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Olgu Sunumu/Case Report
Nadir Goriilen Bir Olgu: Patau Sendromu (Trizomi 13)
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Oz

Patau sendromu, ilave kromozom 13 kopyasmin varligi ile karakterize olan nadir bir kongenital
bozukluktur. Patau sendromu(Trizomi 13), Trizomi 21 (Down sendromu) ve Trizomi 18’den (Edward
sendromu) sonra en yaygin olarak goriilen {igiincii otozomal trizomili kromozom diizensizligidir. Eslik
eden semptom ve bulgulari orani ve siddeti olgudan olguya degisebilir. Bununla beraber etkilenen
yenidoganlarin ¢ogu kafatasi, yiiz bolgesi, kalp ve bobrek anormalilerine sahiptir. Etkilenen bebeklerin
yasam siiresi agir malformasyonlar nedeniyle kisadir. Bu calismada Patau sendromu olgusu nadir
olmasi nedeni ile sunuldu.
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A Rare Case: Patau Syndrome
Abstract

Patau syndrome is a rare congenital disorder which presence of an extracopy of chromosome 13.
Trisomy 13, or Patau syndrome, represents the third autosomal trisomy in order of frequency, after
trisomy 21 (Down syndrome) and trisomy 18 (Edwards syndrome). Associated symptoms and findings
may vary in range and severity from case to case. However, many affected newborns have
abnormalities of skull, facial region, cardiac and renal abnormalities. The life span of babies affected
by the severe malformations are shortened. Here we presented a rare case of Patau syndrome.

Keywords: Patau syndrome, infant, trisomy 13,

Yazismadan Sorumlu Yazar DOI1030569/ad|yamansagllk 408448

Mehmet Geyik

Adiyaman University, School Of Medicine,
Pediatrics, Adiyaman, Turkey,
Tel :+90 543 3058111 Gelis Tarihi: 23.03.2018

Email: drmehmetgeyik@hotmail.com Kabul Tarihi: 30.05.2018



mailto:drmehmetgeyik@hotmail.com

GEYIK ve ark. AU Saglik Bil. Derg.

Giris

Patau sendromunun sitogenetik tanimlamasi ilk kez Patau ve arkadaglari tarafindan
1960 yilinda yapilmigtir (1). Trizomi 13 yaklasik olarak 12.000 ile 29.000 arasinda degisen
sayidaki canli dogumda bir goriiliir (2). Trizomi 13 olgularinda diger trizomilerde oldugu gibi
kalp, sindirim sistemi ve diger sistemlere ait anormallikler yiiksek oranda bulunur. Major
fenotipik Ozellikler genellikle yliz, goz ve beyin defektlerinden olusur (3). Bununla birlikte
Patau sendromunun klinik triadi; mikroftalmi, yarik dudak/damak, polidaktili olarak
tariflenmistir. Bu ti¢ klinik 6zellik, etkilenmis bireylerde en sik bulunan 6zellikler olarak
bildirilmistir (4,5). Biz burada siit gocugu servisine bagvuran trizomi 13 saptadigimiz 7 aylik

bir olguyu sunuyoruz.

Olgu sunumu

Yedi aylik kiz hasta, oksiirik ve hirilti yakinmalar1 ile bagvurdugu poliklinikten
servisimize bronkopnomoni tanisi ile yatirildi. Hastanin akrabalik Oykiisii olmayan 28
yasindaki anne ve 33 yasindaki babadan diinyaya geldigi ve dogum oncesi takiplerinin
yapilmadigi 6grenildi. Ailenin {i¢ilincii ¢ocugu olarak miadinda ve normal spontan vajinal yol
ile dogdugu, dogum tartisinin 3000 gr (10-25. persantil), boyunun 50 cm (50. persantil)ve bas
cevresinin 32 c¢m (25. persantil) oldugu 6grenildi. Hastanin fizik bakisinda tartis1 7kg (3-10.
persantil), bas ¢evresi 38 cm (<3persantil) ve on fontanel genisligi 4X3 cm idi. Hastanin
bilinci acik idi ancak goz temasi yoktu. Hastanin g6z hareketleri her yone serbest, pupiller
izokorik idi, direk ve indirekt 151k refleksleri bilateral aliniyordu. Yaygin hipotonisitesi olan
hastanin derin tendon refleksleri normoaktif, babinski refleksi bilateral negatif idi. Dismorfik
kaba yliz goriiniimii vardi (Resim 1). Kardiyovaskiiler sistem muayenesinde sag koltuk altina
yayilan, mezokardiak odakta3/6 sistolik {ifiirim saptandi. Umblikal herni, viicutta
telenjiektazi, sag el ve ayakta polidaktili mevcut idi (Resim 2).Tam kan sayiminda 16kosit
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14.000/mm®, C-reaktif protein diizeyi negatif, kan elektrolitleri, karaciger enzimleri, kan
sekeri, iire ve kreatinin degerleri normal olarak saptandi. On arka akciger grafisinde
kostalarda diizlesme ve havalanma artis1 oldugu icin akut bronsiyolit ile uyumlu olarak
degerlendirildi. Hastaya uygun dozda antibiyotik ve inhaler salbutamol tedavisi diizenlendi.
Sendromik yiiz goriiniimii nedeni ile gonderilen karyotip analizinde trizomi47,XY+13
anomalisi saptandi. Kranial ultrasonografide korpus kallozum displazisi tespit edildi.
Odiyolojik degerlendirmede ileri derecede isitme kaybi raporlandi. Gorme fonksiyonlari
normal olarak degerlendirildi. Ekokardiyografide atrial septal defekt (ASD) ve ince patent

duktus arterious (PDA) saptandi.

Resim 1.Trizomi 13 (Patau Sendromu) olgusunun Resim 2. Trizomi 13 (Patau Sendromu)
kaba yiiz goriiniimii olgusundapolidaktili goriintimi
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Tartisma

Patau Sendromu 13. Kromozomun fazlalif1 ile karakterize olan bir otozomal
kromozom anomalisidir (1). Patau sendromlu hastalarin biiyiik ¢ogunlugunda, fazla olan
kromozom maternal orjinlidir. Hastalarin ¢ogu izole olgular oldugu i¢in, ebeveyn Kkaryotip
analizi endikasyonu bulunmamaktadir (6). Kesin tani i¢cin kromozom analizinin yapilmasi

gereklidir. Olgumuzda trizomi 47, XY+13 anomalisi saptandi.

Trizomi 13 sendromunun major bulgulart mikrosefali, mikroftalmi, holoprozensefali,
hipotelorizm, yarik damak ve/veya yarik dudak, motor ve mental gerilik, kardiovaskiiler,
genitoiiriner, okiiler malformasyonlardir. Mikroftalmi, yarik damak/dudak ve polidaktili triadi
sendrom i¢in karakteristiktir (7,8). Yarik damak/dudak, Patau sendromlu hastalarda, % 60-80
oraninda goriilmektedir (6). Sendromda sik goriilen bir anomali olan holoprozensefali,
serebral hemisferlerin iki loba tam olarak ayrilamamasi sonucu olusan, ileri derecede fasiyal
anomalilerle karakterize gelisimsel bir defekt olup hastalarin % 60-70’inde goriilmektedir (5).
Go6z anomalileri, hastalarin % 60- 70’inde bildirilmistir (5). Polidaktili, sendroma % 60-70
oraninda eslik etmekte olup post aksial yerlesimlidir. El ve/veya ayaklarda goriilebilir (5).
Plaiasu ve ark. Patau sendromu olan 5 hastanin degerlendirmesini yaptiklar1 ¢caligmada, klinik
triad 6zelliklerinin hepsini i¢eren hastalarinin olmadigini, bu nedenle Patau sendromu tanist
icin, sendromun klinik triadi diginda diger spesifik bulgularin da goz oniine alinmasi
gerektigini belirtmektedirler (6). Olgumuz klasik trizomi 13 sendromlu olmasina ragmen,

klinik triad 6zelliklerinin hepsini icermeyip sadece polidaktilisi mevcut idi.

Patau sendromlu hastalardaki coklu konjenital diizensizlikler hayatla bagdagmaz.
Hastalarin ilk 1 yil i¢inde 6liim orani, %86 olarak bildirilmistir. En sik 6liim nedeni, kardiyo

pulmoner komplikasyonlardir. Hastalarin %80’inde, konjenital kalp defekti bulunur (6). En
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stk ASD, PDA ve ventrikiiler septal defekt (VSD) goriilmektedir (9). Olgumuzda ASD ve

PDA saptandi.

Trizomi 13 olgular1 nadir goriildiigiinden ve ¢ogunlukla erken bebeklik doneminde
kaybedildiginden dolay1 daha ileri yaslardaki olgularda atlanabilmektedir. Bu olgu sunumu ile
slitgocugu donemine kadar trizomi 13 olgularinin yasayabilecegini, dolayisiyla fenotipi
benzeyen olgularda akla gelmesinin ve anomali taramalarinin yapilmasinin Onemini
vurgulamak istedik. Sonug olarak, nadir goériilmesi nedeni ile ¢ok sayida malformasyon ile

karakterize Patau sendromlu bir olgu, literatiir bilgileri 1s181nda tartigildi.
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