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ÖZ

Trizomi 18 (Edwards sendromu), 18. kromozomun fazlalığı 
zemininde ortaya çıkan, çoklu konjenital anomalilerle ka-
rakterize bir sendromdur. Edwards sendromlu bebeklerde 
intrauterin gelişme geriliği, mikrognati, mikrosefali, düşük 
kulaklar, kardiyak anomaliler, üriner sistem anomalileri, 
gastrointestinal sistem anomalileri ve ekstremite anomali-
leri gibi bulgular sık görülmektedir. Burada çoklu konjeni-
tal anomalisi olan ve Edwards sendromu tanısı konulan 2 
aylık bir olguyu sunmayı amaçladık.

Anahtar kelimeler: trizomi 18, konjenital kalp hastalığı, 
ekstremite anomalisi

ABSTRACT

Trisomy 18 Syndrome: A Case Report

Trisomy 18 (Edwards syndrome), is a syndrome characteri-
zed by multip le congenital anomalies, occuring together with 
excess 18. chromosome. Intrauterine growth retardation, mic-
rognathia, microcephaly, low-set ears, cardiac abnormalities, 
urinary tract abnormalities, gastrointestinal tract anomalies 
and limb anomalies are the findings which are commonly en-
countered in infants with Edwards Syndrome. Here we aimed 
to present a case of 2 months old infant with multiple conge-
nital anomalies and diagnosed as Edwards Syndrome.

Keywords: trisomy 18, congenital heart disease, limb 
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GİRİŞ

Trizomi 18 (Edwards sendromu), fazladan bir 18. 
kromozom bulunmasıyla meydana gelen çoklu kon-
jenital anomalilerle karakterize bir sendromdur (1). 
Canlı doğumlar arasında Down sendromundan sonra 
en sık görülen trizomi sendromudur. Yenidoğanlarda 
3/10.000 sıklıkta görüldüğü belirtilmiştir. Kız çocuk-
larda 3 kat daha fazla görülmektedir (2-4). İntrauterin 
gelişme geriliği, mikrognati, mikrosefali, düşük ku-
laklar, kardiyak anomaliler, üriner sistem anomalile-
ri, gastrointestinal sistem anomalileri ve ekstremite 
anomalileri Edwards sendromunun sık görülen klinik 
bulgularından biridir (5). İntrauterin gelişme geriliği 
(IUGR), kulak ve konjenital kalp hastalığı nedeniyle 
izlenen ve kliniğimizde Edwards sendromu tanısı ko-
nulan 2 aylık kız hastayı sunmayı amaçladık. 

OLGU SUNUMU

İki aylık kız hasta çoklu konjenital anomali nedeniyle 
tarafımıza başvurdu. Özgeçmişinde miadında C/S ile 
1900 g doğduğu, doğum sonrası solunum sıkıntısı ne-
deni ile 18 gün yenidoğan yoğun bakımda izlendiği, 

konjenital kalp hastalığı saptandığı, pes ekinovarus 
nedeniyle atel takıldığı ve poliklinik kontrollerine 
gelmek üzere taburcu edildiği öğrenildi. Soygeçmi-
şinde özellik yoktu. Fizik muayenede vücut ağırlığı 
3,5 kg (<3 P) boyu 55 cm (3 P) , baş çevresi 34 cm 
(<3 P) idi. Baş boyun muayenesinde mikrognati, sol 
kulak yolu agenezisi, kulak kepçesi gelişiminde de-
fekt mevcuttu (Resim 1). Tüm odaklarda 4/6 sistolik 
üfürüm ve trill mevcudiyeti yanında, her iki ayakta 
pes ekinovarus deformitesi mevcuttu. Diğer sistem 
muayenesi olağandı. 

Laboratuvar incelemesinde tam kan sayımı, böbrek 
ve karaciğer fonksiyon testleri, elektrolitler normaldi. 
İntrauterin infeksiyon açısından gönderilen TORCH 
serolojisinde anormallik saptanmadı. Transtorasik 
Ekokardiyografide (EKO) ventriküler septal defekt 
(VSD), atriyal septal defekt (ASD), pulmoner hiper-
tansiyon (PH) ve patent duktus arteriozus (PDA) tes-
pit edildi. Eşlik eden olası anomali açısından çekilen 
beyin MRI’da mega sisterna magna dışında anormal-
lik saptanmadı. Batın ultrasonografisi (USG) normal 
olarak değerlendirildi. 
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İntrauterin gelişme geriliği, konjenital kalp hastalığı, ku-
lak anomalisi ve atipik yüz görünümü nedeni ile etiyo-
lojiyi aydınlatmaya yönelik kromozom analizi istendi. 
Kromozom analizi sonucu 47,XX. +18 (Resim 3) olarak 

geldi ve hastaya Edwards sendromu tanısı konuldu.

TARTIŞMA

Trizomi 18 ilk kez 1960 yılında Edward tarafından 
tanımlanmış olup, hastalığın oluşumunda genetik ve 
çevresel faktörlerin kombine etkisi suçlanmaktadır. 
Edwards sendromunun oluşumunda, ebeveynlerin 
germ hücrelerinin gelişim sırasında tam ayrılamama-
sı, çevre kirliliği ve anne yaşı yanında sosyoekono-
mik düzeyin de etkili olduğu birçok çalışmada bildi-
rilmiştir (6-8). 

Prenatal USG’de saptanan ense deri kalınlığında ar-
tış, IUGR, polihidramnios, bilateral koroid pleksus 
kistleri, serebellar hipoplazi, kalp anomalisi, at nalı 
böbrek, yarık dudak-damak, omfalosel ve diyafragma 
hernisi gibi patolojilerin mevcudiyetinde istenen sito-
genetik analiz ile prenatal tanı konulabilmektedir (9). 
Olgumuzda prenatal yapılan USG ile İUGR ve kon-
jenital kalp hastalığı tespit edilmiş fakat etiyolojiye 
yönelik herhangi bir çalışma yapılmamıştı.

Edwards sendromlu bebeklerde İUGR, mikrogna-
ti, mikrosefali, düşük ve malforme kulak, kardiyak 
anomaliler, üriner sistem anomalileri, gastrointestinal 
sistem anomalileri ve ekstremite anomalileri gibi bul-
gular sık görülmektedir. Konjenital kalp hastalıkları 
içinde en sık ventriküler septal defekt, patent duktus 
arteriozus, atriyal septal defakt, pulmoner hipertansi-
yon görülmektedir (5). Hastamızda da 4/6 pansistolik 
üfürüm duyulması üzerine yapılan EKO’da literatürle 
uyumlu olarak VSD, ASD, PDA ve PH saptandı. Ay-
rıca bu hastalarda düşük kulak ve kulak kepçesi ano-
malisinin % 90 oranında görüldüğü bildirilmiştir (5). 
Bizim hastamızda da bu bulgular mevcut idi. 
 
Trizomi 18’li çocukların, eşlik eden anomalilere göre 
değişmekle birlikte, büyük çoğunluğu intrauterin veya 
yaşamın ilk günlerinde ölmekte, ender olarak 1 yaşın 
üstünde yaşamaktalar. Mortalitenin en sık nedenleri 
konjenital kalp hastalıkları, aspirasyon pnömonisi, 
nöbetler, sepsis ve böbrek yetmezliği olduğu bildi-
rilmiştir (10,11). Olgumuz konjenital kalp hastalığının 
hemodinamiyi bozacak kadar büyük olmaması, erken 
dönemde tanı konup tedavi başlanması nedeniyle 2. 
ayın sonunda sorunsuz olarak yaşamakta idi.

Klinik bulgular ve fetal USG ile çoklu konjenital ano-

Resim 1. Mikrognati ve kulak anomalisi görülmekte.

Resim 2. Ekstremite anomalisi görülmekte.

Resim 3. Fazladan bir 18. kromozom görülmekte.
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malisi saptanan veya şüphelenilen olgularda, doğum 
sonrası görülebilecek komplikasyonları öngörmek, 
erken müdahale ile mortalite-morbiditeyi azaltmak 
amacıyla kesinlikle prenatal tanı yapılmalıdır Ayrıca 
doğum sonrası da çoklu konjenital anomalisi mev-
cut yenidoğanlarda ayırıcı tanı açısından kesinlikle 
kromozom analizi yapılmalıdır. Hastamızda İUGR, 
konjenital kalp hastalığı, atipik yüz görünümü, kulak 
yolu anomalisi, ekstremite anomalisi gibi çoklu organ 
patolojileri olmasına rağmen, gerek prenatal, gerekse 
postnatal inceleme yapılmamış, bizde yapılan sitoge-
netik incelemede Trizomi 18 tespit edilmiştir. 

Sonuç olarak, multiple konjenital anomalisi olan has-
talarda ayırıcı tanı açısından erken dönemde kesinlikle 
sitogenetik inceleme yapılmalı, olası eşlik eden ano-
maliler yönünden görüntüleme yöntemlerine başvurul-
malı ve ailelere genetik danışmanlık verilmelidir.
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