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Emanuel Sendromu
Emanuel Syndrome
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Ozet

35 yasinda daha dnceden 1 aylik spontan abortusu bulunan ve miad sezaryen dogum ile 3300gr saglikli gocugu olan
hastada simdiki gebeliginde yapilan 2. dizey taramasinda ; nukal foldda kalinlasma, diafragma hernisi, komplet
endokardial yastik defekti ve trunkus arteriosis saptanmasi Uzerine amniosentez yapildi ve gebelik sonlandiriimasina
gidildi. Misoprostol 200mg 6x1 uygulandi. Yapilan genetik incelemede 47, .. , +der(22) t(11,22) (q25;913) saptandi.
Aileye yapilan kromozom analizinde annede 46,XX t(11,22) (q25;q13) bulunurken baba normal karyotipe sahipti.

Anahtar kelimeler: Emanuel sendromu, konjenital anomali.

Summary

A 35 year old pregnant woman who had previous had a child by cesarean section and a previous abortion, was
referred to our clinic because of an increased risk in a second trimester screening at 20 weeks. When we
investigated with detailed ultrasonograpy, increased nuchal fold thickness, diaphragma hernia, complete endocardial
cushion defect and truncus arteriosus were found. Amniosentesis was performed and the pregnancy was terminated
medically with usage of vaginal and oral misoprostol. After chromosomal analysis, 47,.., +der(22) t(11,22) (q25;913)
was assigned. Although paternal chromosomes analysis was normal; maternal chromosomes corresponded with
46,XX 1(11,22) (925;913), which is a carrier for this syndrome.

Key words: Emanuel Syndrome, congenital malformations.

Giris

Emanuel sendromu multipl konjenital anomaliler ve
buyime kisithiligi ile karekterizedir (1). Bu sendrom 11
veya 22. kromozomdan kaynaklanan fazladan derive
kromozomun varligindan olusmaktadir. Klinik 6zellikler
acisindan son 20 yil igcinde ¢ok az yayin bulunmaktadir
ve bu da hastaligin dogal gidisi hakkinda ¢ok az bilgiye
sahip olmamiza neden olmaktadir.

Yazigsma Adresi: Volkan TURAN

Ege Universite_si Tip Fakiltesi Anesteziyoloji ve Reanimasyon
Anabilim Dali, Izmir, Tarkiye

Makalenin Gelis Tarihi: 22.12.2009 Kabul Tarihi: 14.03.2010

Prenatal taramada saptanan nukkal foldda kalinlik,
kranial anomaliler (mikrosefali, ventrikilomegali),
mikrognati, yarik damak, konjenital kalp hastaliklari,
renal anomaliler ve genitolriner sistem anomalilerinin
bulunmasi obstetrisyenleri Emanuel Sendromu
acisindan uyarmalidir ve invaziv prenatal tani
metotlarina y6nlendirmelidir. Biz burada anneden
kaynaklanan ve kromozom analizi sonucunda +der(22)
t(11,22) (q25;913) saptanan olguyu sizlere sunuyoruz.

Olgu

Daha 6nceden sezaryen ile saglikh 3300 gr erkek bebek
doguran ve 1 aylik disugu olan 35 yagindaki olgunun 3.
gebeliginde yapilan 2. dlizey ultrasonografisinde nukkal
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fold: 8 mm olarak saptanmis (Resim-1) ve yapilan ileri
incelemede kalpte; ventrikuler septal defekt, komplet
endokardial yastik defekti ve trunkus arteriosis
saptanmistir. Fetusda mikrognati yani sira diafragma
hernisi mevcuttu. Hastanin 6z ve soy gec¢misinde bir
Ozellik yoktu. Hastaya amniosentez yapildi ve maternal,
paternal kromozom analizi istendi. Baba normal
karyotipe sahipken, anne 46,XX t(11,22) (925;913) ile
uyumlu dengeli tasiyici olarak bulundu. Amnion mayi ile
yapilan incelemede fetusda 22. kromozomda fazlalikla
uyumlu 47, .., +der(22) t(11,22) (925;q13) saptandi.
Anne misoprostol ile provake edildi. Bunun sonucu 400
gr Oli erkek bebek dogdu. Yapilan makroskopik
incelemede fetusda immatur organ bulgularinin yani sira
; dusuk kulak, mikrognati, ense kalinliginda artis, her iki
kulak ve sag yanakta skin tag mevcuttu. (Resim-2).

Tartisma

Bu genomik sendrom 2004 'de Emanuel Sendromu
ismini almistir. Dengesiz translokasyon, dengeli
translokasyon taslyicisindaki gametogenesis sirasinda
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3:1 mayotik malsegregasyon sonucu olugmaktadir (2,3).
Dengeli translokasyon tasiyicilari klinik olarak normal
olduklarindan +der(22) t(11,22) translokasyonu bulunan
cocuk sahibi olmadikga, tekrarlayan  duslkler
yapmadikca ya da infertilite problemi olmadik¢a bu
kisilerden slphelenilmez. Taslyicilarin yaklagik terme
kadar yasayan sendromlu gocuk dogurma orani % 10’
lara varmaktadir (4).

Kalp defektleri, yarik damak, genitolriner trakt
malformasyonlari, intestinal atrezi ve kraniofasiyal
dismorfizm iyi tanimlanmistir (5). Hem antenatal, hem
postnatal dénemde gelisme gerilikleri bu sendromda

ortaya c¢lkmaktadir. Tam  bir mortalite orani
bildirimemesine ragmen uzun donemli yasam
mumkunddr.

Emanuel sendromu ile ilgili en genis seriyi Carter M ve
ark.(6) yayinlamistir. Bu cocuklardan %95 inin ailesi
11:22 translokasyona sahipti ve tipki bizim vakamizda
da oldugu gibi %90’ nin annesinde tasicilik saptanmisti.
Gebelik sirasinda en fazla gelisen komplikasyon %24 ile
intrauterin gelisme geriligi olup bunu %18 ile fetal
hareketlerde azalma, %16 ile oligohidroamnios, %14 ile
makat prezantasyon, %11 ile vaginal kanama, ve %39 ile
prematurite takip etmekteydi. Ultrason anomalileri kalp,
beyin ve renal malformasyonlar olarak %16 olguda
saptanmistir. Bu oran son yillarda ultrasonografideki
gelismelere bagli olarak ylikselmektedir.

Dogum sonrasi déneme bakildiginda ise yaklasik %50
olgu hipotoniden dolay! uzun siire hospitalize edilmis;
cerrahi gereksinimi, sarilik, oksijen ihtiyaci, enfeksiyon
ve diafragma hernisinden dolayi apne post operatif
komplikasyonlar olarak bildirilmistir (7).

Dogum sonrasi olgularin yarisindan fazlasinda en az bir
konjenital anomaliye rastlanmistir. Degisik tiplerde yarik
damak Dbildiriimesine  ragmen yarikk dudak hic
bildiriimemistir. Kardiak anomalilerin % 30’ una cerrahi
gerekmistir ve kardiak anomalilerin hepsi asiyanotik
karekterdeydi. Renal anomalilerde gesitlilik géstermesine
ragmen  nefrolitiazis ve renal yetmezlik hig
bildirilmemigtir. Fasiyal asimetri de olgularda yaygindir.
En sik unilateral ptosis izlenir ve yliz sekli yaygin
mandibuladan 6turu kare olmaya meyillidir.

Yasamin ilerleyen yillarinda hastalarda kabizliga bagl
laksatif kullanimi, antiasit medikasyonu kullanilabilir.
Olgularin %10 unda hipotiroidi saptanirken, 2 olguda
ortalama 2 yasinda hipertansiyon ortaya c¢ikmis, 1
hastada paratiroid hastaliyi ortaya g¢ikarken 2 olguda
respiratuar yetmezlik sonucu trakeostomi gereksinimi
duyulmustur (8).

Norolojik gelisimi géz 6ntne aldigimizda %27 hastada
ventrikilomegali, %23 atrofik, %19 hipoplazik veya
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agenezik corpus kallosum saptanirken ikiser hastada
Dandy Walker ve Arnold Chiari malformasyonu
saptanmistir. Bu kraniel anormallikler sinir sistemine ge¢
konusmaya baslama veya konusamama, destekle bile
yuriyememe, duyma bozukluklari, mental retardasyon
olarak yansimaktadir. Olgular davranis olarak kendine

zarar verme, sinirlilik ve amagsizca bagirma
sergileyebilir.
Normal prenatal ultrason higcbir zaman Emanuel

sendromunu ekarte ettirmez, bu yluzden tasiyicilar igin
mutlaka koryon villus biopsisi veya amniosentez gibi
invaziv prenatal tani yontemlerine basvurulmalidir.

Kardiak anomaliler agisindan asiyanotik kalp hastaliklari
sikga gorilmesine ragmen fallot tetralojisi, pulmoner
vendz donds anomalisi ve triklspit atresi bildirilen
yayinlar da vardir (9).

Intestinal malrotasyon, pilorik stenoz ve koanal atrezi bu
sendromla birlikteligi olan ender malformasyonlardir.

Emanual sendromunun ayirici tanisinda Cat Eye
sendromu 6nemlidir. Her iki sendromda da 22.
Kaynaklar

kromozom fazlaligi olmasina ragmen Cat Eye
Sendromunda parsiyel tetrasomi 22 saptanmistir. Klinik
olarak baktigimizda Emanuel sendromunda farkli olarak
intellektiiel bozulma olmakta, ayrica Cat Eye sendromun
tipik bulgusu olan koloboma iris gériilmemektedir (10).

Dengeli t(11,22) tasiyicilari premenapozal meme kanseri
acisindan artmis risk altindadir. Ailede t(11,22) tasiyicisi
bulundugunda gelecek gebeliklerde Emanuel
sendromuna sahip ¢ocuk olma risk artmaktadir.
Tasiyicinin  kardesleri de mutlaka translokasyon
acisindan taranmalidir.

Emanuel sendromu multipl konjenital anomaliler ve
biyime kisithhg ile karekterizedir. Buna ragmen in
utero yasamla bagdasan dogumlar bildirilmistir. Kesin
tani icin genetik inceleme sarttir. Ailede bulunan bir
tasiyici sendromun ortaya c¢ikmasindaki en buylk
etkendir. Bundan dolayr mutlaka tasiyici kisilere genetik
danismanlik verilmeli, beklentiler anlatiimahdir. Ayrica
tasiyicinin kardeslerinde de sendrom agisindan dikkatli
olunmali ve genetik incelemeye gidilmelidir.
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