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Sikayet:Solunum sikintisive multipl konjenital anomali

Hikaye:G3P3Y3DO, 38 yasindaki anneden, 37+4 gestasyonel haftada, APGAR 6/7,

1960gr kiz bebek NSVY ile dogdu.Solunum sikintisi nedeni ile nasal kanul araciligl ile
oksijen destegi altinda servisimize yatirildi.

Prenatal: Duzenli takipli

Soygecmis:Anne 38 yasinda,saglikli
Baba 37 yasinda,saglikli
Akrabalik yok

6 ve 3 yaslarinda iki erkek cocuk,saglikli




Fizik Muayene:

1960 gr (10-25p), boy 42cm (<3p),bas ¢cevresi 30cm (<3p)
Aplasia cutis( sacli deri yoklugu ), saga egimli tortikollis,
Dusuk kulak,basik burun koku, yarik damak dudak,

Bilateral ellerde simian cizgisi ile 2. ve 3. parmaklarin avuc icine sikica donuk
oldugu, 5. ve 1. parmagin ise onlari caprazladigl yumruk hali,

Ayak parmaklarindaise 2. ve 3. parmagin birbirini caprazladig ve rocker-bottom feet
bulgusu saptandi.



Laboratuar: Hemogram, kan elektrolit, karaciger enzimleri, kan sekeri, Ure, kreatinin,
bilirubin degerleri normal araliklarda goruldu.

Goruntuleme: Karin ultrasonografi (USG) normal olarak goriiliirken,
Elektrokardiyogram (EKO) ile Fallot tetralojisi, iki yonlu genis ASD ile 3.5mm patent
duktus arteriosus (PDA), biventrikuler hipertrofi, AV kapaklarda nodularite ile aort ve
pulmoner kapaklarda doming oldugu gosterildi.

Klinik seyir: ilk yatisinda nCPAP destegine alindi.0OGS ile tamamen enteral beslenmeye
baslandi.Siraslile PN 2. gunde hood destegini ,3.gunde ise oda havasi ile solunumu
tolere etti.PN 4.gununde, oda havasinda ,tamamen enteral beslenir sekilde ,1940gr
olarak taburcu edildi.
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Ogrenim Amaclari

m Patau Sendromu hakkinda bir derleme yapmis ve bizim hastalarimizi sunmus olmanin
yani sira,

daha once Patau sendromlu cocuklariolmus aileye bilgi verirken ve/veya servislerde bu
hastalari takip ederken;

1-Yasam sansi ve oranlari ne kadardir?
2-lleri anne yasi bir etken midir?
3-Hastalik tekrarlar mi?

gibi sorulara cevap verebiliyor olmaktir.




1-TANIM

m Trizomi 13, hucrelerin DNA diziliminde yer alan kromozom 13 un tamaminin veya bir
kisminin 3 tekrar halinde bulunmasiile olusan ender gorulen kromozomal
hastaliktir. Hastaliga siklikla (%85) klasik trizomi 47, XX +13’0n yani sira daha nadir

olarak siraslyla translokasyon (%10), yapisal degisiklikler ve mozaisizm (%5) gibi
diger kromozomal duzensizliklerde neden olmaktadir.

Patau Syndrome
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2-SIKLIK

m Amerika verilerine gore 12,000 canlidogumda bir gorulmektedir.

Yurdakok Pediatri ( 2017 ) wrin insidaniin

yapilanmalar

ngesiz yapilanmalar
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=  Spotan abortuslarda bu oran cok daha fazladir.(yaklasik 100 kat daha sik)
* Bizimhastanemizde 2011-2018 yillari arasindaki 8 yilda 8400 canlidogum gerceklesmis, 3 tanesi
genetik dogrulanmis Trizomi 13 hastasi tespit edilmistir. ( 3,57/10,000)




3- Genel Bilgiler

Patau sendromu klinik triadi; mikrooftalmi, yarik dudak/damak, polidaktili olarak
tariflenmistir. Sendromda gorulen diger ozellikler; santral sinir sistemi anomalileri
(holoprozensefali), kardiak anomaliler, orta hat defektleri (omfalosel, tek umblikal arter),
urogenital sistem anomalileri, skalpin agik deri lezyonlar (konjenital kutis aplazisi), gelisme
geriligidir.

Patau sendromutanili 172 hastanin degerlendirildigi calismada olum orani; ilk bir haftada
%28, bir ayda %44, biryilda %86 olarak bildirilmistir (1). Bir yasini gecmis olan hasta sayisi,
oldukca azdir (2).

Patau, Down ve Edward sendromuicin ilerlemig anne yagi, risk faktoraddr. 35 yas Uzeri ileri
anne yasl sayllmaktadir. ( Istatistiksel olarak 35 yas Uzeri annelerde daha fazla
komplikasyon gorulmesinden dolayi, bu yas sinir kabul edilmistir.)

Translokasyon ve mozaik tipi trizomik olgularda anne ya da baba tasiyici olabilir ve sonraki
cocuklari hastalik riski tasiyabilir. Anne veya baba tasiyici degilse, tekrarlama riski % 1’den
daha azdrr.



4-Klinik Ozellikler

m Trizomi 13'de hemen tum organ sistemleri etkilenebilir. Ancak karakteristik bulgusu
holoprozensefalidir. Olgularin yaklasik Ucte ikisinde holoprozensefali gorulur.

m Holoprozensefaliye; mikrosefali, hipotelorizm ve tek burun deliginden, probozise kadar degisen
cesitli burun anomalileri eslik edebilir.

m Trizomi 13’lU bebeklerde kardiyak defektler %90 oraninda gorulur. Noral tip defektleri,

mikroftalmi, yarik damak dudak, omfalosel, kistik renal displazi, polidaktili, rocker-bottom feet
(beflik ayak) belirtisi trizomi 13’0 dusunduren bulgulardir.

Probozis ornek:

—




5-0LGU SUNUMLARI
Olgu 1/3: Bebek Camlica

33+2 GH'de C/S ile agirlik olarak 1660 gr (10-25p), boy 42cm cm (10-25p),bas cevresi 29cm
(10-25p) dogan erkek hasta, solunum sikintisi ve prematurite nedeniile servisimize yatirildi.
Prenatal oykustnde oligohidroamniyos ve IUGR olan hastanin, 41 yasindakianne ve 50
yasindaki babasi arasinda akrabalik yoktu. Ailenin ikinci cocugu olan hastanin fizik
muayenesinde; cutis aplasia, 1/6 sistolik ufurum, hepatomegali, gobek kordonunda 1 arter,1
ven, haricen erkek? Kuskulu genitalya ile inmemis testis, her iki elde aksesuar parmak ve kas
tonusunun hipoton oldugu saptandi..

Hemogram, kan elektrolit, karaciger enzimleri, kan sekeri, Ure, kreatinin, biliribin degerleri
gonderildi.Hipoglisemi,hipokalsemive indirek hiperbilirubinemisaptandi, tedavileri
duzenlendikten sonra normal degerlere geldikleri goruldu.Karin ultrasonografi (USG)’ de
hepatomegali saptanan hastanin kranial USG sonucu normal olarak
goruldu.Elektrokardiyogram (EKO) ile Fallot tetralojisi, per,membranoz VSD ile 2mm patent
duktus arteriosus (PDA) oldugu gosterildi. PN 8. gununde intestinal perforasyon nedeniile
opere edildi.PN 18. ginunde solunum yetmezligi nedeniile exitus kabul edildi.Karyotip analizi
sonucu 47, XY,+13 oldugu gosterildi.



5-OLGU SUNUMLARI
Olgu 2/3 Bebek Acar

37+4 GH'de NSVY ile agirlik olarak 1960 gr (10-25p), boy 42cm cm (<3p),bas cevresi 30cm (<3p)
dogan kiz hasta, solunum sikintisi nedeni ile servisimize yatirildi. Prenatal takiplerinde
amniyosentez yapiimis ve karyotip analizi sonucu 47, XX,+13 oldugu gosterilen hastanin, 38
yasindakianne ve 37 yasindaki babasi arasinda akrabalik yoktu. Ailenin u¢uncu ¢cocugu olan
hastanin fizik muayenesinde; aplasia cutis, saga egimli tortikollis, dustk kulak,basik burun koku,
yarik damak dudak, bilateral ellerde simian cizgisi ile 2. ve 3. parmaklarin avu¢ icine sikica donuk
oldugu,5. ve 1. parmagin onlari caprazladigl yumruk hali, ayak parmaklarinda ise 2. ve 3.
parmagin birbirini caprazladigl ve rocker-bottom feet bulgusu saptandi.

Hemogram, kan elektrolit, karaciger enzimleri, kan sekeri, Ure, kreatinin, bilirbin degerleri normal
araliklarda goruldu. Karin ultrasonografi (USG) normal olarak gorulurken, Elektrokardiyogram
(EKO) ile Fallot tetralojisi, iki yonli genis ASD ile 3.5mm patent duktus arteriosus (PDA),
biventrikUler hipertrofi, AV kapaklarda nodularite ile aort ve pulmoner kapaklarda doming oldugu
gosterildi. PN 3. glinunde orogastrik sonda ile enteral beslenir sekilde taburcu edildi.












5-OLGU SUNUMLARI
Olgu 3/3 Bebek Bayburtlu

36+6 GH’de C/S ile agirlik olarak 2400 gr (10-25p), boy 44cm cm (10-50p),bas cevresi 32cm
(10-50p) dogan erkek hasta, solunum sikintisi nedeni ile servisimize yatirildi. Prenatal
oykusunde oligohodroamniyos, aort stenozu ve aksesuar parmak nedeni ile takip edilen
hastanin, 32 yasindakianne ve 36 yasindaki babasi arasinda akrabalik yoktu. Ailenin ikinci
cocugu olan hastanin fizik muayenesinde; dlusuk kulak,yuz proporsiyonuna gore buyuk burun
ve basik burun koku, 2/6 sistolik Gfurum, mikropenis ? Kuskulu genitalya, sol elde aksesuar
parmak ve her iki ayak tabaninda sandalet bulgusu saptandi.

Hemogram, kan elektrolit, karaciger enzimleri, kan sekeri, Ure, kreatinin, biliribin degerleri
normal sinirlarda goruldu.Karin ve kranial ultrasonografi (USG)’de patoloji saptanmayan
hastada ,elektrokardiyogram (EKO) ile sekundum kucuk ASD , 2mm patent duktus arteriosus
(PDA) ile aort kapakta nodularite oldugu gosterildi. PN 8. gununde intestinal perforasyon
nedeniile opere edildi. Karyotip analizi sonucu 47, XY,+13 oldugu gosterildi. PN 12.gununde
OGS ile tam enteral beslenir sekilde taburcu edildi.






Patau sendromu klinik 6zellikleri ile hastalarimizin bulgularinin kargilastiriimasi.

Patau Literatiire 1.Hasta 2.Hasta 3.Hasta
sendromuna gore sikhgi (camlica) (acar) (bayburtlu)
eslik edebilen (%)
anomaliler
Konjenital kalp 80 Fallot PDA,genis ASD,PDA,aort
defekti Pentalojisi+ ASD, kapakta
PDA biventrikuler nodularite
hipertrofi,AV
kapaklarda
nodularite+aort
ve pulmoner
kapaklarda
doming
Santral sinir 75 - - -
sistemi defekti
Holoprosensefali | 60-70 - - -
Yarik 60-80 - + +
dudak/damak
Polidaktili 60-70 Bilateral ellerde | - Sol el
G6z anomalileri 60-70 . = .
Skalp defekii 35-50 Konjenital kutis | Konjenital kutis | -
aplazisi aplazisi
Bobrek 37 Sol grd 1 - -
problemleri hidronefroz
Genital anomali 30 Kuskulu - Kuskulu
genitalya, genitalya,
mikropenis? mikropenis?,in
memis testis
Tek umblikal arter | 13-28 + - -
intrauterin 27 - + .
blyume geriligi
Premature 19 + - -
Polihidroamnios 15-27 - - -
Oligohidroamnios | 10-13 + - +
Omfalosel 13 - - -
Meckel divertikli | 11 - - -
Hidrosefali 5-7 - - -
Noral tup defekti | 3-9 - - -




m Ozellikle Trizomi 13 ve Trizomi 18, prenatal diizenli takip edilen
annelerde, amniyosentez yardimi ile bebek dogmadan tani
almaktadir.Boylelikle dogum Oncesi gebeligin sonlandirilmasi icin aile
lle istisare edilebilmektedir.
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