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Patau sendromlu ili¢ olgu: Sendroma klinik triad (mikroftalmi, yarnk dudak/
damak, polidaktili) her zaman eslik eder mi?

Three cases of Patau’s syndrome: Does the clinical triad (microphtalmia, cleft lip/
palate, polydactyly) always accompany the syndrome?
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Ozet

Trizomi 13 (Patau sendromu) orta hat defektleri, santral sinir sistemi, kalp, Urogenital sistem anomalileri ve motor
mental retardasyon ile karakterize olan, kromozomal bir hastaliktir. Sendrom, 10.000-20.000 canli dogumda bir
gorulir. Hastalarin blylk bir ¢ogunlugu, ilk yilda kaybedilmektedir. Patau sendromu; mikrooftalmi, yarik
dudak/damak ve polidaktiliyi iceren klinik triad ile karakterizedir. Burada, klinik ve sitogenetik olarak Patau sendromu
tanisi koydugumuz 3 hastayr sunuyoruz. Sendromun klinik triadi agisindan degerlendirildiginde,1. hastada
mikroftalmi/anoftalmi ve polidaktili, 2. hastada sadece polidaktili, 3. hastada anoftalmi, yarik damak ve polidaktili
bulunmaktaydi. Patau sendromu klinik tanisi igin, triad bulgulari olmasinin her zaman beklenmemesi gerektigini ve
multipl anomalisi olan yenidodanda tani icin, sendromun dider bulgularinin da géze alinmasinin énemini vurgulamak
istiyoruz. Kesin tani igin, karyotip analizi gerekmektedir.

Anahtar Sozciikler: Trizomi 13, Patau sendromu, Klinik triad.

Summary

Trisomy 13 (Patau’s syndrome) is a chromosomal disease characterized by midline defects, central nervous system,
heart, urogenital system anomalies and motor mental retardation. The prevalence is between 1:10.000 and 1:20.000
births. A vast majority of the patients die in the first year. Patau’s syndrome is characterized by the clinical triad
including microphtalmia, cleft lip/palate, and polydactyly. Here, we present three patients who were diagnosed with
Patau’s syndrome both clinically and cytogenetically. When considered in terms of the clinical triad of the syndrome,
the first patient had microphtalmia / anophthalmia and polydactyly. The second patient had only polydactyly and the
third patient had anophthalmia, cleft palate and polydactyly. We would like to emphasize that for clinic diagnosis of
Patau’s syndrome, the triad finding should not necessarily be expected in all cases and for the diagnosis of a
newborn with multiple anomalies, other signs of the syndrome should be taken into consideration. For the final
diagnosis, karyotype analysis is necessary.
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Girig Bu trizomiler igerisinde, klinik olarak en agir seyreden
Patau sendromudur (5,6). Patau sendromu tanih 172
hastanin degerlendirildigi calismada 6lum orani; ilk bir

haftada %28, bir ayda %44, bir yilda %86 olarak

Trizomi 13 sendromu (Patau sendromu), ilk defa 1960
yilinda Patau tarafindan tanimlanmistir (1,2). Yaklasik
olarak 10.000-20.000 canli dogumda bir gorulur (3,4).

Patau sendromu; Trizomi 21 (Down sendromu) ve
Trizomi 18'den (Edward sendromu) sonra, Uuglncl
siklikta gorilen otozomal kromozom sayisal anomalidir.
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bildirilmistir (7). Bir yasini ge¢cmis olan hasta sayisi,
oldukga azdir (8).

Patau, Down ve Edward sendromu igin ilerlemis anne
yasi, risk faktoridir (9,10). Patau sendromunda fazla
olan 13. kromozom, %90 siklikla annenin 1. mayoz
bélinmesinde olan ayrilma hatasindan kaynaklanir (10).
Translokasyon sonucu olusan trizomi 13, tim olgularin
%20’sini olusturur (11). Bir diger durum, mozaik trizomi



13 olmasidir ve oldukga nadirdir (%5) (7). Mozaik trizomi
13 kromozomal anomalisi olan hastalarda, klinik
degdisebilmektedir. Tipik Patau sendromu bulgulari olan
hastalarin yaninda, birkag dismorfik 6zelligi olan ve uzun
sure yasayan hastalar da bildirilmistir (11,12). Otozomal
kromozom sayisal anomaliler, siklikla yasamla bagdas-
maz ve dugukle sonuglanir (13). Trizomi 13 kromozomal
anomalisi, spontan abortus materyallerinde, canl
dodumlara gére 100 kat daha sik rastlanmaktadir
(10,14).

Patau sendromu klinik triadi; mikrooftalmi, yarik
dudak/damak, polidaktili olarak tariflenmistir. Bu G¢ klinik
Ozellik, etkilenmis bireylerde en sik bulunan &zellikler
olarak bildirilmistir (4,15). Sendromda goérilen diger
oOzellikler; santral sinir sistemi anomalileri (holoprozen-
sefali), kardiak anomaliler, orta hat defektleri (omfalosel,
tek umblikal arter), Grogenital sistem anomalileri, skalpin
acik deri lezyonlari (konjenital kutis aplazisi), gelisme
geriligi olarak bildiriimistir (3). Biz burada, yenidogan
déneminde trizomi 13 saptadigimiz 3 olguyu sunuyoruz.

Olgu Sunumu

Olgu 1

Miadinda normal spontan vajinal yol ile 2900 gr (10-
25p), 50 cm (50p) dogan erkek hasta, multipl anomali
olmasi nedeniyle hastanemize sevk edildi. Prenatal
Oykiisiinde sorun tariflenmeyen hastanin, 23 yasindaki
anne ve 25 yasindaki babasi arasinda akrabalik yoktu.
Ailenin ilk cocugu olan hastanin bir ginlik iken fizik
muayenesinde; bas g¢evresi 33 cm (10-25p), sol gbz
anoftalmi, sag g6z mikrooftalmi, biilbéz burun, her iki
elde postaksial polidaktili ve simian gizgisi, mikropenis
saptandi (Sekil-1).
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. ‘
sol anoftalmi, postaksial

Sekil-1. Hasta sag mikrooftalmi,
polidaktili.

Testisler skrotumda palpe edilemedi. Hemogram, kan
elektrolit, karaciger enzimleri, kan sekeri, Ure, kreatinin,
bilirabin degerleri normal olarak saptandi. Karin
ultrasonografi (USG), kranial USG, kranial manyetik
rezonans(MR) sonuglari normal olan hastanin, pelvik
USG ile degerlendirmesinde, her iki testis skrotumda
gorildu. Elektrokardiyogram (EKO) ile fallot tetrolojisi,
c¢ift citkimh sag ventrikil, atrial septal defekt (ASD),
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patent duktus arteriosus (PDA) oldugu gosterildi. Akciger
grafisinde, kosta sayisinin solda 11, sagda 12 oldugu
tespit edildi. Orbita manyetik rezonans (MR) ile sol g6z
anoftalmi, sag g6z mikrooftalmi oldugu goéruldi. Karyotip
analizi sonucu 47, XY,+13 oldugu gosterildi.

Olgu 2

Miadinda normal spontan vajinal yol ile dogan ve
ambigious genitalia saptanan hasta, ileri tetkik igin
hastanemize sevk edildi. Prenatal dykisid normal olan
hastanin, 25 yagindaki anne ve 25 yasindaki babasi
arasinda akrabalik yoktu. Ailenin ilk ¢ocugu olan
hastanin dogum agirigr 2900 gr (10-25p), dogum boyu
50 cm (50p), bas cevresi 34 cm (25p) idi. Bir glinlik iken
fizik muayenesinde; skalpte kutis aplasisi, her iki el ve
ayaklarda postaksial polidaktili, sakral gamze, ambigious
genitalia saptandi (Sekil-2). Testisleri palpe edilemeyen
hastada skrotal USG ile testisler gorilemedi. Hastanin
Pelvik USG ile degerlendiriimesinde her iki testis inguinal
kanalda saptandi. Hemogram, kan elektrolit, karaciger
enzimleri, Ure, kreatinin, biliribin, kan sekeri degerleri
normal olan hastanin kranial, karin, sakral USG ve
kranial MR sonuglari da normal olarak degerlendirildi.
EKO ile PDA, patent foramen ovale (PFO), bicuspid aort
kapagi, dilate aort koki saptandi. Karyotip analizi
sonucu 47, XY,+13 oldugu gosterildi.

Sekil-2. Aplasia kutis, postaksial polidaktili.

Olgu 3

Miadinda normal spontan vajinal yol ile dodan kiz
hastada, multipl anomali olmasi nedeniyle hastanemize
sevk edildi. Prenatal takipli gebelikte, herhangi bir 6zellik
yoktu. Hastanin 27 yasindaki anne ve 28 yasindaki
babasi arasinda akrabalik yoktu. Ailenin ilk cocugu olan
hastanin dogum agirhgi 3790 gr (75-90p), dogum boyu
49 cm (25-50p), bas cgevresi 33 cm (10-25p) idi.
Hastanin bir gunlik iken fizik muayenesinde; kafa
derisinde kutis aplazisi, bilateral anoftalmi, genis burun
koku, yarik damak, her iki el bileginde ulnar deviasyon,
postaksial polidaktili saptandi (Sekil-3). Hemogram, kan
elektrolit, karaciger enzimleri, Ure, kreatinin, biliriibin, kan
sekeri degerleri ile kranial, karin ve sakral USG normal
olarak degerlendirildi. EKO ile PDA, perimembrandz
ventrikiler septal defekt saptandi. Karyotip analizi
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sonucu 46, XX, rob(13;13)(q10;q10),+13 olarak
saptandi. Anne ve baba karyotip analiz sonuglari
normaldi. Hasta 19. ginde kardiak arrest nedeniyle ex
oldu.

Hastalarin karyotip analizi ve fotograf c¢ekimi
ailelerinden bilgilendirilmis onam formu alindi.

icin,
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Sekil-3. Bilateral anoftalmi, aplasia kutis, postaksial polidaktili.

Tartisma

Patau sendromu, 13. kromozomun fazlaligi ile karakte-
rize olan bir otozomal kromozom anomalisidir (2). ileri
anne yasgl, hastalik icin risk teskil etmektedir (9,10). Tani
konulan U¢ hastanin da anne ve baba yasi, 35in

altindaydi. Patau sendromu  hastalarin  blyik
c¢ogunlugunda, fazla olan kromozom maternal orjinlidir.
Kromozomal ayrilmama (nondisjunction) siklikla,
maternal 1. mayoz boélinmede goérulmektedir. Olgularin
%12’si ise, paternal mayoz ya da post-zigotik bdlinme
hatasindan kaynaklanmaktadir (16,17). Hastalarin cogu
izole olgular oldugu icin, ebeveyn karyotip analizi
endikasyonu bulunmamaktadir (13). Patau sendro-
munda %20 oraninda, dengesiz translokasyon seklinde
13. kromozom anomalisi bulunmaktadir. Translokasyon
saptanan ya da parsiyel trizomi 13 kromozomal
anomalisi olan hastalarin anne ve babasinda, karyotip
analiz endikasyonu vardir (13). Bir hastada, robertsonian
translokasyon [46,XX,rob(13;13)(q10;q10),+13] saptan-
dig1 igin, anne ve baba karyotip analizi yapildi ve
sonuglar normal oldugu igin denovo olarak degerlen-
dirildi.

Sendromda sik gorilebilen anomalier ve hastalarimizin
klinik bulgularinin karsilastirmasi, Tablo-1'de belirtilmigtir
(15).

Tablo-1. Patau sendromu klinik 6zellikleri ile hastalarimizin bulgularinin karsilastiriimasi.

Patau sendromuna eslik Literatiire gore

1.Hasta

2.Hasta 3.Hasta

edebilen anomaliler sikhigi (%)
Fallot tetrolojisi, gift PDA, Patent foramen .
Konjenital kalp defekti 80 cikimli sag ventrikul, ovale, Bicuspid aort Znso%ﬁ;iZiA' Ebstein
ASD, PDA kapagi
Santral sinir sistemi defekti 75 - - -
Holoprosensefali 60-70 - - -
Yarik dudak/damak 60-80 - - Yarik damak
. - . Bilateral el ve .
Polidaktili 60-70 Bilateral ellerde ayaklarda Bilateral ellerde
GOz anomalileri 60-70 SQI anoftalrr_u, sag - Bilateral anoftalmi
mikrooftalmi
. Konijenital kutis Konjenital kutis
Skalp defekti 35-50 - aplazisi aplazisi
Bobrek problemleri 37 - - -
. . Mikropenis, bilateral Mikropenis
Genital anomali 30 . e -
inmemis testis bilateral inmemis testis
Tek umblikal arter 13-28 - - -
intrauterin biyiime geriligi 27 - - -
Prematire 19 - - -
Polihidroamnios 15-27 - - -
Oligohidroamnios 10-13 - - -
Omfalosel 13 - - -
Meckel divertikdla 11 - - -
Hidrosefali 5-7 - - -
Noral tiip defekti 3-9 - - -

ASD: Atrial septal defekt, PDA:
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Patent duktus arteriosus, VSD: Ventrikiler septal defekt.
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Patau sendromunda hastalarin buylk bir gogunlugu, ilk
bir yilda kaybedilmektedir. En sik 6lim nedeni, kardiyo-
pulmoner komplikasyonlardir (18). Hastalarin %80’inde,
konjenital kalp defekti bulunur (13). En sik ASD, PDA,
ventrikiler septal defekt (VSD) olmakla birlikte dekstro-
kardi, aort ve pulmoner kapak anomalileri, ¢ift gikimli sag
ventrikll, Fallot tetrolojisi de bildirilmistir (19,20).
Hastalarin Gg¢lnde de, multipl kardiak anomali bulunmak-
taydi. VSD, PDA, Ebstein anomalisi olan 3. olgu, 19.
glinde kardiak arrest nedeniyle kaybedildi. Patau sen-
dromu hastalarinda, ilk 1 yil iginde 6lim orani, %86
olarak bildirilmistir (7) Yenidogan servisinden 17. ve 23.
ginde taburcu olan diger iki hasta heniz poliklinik
kontroliine gelmedigi icin, klinik takip degerlendirmesi
yapilamamistir.

Yarik dudak/damak, Patau sendromlu hastalarda, %60-
80 oraninda gorilmektedir (13) (Tablo-1). Sendromda sik
gortlen bir anomali olan holoprozensefali, serebral
hemisferlerin iki loba tam olarak ayrilamamasi sonucu
olusan, ileri derecede fasiyal anomalilerle karakterize
gelisimsel bir defekt olup hastalarin %60-70'inde
gorulmektedir (15). Go6z anomalileri, hastalarin %60-
70’inde bildiriimistir (15). En sk mikroftalmi, iris
kolobomu ve retinal displazi olmakla birlikte sinoftalmi,
anoftalmi de gorulebilmektedir (21). Polidaktili, sendroma
%60-70 oraninda eslik etmekte olup postaksial
yerlesimlidir. El ve/veya ayaklarda gorilebilir (15). Bir
diger sik bulgu olan skalpte konjenital kutis aplazisinin
hastalarin %35-50’sinde bulunabilecegi bildirilmistir (22).

Kaynaklar

Hsu ve ark’nin Patau sendromlu 13 hastayi
degerlendirdikleri calismada, sendromun Kklinik triad
6zelliklerinin hepsini iceren sadece bir hasta bulunmak-
tadir (15). Plaiasu ve ark., Patau sendromu olan 5
hastanin degerlendirmesini yaptiklari galismada, klinik
triad 6zelliklerinin hepsini iceren hastalarinin olmadigini,
bu nedenle Patau sendromu tanisi igin, sendromun klinik
triadi disinda diger spesifik bulgularinin da géz 6nine
alinmasi gerektigini belirtmektedirler (13). Sitogenetik
analiz ile tanilar kesinlestirilen (¢ Patau hastasinin
degerlendiriimesinde, sadece bir hastada (3. hasta)
klinik triad bulgularinin hepsi saptanmisti. 1. hastada iki
bulgu (mikroftalmi/anoftalmi ve polidaktili), 2. hastada ise
sadece bir bulgu (polidaktili) bulunmaktaydi. Patau
sendromunda gorilen diger anomaliler; skalpte kutis
aplazi (2 hastada), mikropenis (2 hastada), inmemis
testis (2 hastada), kardiak defektler (3 hastada) saptandi
(Tablo-1). Sendromun bulgularindan holoprozensefali,

omfalosel, tek umblikal arter, Meckel divertiklld,
hastalamizda yoktu.
Sonu¢ olarak, Patau sendromunda klinik triad

bulgularinin her zaman beklenmemesi gerektigini ve
multipl anomalisi olan yenidoganda tani i¢in sendromun
diger bulgularinin da gbze alinmasinin 6nemini
vurgulamak istiyoruz. Kromozomal hastalik olan Patau
sendromunda, kesin tani igin karyotip analizi gerek-
mektedir.
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