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Trizomi 18 (Edwards sendromu), 18. kromozomun fazlalig
zemininde ortaya ¢ikan, ¢oklu konjenital anomalilerle ka-
rakterize bir sendromdur. Edwards sendromlu bebeklerde
intrauterin gelisme geriligi, mikrognati, mikrosefali, diisiik
kulaklar, kardiyak anomaliler, iiriner sistem anomalileri,
gastrointestinal sistem anomalileri ve ekstremite anomali-
leri gibi bulgular sik gériilmektedir. Burada ¢oklu konjeni-
tal anomalisi olan ve Edwards sendromu tanist konulan 2
aylik bir olguyu sunmayr amacladik.

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

ABSTRACT
Trisomy 18 Syndrome: A Case Report

Trisomy 18 (Edwards syndrome), is a syndrome characteri-
zed by multiple 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
abnormalities

GIRiS

Trizomi 18 (Edwards sendromu), fazladan bir 18.
kromozom bulunmasiyla meydana gelen ¢oklu kon-
jenital anomalilerle karakterize bir sendromdur O,
Canli dogumlar arasinda Down sendromundan sonra
en sik goriilen trizomi sendromudur. Yenidoganlarda
3/10.000 siklikta goriildigii belirtilmistir. Kiz ¢ocuk-
larda 3 kat daha fazla goriilmektedir @¥. Intrauterin
gelisme geriligi, mikrognati, mikrosefali, diisiik ku-
laklar, kardiyak anomaliler, {iriner sistem anomalile-
ri, gastrointestinal sistem anomalileri ve ekstremite
anomalileri Edwards sendromunun sik goriilen klinik
bulgularindan biridir ®. intrauterin gelisme geriligi
(IUGR), kulak ve konjenital kalp hastalig1 nedeniyle
izlenen ve klinigimizde Edwards sendromu tanis1 ko-
nulan 2 aylik kiz hastay1 sunmay1 amagladik.

OLGU SUNUMU

iki aylik kiz hasta ¢coklu konjenital anomali nedeniyle
tarafimiza basvurdu. Ozgegcmisinde miadinda C/S ile
1900 g dogdugu, dogum sonrasi solunum sikintisi ne-
deni ile 18 giin yenidogan yogun bakimda izlendigi,

konjenital kalp hastaligi saptandigi, pes ekinovarus
nedeniyle atel takildigi ve poliklinik kontrollerine
sinde ozellik yoktu. Fizik muayenede viicut agirlig
3,5 kg (<3 P) boyu 55 cm (3 P) , bas ¢evresi 34 cm
(<3 P) idi. Bas boyun muayenesinde mikrognati, sol
kulak yolu agenezisi, kulak kepgesi gelisiminde de-
fekt mevcuttu (Resim 1). Tiim odaklarda 4/6 sistolik
ifiirim ve trill mevcudiyeti yaninda, her iki ayakta
pes ekinovarus deformitesi mevcuttu. Diger sistem
muayenesi olagandi.

Laboratuvar incelemesinde tam kan sayimi, bobrek
ve karaciger fonksiyon testleri, elektrolitler normaldi.
Intrauterin infeksiyon agisindan goénderilen TORCH
serolojisinde anormallik saptanmadi. Transtorasik
Ekokardiyografide (EKO) ventrikiiler septal defekt
(VSD), atriyal septal defekt (ASD), pulmoner hiper-
tansiyon (PH) ve patent duktus arteriozus (PDA) tes-
pit edildi. Eslik eden olast anomali agisindan g¢ekilen
beyin MRI’da mega sisterna magna disinda anormal-
lik saptanmadi. Batin ultrasonografisi (USG) normal
olarak degerlendirildi.
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Resim 1. Mikrognati ve kulak anomalisi goriilmekte.

Resim 2. Ekstremite anomalisi goriilmekte.
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Resim 3. Fazladan bir 18. kromozom goriilmekte.

Intrauterin gelisme geriligi, konjenital kalp hastalig1, ku-
lak anomalisi ve atipik yiiz goriiniimii nedeni ile etiyo-
lojiyi aydinlatmaya yonelik kromozom analizi istendi.
Kromozom analizi sonucu 47,XX. +18 (Resim 3) olarak
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geldi ve hastaya Edwards sendromu tanist konuldu.
TARTISMA

Trizomi 18 ilk kez 1960 yilinda Edward tarafindan
tanimlanmis olup, hastaligin olusumunda genetik ve
gevresel faktorlerin kombine etkisi su¢lanmaktadir.
Edwards sendromunun olusumunda, ebeveynlerin
germ hiicrelerinin gelisim sirasinda tam ayrilamama-
s1, cevre kirliligi ve anne yast yaninda sosyoekono-
mik diizeyin de etkili oldugu bir¢ok ¢alismada bildi-
rilmistir %),

Prenatal USG’de saptanan ense deri kalinliginda ar-
tis, IUGR, polihidramnios, bilateral koroid pleksus
kistleri, serebellar hipoplazi, kalp anomalisi, at nali
bobrek, yarik dudak-damak, omfalosel ve diyafragma
hernisi gibi patolojilerin mevcudiyetinde istenen sito-
genetik analiz ile prenatal tan1 konulabilmektedir ©.
Olgumuzda prenatal yapilan USG ile {lUGR ve kon-
jenital kalp hastaligi tespit edilmis fakat etiyolojiye
yonelik herhangi bir ¢aligma yapilmamuisti.

Edwards sendromlu bebeklerde {UGR, mikrogna-
ti, mikrosefali, diisik ve malforme kulak, kardiyak
anomaliler, Giriner sistem anomalileri, gastrointestinal
sistem anomalileri ve ekstremite anomalileri gibi bul-
gular sik goriilmektedir. Konjenital kalp hastaliklar
icinde en sik ventrikiiler septal defekt, patent duktus
arteriozus, atriyal septal defakt, pulmoner hipertansi-
yon goriilmektedir ©. Hastamizda da 4/6 pansistolik
ifiirim duyulmas iizerine yapilan EKO’da literatiirle
uyumlu olarak VSD, ASD, PDA ve PH saptandi. Ay-
rica bu hastalarda diisiik kulak ve kulak kepgesi ano-
malisinin % 90 oraninda gérildigi bildirilmistir ©.
Bizim hastamizda da bu bulgular mevcut idi.

Trizomi 18’1i gocuklarin, eslik eden anomalilere gore
degismekle birlikte, biiyiik cogunlugu intrauterin veya
yasamin ilk giinlerinde 6lmekte, ender olarak 1 yasin
iistlinde yasamaktalar. Mortalitenin en sik nedenleri
konjenital kalp hastaliklari, aspirasyon pndmonisi,
ndbetler, sepsis ve bobrek yetmezligi oldugu bildi-
rilmigtir “®1Y, Olgumuz konjenital kalp hastaliginin
hemodinamiyi bozacak kadar biiyiik olmamasi, erken
donemde tani konup tedavi baslanmasi nedeniyle 2.
ayin sonunda sorunsuz olarak yasamakta idi.

Klinik bulgular ve fetal USG ile ¢coklu konjenital ano-
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malisi saptanan veya siiphelenilen olgularda, dogum
sonrast goriilebilecek komplikasyonlari 6ngdérmek,
erken miidahale ile mortalite-morbiditeyi azaltmak
amaciyla kesinlikle prenatal tant yapilmalidir Ayrica
dogum sonrasi da ¢oklu konjenital anomalisi mev-
cut yenidoganlarda ayirici tani agisindan kesinlikle
kromozom analizi yapilmalidir. Hastamizda IUGR,
konjenital kalp hastaligi, atipik yiiz goriiniimi, kulak
yolu anomalisi, ekstremite anomalisi gibi ¢oklu organ
patolojileri olmasina ragmen, gerek prenatal, gerekse
postnatal inceleme yapilmamis, bizde yapilan sitoge-
netik incelemede Trizomi 18 tespit edilmistir.

Sonug olarak, multiple konjenital anomalisi olan has-
talarda ayirici tan1 agisindan erken donemde kesinlikle
sitogenetik inceleme yapilmali, olast eslik eden ano-
maliler yoniinden goriintiileme yontemlerine basvurul-
mal1 ve ailelere genetik danismanlik verilmelidir.
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