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AGIR KONJUENITAL KALP DEFEKTI VE EKSTREMITE

ANOMALILERI ILE SEYREDEN TRiZOMi 18 OLGUSU

Ezgi BILICEN'

|GiRis

Trizomi 18 bilinen adiyla Edwards Sendromu; fazladan bir 18. kromozom varlig
ile karakterizedir (1). Trizomi 18 li hastalarda dogum oncesi donemde baslayan
ciddi biiytime geriligi, karakteristik kraniyofasiyal 6zellikler, gesitli visseral ve
iskelet malformasyonlari ve dogum sonrasi énemli psikomotor, mental gerilik
vardir (2). Trizomi 18 olan vakalarin yaklagik yarist intrauterin donemde kay-
bedilmektedir (3). Sendromdan etkilenmis olarak dogan bebeklerin ise sadece
%5-10" u dogum sonrast bir y1l yasayabilmektedir (4).

OLGU SUNUMU

Otuz bir yasinda ikinci gebeligi, bir abortus 6ykiisii, hipotiroidi ek hastalig
mevcut ve buna bagl levotiron tedavisi almakta olan, esi ile akrabalik iliskisi
olmayan gebe hastaya yapilan birinci trimester tarama testi sonucunda Trizomi
18 i¢in 1/50 yiiksek risk sonucu verilmis. Hastaya gebeliginin 16. haftasinda am-
niyosentez yapilmis. Genetik karyotip sonucu (47, XY,+18) olarak sonuglanmus.
Hastaya bu karyotip sonucu ile gebelik terminasyon segenegi sunuldu ancak
hasta ve esi gebelige devam etmek istedigini belirtti. Hastaya yapilan ultrasonog-
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Kardiyak anomaliler arasinda; ventrikiiler septal defekt, atriyal septal defekt,
patent duktus arteriosus, bilyiik arterlerin transpozisyonu, Fallot tetralojisi, aort
koarktasyonu, dekstrokardi, anormal subklavyen arter, pulmoner stenoz ve bi-
kiispit aort veya pulmoner kapak bulunur (10, 12).

Bu ortamda ortaya ¢ikan formlari, ventrikiiler septal defektler, atrioventri-
kiiler septal defektler, sol kalp hastalig1 ve Fallot tetralojisi en sik goriilenler ol-
mak tizere biiyiik 6l¢tide degiskenlik gostermektedir. Pratik agidan bakildiginda
neredeyse tiim karmagik kalp malformasyonlarinin trizomi 18 ile iligkili olabi-
lecegi ongoriildigi gibi tersine kalp malformasyonu olmayip ekstrakardiyak
malformasyonlar1 olan bir fetiiste de trizomi 18 tespit edilebilir (12). Trizomi
18’li fetiislerde polihidramnios ve fetal gelisim kisithiliginin alisiimadik kombi-
nasyonu olabilir (13).

|soNug

Trizomil8; agir fiziksel anomali ve motor — mental gelisim geriligi ile seyreden
olimciil bir genetik hastaliktir. Ultrasonografide goriilen anomaliler ile siiphe
olugsa bile kesin tan1 prenatal invaziv testler ile konulabilmektedir. Tan1 konan
fettislerin ailelerine genetik danigmanlik verilmesi mutlak bir ihtiya¢tir. Dogum
karar1 alan gebelerin takibi olasi intrauterin 6liim agisindan dikkatle yapilma-
l1 ve dogum yenidogan miidahelesinin aksamadan yapilabilecegi merkezlerde
gergeklestirilmelidir.
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