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Girifl

Warkany sendromu olarak da bilinen mozaik trizo-
mi 8 (MT8), organizman›n baz› hücrelerinde kromo-
zom 8’in üç kopyas›n›n varl›¤›yla tan›mlanan kromozo-
mal bir bozukluktur. Y›ll›k insidans› 1/25.000 ile
1/50.000 aras›nda de¤ifliklik göstermektedir ve erkek-
lerde daha s›kt›r.[1–3] Normal bireyden a¤›r derecede
malformasyonlara dek belirgin fenotip çeflitlili¤i göste-
rir ve bunlar prenatal ultrason (US) ile görülebilir veya

görülemez. MT8 intrakraniyal, genitoüriner ve iskelet
sistemi anomalileri, konjenital kardiyovasküler bozuk-
luklar, derin palmar ve plantar çizgiler, neoplastik ve
hematolojik bozukluklarla karakterizedir. Bu sendro-
mun özellikleri Tablo 1’de gösterilmifltir. Bu nadir
sendromun antenatal tan›s› mental retardasyon ile or-
taya ç›kabilece¤i için çok önemlidir. MT8’in antenatal
US bulgular› hakk›nda literatürde birkaç tane yaz› var-
d›r.[4–6]

Özet

Amaç: Trizomi 8 mozaizmi (MT8) intrakraniyal, genitoüriner ve
iskelet sistemi anomalileri, konjenital kardiyovasküler bozukluklar,
derin palmar ve plantar k›vr›mlar, neoplastik ve hematolojik bo-
zukluklarla karakterizedir. Literatürde MT8’in bildirilmifl antena-
tal ultrason (US) ve fetal manyetik rezonans görüntüleme (MRG)
bulgular› sadece birkaç tanedir.

Olgu: Gestasyonel yafl› 26 hafta 4 gün olan fetüs, rutin US tara-
mada flüpheli korpus kallozum agenezisi nedeniyle fetal MRG için
yönlendirildi. Fetüsün majör ve minör MRG bulgular›n› sunuyo-
ruz. 

Sonuç: Fetal MRG, trizomi 8 mozaizmi gibi genetik sendromlar›n de-
¤erlendirilmesinde ve ultrason ile saptanamayan ek anomalilerin tespi-
tinde antenatal ultrasona ek olarak kullan›labilir.   
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Abstract: Mosaic trisomy 8: diagnostic approach
with fetal MRI as a complement to ultrasonography 
Objective: Trisomy 8 mosaicism (MT8) is characterized by
intracranial, genitourinary and skeletal system anomalies, congeni-
tal cardiovascular disorders, deep palmar and plantar creases, and
neoplastic and hematological disorders. In the literature, there are
only a few antenatal ultrasound (US) and fetal magnetic resonance
imaging (MRI) findings reported for MT8. 

Case: The fetus whose gestational age was 26 weeks and 4 days was
referred for fetal MRI due to corpus callosum agenesis suspected in
routine US screening. We are presenting the major and minor MRI
findings of the fetus in this case report.  

Conclusion: Fetal MRI can be used in addition to the antenatal
ultrasound to evaluate genetic syndromes such as trisomy 8
mosaicism and to identify additional anomalies which cannot be
found in the ultrasound screening. 

Keywords: Trisomy 8 mosaicism, antenatal ultrasonography, fetal
magnetic resonance imaging.



Son y›llarda fetal manyetik rezonans görüntüleme
(MRG) fetüsün antenatal de¤erlendirilmesinde ek bir ta-
n› arac› olarak ortaya ç›km›flt›r.[7–9] Fetüsün MRG ile de-
¤erlendirilmesi özel bir yaklafl›m gerektirir. Standart ta-
n›sal de¤erlendirmenin yan›nda bulgular olas› bir gene-
tik sendrom aç›s›ndan da de¤erlendirilmelidir. Bu yakla-
fl›m, gözden kaçabilecek ek özelliklerin görülmesini sa¤-
layabilir. Bilgimiz dahilinde, literatürde MT8’in fetal
MRG bulgular›ndan bahseden sadece bir yay›n bulun-
maktad›r. Bu yaz›da MT8’i olan bir fetüsün majör ve mi-
nör US ve MRG bulgular›n› literatürle birlikte tart›flarak
sunuyoruz.

Olgu Sunumu
Gebelik yafl› 26 hafta 4 gün olan fetüs, rutin US tara-

mada flüpheli korpus kallozum agenezisi nedeniyle fetal
MRG için yönlendirilmiflti. Ultrasonda ayr›ca hafif ven-
trikülomegali ve bilateral hidronefroz görüldü. MRG 1.5
Tesla (T) sistem (Magnetom Symphony, Siemens Healt-
hcare, Erlangen, Almanya) bir cihaz ile serbest solunum
ve vücut koili kullan›larak gerçeklefltirildi. Anne inceleme
s›ras›nda s›rtüstü pozisyondayd› ve HASTE, true FISP ve
iki-boyutlu (2D) FLASH T1-a¤›rl›kl› sekanslar› içeren
rutin fetal MRG protokolümüz ile incelendi. MRG’de
bilateral orta düzeyde ventrikülomegali (15 mm) ve kor-
pus kallozumda total agenezi görüldü (fiekil 1). Kranial
ve serebral ölçümler normal s›n›rlar içerisindeydi. Skafo-
sefali, ç›k›k al›n veya mikrognati yoktu, ancak alt dudak
d›fla dönmüfltü. ‹nteroküler mesafe 15 mm ölçüldü (26
hafta için -2SD’nun alt›nda) ve hipotelorizm göstergesiy-
di. Lenslerin sinyal intansitesi hafif düzeyde artm›flt›. Be-
lirgin antiheliksler ile birlikte büyük kulaklar ve büyük lo-
büller görüldü (fiekil 1). K›sa ve kal›n bir boyun ile dar
omuzlar dikkati çekmiflti. Yüksek arkl› veya yar›k damak
görülmedi. Kamptodaktili veya artrogripozis görülmedi.
Fetüs patellar hipoplazi aç›s›ndan de¤erlendirmek için
çok küçüktü. Palmar veya plantar çizgiler MRG ile de-
¤erlendirilemedi. Vertebral bir anomali saptanmad›;  an-
cak böbreklerin alt›nda gergin omurilik (tethered cord) iz-
lendi. Bilateral hafif hidronefroz görüldü (sa¤ ve sol renal
pelvisin ön-arka çaplar› s›ras›yla 8 mm ve 7 mm ölçüldü).
Mide dilateydi, ancak “double-bubble” iflareti saptanmad›.
Fetal hareket MRG ile kardiyak ve büyük damar anoma-
lilerinin de¤erlendirilmesini s›n›rlad›. Fetal ekokardiyog-
rafide ek bir kardiyak anomali görülmedi. MT8, kordo-
sentez yoluyla fetal kan›n karyotiplenmesiyle konfirme
edildi ve hasta gebeli¤in sonland›r›lmas›n› tercih etti. 
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fiekil 1. Koronal HASTE görüntüde korpus kallozumun total agene-
zisi ve belirgin antiheliksler ve büyük lobüllerle birlikte bü-
yük kulaklar görülmekte.

Tablo 1. Mozaik trizomi 8’in özellikleri.

Santral sinir sistemi anomalileri
– Korpus kallozum agenezisi 
– Hidrosefali

Yüz, boyun ve kafatas› anomalileri
– Ters dudaklar
– Büyük displastik kulaklar
– Belirgin al›n
– Genifl burun
– Mikroftalmi
– Katarakt

Kardiyo-vasküler anomaliler (%40-60)
– VSD
– ASD
– Büyük damar anomalileri

Üriner sistem anomalileri
– Hidronefroz-reflü

Üreme sistemi anomalileri
– Kriptorflidizm

Gastrointestinal anomaliler
– Diyafragma hernisi
– Özefagus atrezisi
– Safra kesesi yoklu¤u

‹skelet sistemi anomalileri
– Vertebral anomaliler (Hemivertebra, spina bifida, kifoskolyoz)
– Eklem kontraktürleri 
– Anormal metakarpal ve metatarsal kemikler
– Simian çizgisi
– Derin longitudinal plantar çizgi

Di¤er bulgular ve anomaliler
– ‹lgili maligniteler
– ‹leri anne-baba yafl›na ba¤l› olabilir



Tart›flma
Çoklu organ sistemi tutulumu ve kompleks anomali-

ler bar›nd›rabilmesi nedeniyle MT8 spektrumunun an-
tenatal dönemde do¤ru tan›nmas› ve anomalilerin dokü-
mantasyonu zor ve multidisipliner yaklafl›m gerektiren
bir süreçtir. Klinik flüphe durumunda MT8 kesin tan›s›
kordosentezle konmaktad›r. MT8’i olan fetüslerin yafla-
yabilirlikleri oldu¤u ve durumlar› olumlu olabildi¤i için,
MT8’in prenatal tan›s›nda yap›sal anomaliler için detay-
l› araflt›rmalar yap›lmal›d›r. ‹lgili anomalilerin erken tefl-
hisi genetik dan›flma için daha fazla bilgi sa¤layabilir ve
ikilemleri azaltabilir. Bu çal›flmada sunulan olguda da
klinik ve görüntüleme bulgular›n›n sonucunda kordo-
sentez yap›lm›fl ve kesin tan› genetik analizle konmufltur.

Fetal MRG son y›llarda giderek artan kullan›m alan-
lar› ile non-iyonizan ve non-invaziv bir antenatal görün-
tüleme yöntemidir ve kompleks anomalilerin multipla-
nar de¤erlendirmesinde US incelemeye göre belirgin
üstünlük göstermektedir. Olgumuzda fetal MRG’nin ek
modalite olarak kullan›lmas› US’de tespit edilen korpus
kallozum agenezisi flüphesini tespit etmekle kalmad›, alt
duda¤›n d›fla dönmesi, hipotelorizm, lens anomalisi, bü-
yük kulaklar, k›sa ve kal›n bir boyun ile dar omuzlar ve
tethered kord gibi multiplanar analiz gerektiren detayla-
r›n tespit edilmesine yard›mc› oldu.

Fetal MRG prenatal US’ye göre daha yüksek kon-
trast çözünürlü¤üne sahiptir ve normal dokunun anor-
mal dokudan ay›r›m›n› daha iyi sa¤lar.[7] Fetal MRG esas
olarak rutin prenatal US’de saptanan anomalileri do¤ru-
lamak ve karakterize etmek için kullan›l›r, ancak ek bir
tan› arac› olarak US ile görülemeyen anomalilerin tespi-
ti ve US bulgular›n›n tamamlanmas› için de kullan›labi-
lir. Fetal MRG flüpheli korpus kallozum agenezilerinde
kallozumun yoklu¤unu do¤rulayabilece¤i için faydal›d›r.
Fetal MRG 20. haftadan sonra sagital ve koronal plan-
larda direkt bir flekilde görülebildi¤i için korpus kallozu-
mun de¤erlendirilmesinde oldukça yararl›d›r. Ayr›ca,
korpus kallozum agenezisi ile birlikte s›kl›kla ek anor-
mallikler de görülür ve bunlar da fetal MRG ile tespit
edilebilir.[7,8,10]

Gun ve ark.[5] gestasyonel yafl› 23 hafta olan MT8’li
bir fetüsün antenatal US ve korpus kallozum agenezisini
do¤rulayan fetal MRG bulgular›n› bildirmifltir. Bizim
vakam›zda bu sendromun ek özellikleri MRG ile tespit
edilmifl ve tan›mlanm›flt›r.

Sonuç olarak fetal MRG, trizomi 8 mozaizmi gibi
genetik sendromlar›n de¤erlendirilmesinde ve ultrason
ile saptanamayan ek anomalilerin tespitinde antenatal
ultrasona ek olarak kullan›labilir.

Sonuç
Sonuç olarak fetal MRG, trizomi 8 mozaizmi gibi

genetik sendromlar›n de¤erlendirilmesinde ve ultrason
ile saptanamayan ek anomalilerin tespitinde antenatal
ultrasona ek olarak kullan›labilir.  

Ç›kar Çak›flmas›: Ç›kar çak›flmas› bulunmad›¤› belirtilmifltir.
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