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Akalvarya birlikteligi ile giden Patau sendromu (Trizomi 13):

Bir vaka takdimi
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SUMMARY: Elbayiyev S, Biiyiikeren M, Simsek Kiper PO, Yurdaksk M.
(Department of Pediatrics, Hacettepe University Faculty of Medicine, Ankara,
Turkey). Patau syndrome (Trisomy 13) with acalvaria: a clinical report. Cocuk
Saglig1 ve Hastaliklar1 Dergisi 2021; 64: 13-15.

Although Patau syndrome (Trisomy 13) was first reported cytogenetically
in 1960 by Patau, the clinical description of this syndrome dates back as
early as 1657 in Bartholin writings. Patau syndrome (Trisomy 13) is a rare
chromosomal disorder with an incidence of 1 in 16.000 live births. Trisomy
13 is the third most common autosomal trisomy after trisomy 21 (Down
syndrome) and trisomy 18 (Edward syndrome). Most of the cases are due
to skull and facial abnormalities; heart, kidney malformations; and/or other
physical and mental abnormalities. Most cases are lost in the first days of
life, mostly due to severe cardiac anomalies. In this clinical report, a newborn
with Patau syndrome with the finding of acalvaria is presented.
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OZET: Patau sendromu (Trizomi 13), sitogenetik olarak ilk kez 1960’da
Patau ve arkadaslar1 tarafindan rapor edilmis olsa da bu sendromun klinik
bulgularinin tanimi Bartholin’in yazilarinda 1657 yilina kadar uzanmaktadir.
Seyrek goriilen bir kromozom hastalig1 olan Patau sendromunun goriilme
siklig1 16.000 canli dogumda 1’dir. Trizomi 13, trizomi 21 (Down sendromu)
ve trizomi 18’den (Edward sendromu) sonra en sik goriilen ii¢iincii otozomal
trizomidir. Vakalarin ¢ogunda kafatasi ve yiiz bolgesi anormallikleri; kalp,
bobrek malformasyonlar: ve/veya diger fiziksel ve mental anormallikler
vardir. Vakalarin ¢ogu yasamin ilk giinlerinde ¢ogunlukla agir kalp anomalileri
nedeniyle kaybedilir. Bu vaka sunumunda akalvarya bulgusu olan bir Patau
sendromlu yenidogan sunulmaktadir.

Anahtar kelimeler: trizomi 13, Patau sendromu, akalvarya.

Trizomi 13 sendromu, sitogenetik olarak ilk
defa Patau ve arkadaslari! tarafindan 1960
yilinda bildirilmis olsa da bu sendromun
klinik bulgularina benzer klinik bulgularin
tanimlanmas: 1657 yilina kadar uzanir.?
Sitogenetik degisiklikle beraber trizomi
13 sendromun fenotipik bulgular: ise ilk
defa Smith ve arkadaslar1® tarafindan 1960
yilinda tanimlamistir. Trizomi 13 ya da Patau
sendromu, trizomi 21 (Down sendromu) ve
trizomi 18’den (Edward sendromu) sonra en
yaygin goriilen otozomal trizomili kromozom
hastaligidir. Trizomi 13 yaklasik olarak 16.000
canli dogumda bir goriiliir. ileri anne yas1
ile birlikte goriilme siklig1 artar. Trizomi 13
ile etkilenmis gebeliklerin spontan diisiik

siklig1, canli dogumuna gore yiiz kat fazladir.
Oyle ki trizomi 13 biitiin spontan diisiiklerin
yaklasik %1’inden sorumludur.?2 Trizomi 13
sendromlu bebeklerde en belirgin anormallikler
santral sinir sistemine ve ylize ait olanlardir.
Bunun yan sira kalp, sindirim sistemi ve diger
sistemlere ait anormallikler de yiiksek oranda
bulunur. Bu vaka takdiminde dismorfik yiiz
bulgular1 ve akalvarya ile birlikte ¢oklu yapisal
anomalileri olan Patau sendromlu bir yenidogan
sunulmaktadir.
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Yirmi yasindaki annenin ilk gebeliginden 37
hafta alt1 giinliik takipsiz gebeligin ardindan
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sezaryen ile dogan bebek 2640 gr agirligindaydi.
Solunum c¢abasinin olmamasi ve bradikardi
nedeniyle pozitif basingli ventilasyon sonrasinda
nazal CPAP altinda yenidogan yogun bakim
tinitesine alindi. Solunum c¢abasinin yeterli
olmamasi1 nedeniyle entiibe edildi, mekanik
ventilatdrde izlendi. Fizik muayenede posteriorda
paryetal alanda orta hatta lizerinde sagsiz
deri bulunan 6x8 cm’lik kese benzeri alanda
kranial kemikler palpe edilmedi. Ayrica bilateral
mikroftalmi, bitemporal darlik, trigonosefalik
goriiniim, burun koki basikligl, yliksek damak,
bilateral diisiik kulak, sagda preaurikiiler “skin
tag”, silindir parmaklar, 8x8 cm’lik umbilikal
herni, bilateral avug iglerinde tek palmar ¢izgi
saptand (Sekil 1 ve 2). Kiz cinsiyet goriinimi
olan hastada organomegali saptanmadi.
Ekokardiyografide sag atriyal izomerizm, tip
1 trunkus arteriyozus, ventrikiiler septal defekt,
atrial septal defekt ve patent duktus arteriyozus
saptand1. Koanal atrezi muayenesinde bilateral
sonda ilerletilemedi. Muayenede sag nazal
konkaya kadar uzanan ensefalosel ile uyumlu
goriiniim saptandi. Izlemde inotropik destege
ragmen hemodinamik durumu diizelmeyen
hastada kalp ve ¢oklu organ yetersizligi gelisti.
Hasta yasaminin ii¢lincli gliniinde kaybedildi.
Periferik kan orneginden yapilan kromozom

Sekil 1. Akalvarya.

Sekil 2. Trigonosefali, bilateral mikroftalmi, egimli alin,
bulb6z burun ucu, genis ala nasi.
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analizinde 47,XX,+13 saptandi. Trizomi 13
sendromunun klinik bulgulari?# ile hastamizin
klinik bulgular1 Tablo I'de gosterilmistir.

Tartisma

Patau sendromlu vakalarin %90’inda trizomi 13,
%5-10"unda genellikle dengesiz Robertsonian
13;14 translokasyonu ve az sayida vakada
mozaik trizomi 13 saptanir.* Bazi vakalarda
trizomi 13 klinik bulgulari olmasina karsin
periferik kan orneginden yapilan kromozom
analizinde normal karyotip yapisi saptanabilir.
Bu gibi durumlarda mozaik trizomi 13 mutlaka
akilda tutulmalidir.24> Bu hastada periferik
kan Orneginden yapilan kromozom analizinde
47,XX,+13 saptanmistir.

Trizomi 13’{in bir sonraki gebelikte tekrar etme
riski diisiiktiir (yaklasik %0,5). Translokasyon
tipinde anne veya babadan birinde dengeli
Robertsonian translokasyon tasiyiciligl olmasi
durumunda bir sonraki gebelikteki trizomi 13
tekrar etme riski her gebelik icin yaklasik %1
veya daha azdir. De novo translokasyonu olan
bir trizomi 13 hastasinda ise anne ve babanin
karyotip yapilarinin normal olmasi durumunda
bir sonraki gebelikte trizomi 13 goriilmesi riski
%2’nin altindadir.4 Kromozom incelemesinde
47,XX,4+13 saptanan hastanin anne ve babasi,
bir sonraki gebelikte yasanabilecek %0,5 tekrar
etme riski konusunda verilen genetik danisma
sirasinda bilgilendirilmistir.

Trizomi 13 sendromu 6zellikle mikrosefali, sacli
deri defektleri, holoprozensefali, mikroftalmi,
orofasiyal yariklanma, konjenital kalp anomalisi,
polidaktili, siddetki gelisme geriligi ve erken
kayip ile karakterizedir.2# Bunun yani sira
apneik epizotlar, dekstrokardi, belirgin burun
kopriisii ve egimli alin gibi mindr dismorfik yiiz
bulgulari, hipoplastik meme basi ve kisa boyun
gibi bulgular diger otozomal trizomilere gore
trizomi 13 sendromunda ¢ok daha sik goriiliir.6
Bu hastada minér dismorfik yiiz bulgular ile
beraber mikroftalmi, konjenital kalp anomalisi,
omfalosel, trigonosefali, kraniyosinostoz,
ensefalosel ve akalvarya saptanmistir.

Trizomi 13 sendromu anne yas ile iliskilidir.24
Trizomi 13 gebeliklerin yaklasik %90’inda
maternal mayoz I “nondisjunction” sz
konusudur. Bir ¢alismada maternal ve paternal
“nondisjunction” orani 14:3 olarak bildirilmistir.”
Trizomi 13 vakalarinda ortalama anne yasi bazi
calismalarda® 31,6 olarak bildirilirken bazi
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Tablo I. Trizomi 13 sendromunun klinik bulgulari?# ile hastamizin klinik bulgularinin karsilastiriimasi.

Klinik bulgular

Trizomi 1324

Hastamizdaki bulgular

(Patau sendromu)

Spontan gebelik kaybi (6zellikle
2.trimester sonrasinda)

Ortanca omiir beklentisi

%64

7 giin

Canli dogum

3. giinde eksitus oldu

(%95 giiven araliginda 3-15 giin)

Bir yasa kadar sag kalim orani %5-10 -
Holoprozensefali %70 ?
Mikroftalmi %76 +
Yarik damak %69 Yiiksek damak
Yarik dudak %58 -
Polidaketili %76 -
Kardiyak malformasyonlar %94 ASD, VSD, PDA
Trunkus arteriozus tip 1
Sag atriyal izomerizm
Biiytime geriligi %87 ?
Global gelisme geriligi/Zihinsel %100 ?
yetersizlik
Bobrek anomalileri %30-60 ?
Inmemis testis %100 -
Ortalama anne yast 31,6 20
Diger anomaliler Akalvarya, kraniyosinostoz,
trigonosefali, orta nazal konkada
ensefalosel
3. Smith DW, Patau K, Therman E, Inhorn SL. A new

¢alismalarda bu yas daha ileridir (ortalama
39 yas).? Bununla beraber 40 yasindaki bir
kadinin gebeliginin trizomi 13 ile etkilenme
riski yaklasik 2000’de 1°dir.# Bu hastada anne
yast 20 olup, literatiir ile uyumsuz olarak
trizomi 13 ile ileri maternal yas arasindaki
iliskiyi yansitmamaktadir. Sonug olarak, seyrek
goriilmesi nedeni ile ¢ok sayida malformasyon
ile karakterize trizomi 13 sendromlu bir
yenidogan vakasi literatiir bilgileri 1s1§1nda
tartisilmistir.
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