra daha nadir olarak s›ras›yla (%10) translo-

kasyon, yap›sal de¤ifliklikler ve (%5) mozaisizm gi-

bi di¤er kromozomal düzensizlikler de neden ol-

maktad›r.7,9 Olgumuz rutin kontrol için baflvurdu¤u

perinatoloji poliklini¤inde yap›lan ultrasonografile-

rinde, Patau sendromunun karakteristik bulgular›-

n›n bir k›sm› tespit edilmifltir. Yap›lan karyotip ta-

yininde klasik tip 47,XX,+13 saptanm›flt›r. 

Magenis ve ark.10 Patau sendromlu olgular›n %

28’inin bir hafta, %44’ünün bir ay, %86’s›n›n bir y›l

içinde öldü¤ünü bildirmifllerdir. Taylor11 trizomi

13’lü olgular›n ortalama yaflam sürelerini 89.2 ±

29.9 gün olarak bildirirken, Redheedran ve ark.12

ve Zoll ve ark.7 trizomi 13’lü 10 ile 20 yafllara ulafl-

m›fl olgulara ait bilgiler rapor etmifllerdir. Olgumuz

do¤umdan sonra 1 gün yaflam›flt›r. Patau sendrom-

lu hastalar›n ço¤unlu¤u kromozom için trizomik-

tir, bu kromozomdan iki yerine üç tane bulun-

maktad›r. D grubundaki fazla kromozom ile kar-

yotipteki total kromozom say›s› 47,XX,+D’dir. Ol-

gular›n %20 kadar›nda 46 kromozom bulunur, fa-
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Resim 1. Holopronsefali ultrasonografi görünümü.

Resim 2. Bas›k burun, yar›k damak ve yar›k dudak malfor-
masyonu makroskopik görünümü.
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Resim 3. De¤iflik boyutlarda kistik tubüller yap›lar› (HE x100).

kat bunlar genellikle 13 ve 14 numaral› kromo-

zomlar aras›nda oluflan Robertson tipi translokas-

yon tafl›rlar.13

Goldstein ve ark.14 yapt›klar› bir çal›flmada ol-

gular›n anne yafl›n›n 35’in üstünde oldu¤unu tespit

etmifllerdir. Anne yafl› kromozom ayr›lmamas›

(nondisjunction) sonucu ortaya ç›kan olgularda

ilerlemifltir. Bu olgularda ortalama anne yafl› 39

olarak bildirilmektedir. Olgumuzun anne yafl› 40

idi. Translokasyon ve mozaik tipi trizomik olgular-

da anne ya da baba tafl›y›c› olabilir ve sonraki ço-

cuklar› hastal›k riski tafl›yabilirler. Anne baba tafl›-

y›c› de¤ilse, tekrarlama riski %1’den daha azd›r.

Boyd ve ark.15 hiçbir kromozomal anomalisi

bulunmayan ve trizomi 21 ve 18 patolojisine sahip

olgularla karfl›laflt›r›ld›¤›nda trizomi 13’e sahip ol-

gular›n annelerinde daha fazla preeklampsi görül-

dü¤ünü rapor etmifllerdir.

Sonuç olarak, trizomi 13 bilinen en eski kro-

mozom hastal›klar›ndan biridir. Preeklampsili an-

neler, spontan abortuslarda, anne yafl› 35’in üstün-

de ise otozomal sitogenetik anomalilerin olabile-

ce¤i akla getirilmelidir ve ailelere genetik dan›fl-

manl›k önerilmelidir. Gebeler perinatoloji klinikle-

rinde takip edilerek anomalili fetusun erken tan›s›

yap›labilir. 
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