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AĞIR KONJENITAL KALP DEFEKTI VE EKSTREMITE 
ANOMALILERI ILE SEYREDEN TRIZOMI 18 OLGUSU

Ezgi BİLİCEN1

GIRIŞ

Trizomi 18 bilinen adıyla Edwards Sendromu; fazladan bir 18. kromozom varlığı 
ile karakterizedir (1). Trizomi 18’ li hastalarda doğum öncesi dönemde başlayan 
ciddi büyüme geriliği, karakteristik kraniyofasiyal özellikler, çeşitli visseral ve 
iskelet malformasyonları ve doğum sonrası önemli psikomotor, mental gerilik 
vardır (2). Trizomi 18 olan vakaların yaklaşık yarısı intrauterin dönemde kay-
bedilmektedir (3). Sendromdan etkilenmiş olarak doğan bebeklerin ise sadece 
%5-10’ u doğum sonrası bir yıl yaşayabilmektedir (4). 

OLGU SUNUMU

Otuz bir yaşında ikinci gebeliği, bir abortus öyküsü, hipotiroidi ek hastalığı 
mevcut ve buna bağlı levotiron tedavisi almakta olan, eşi ile akrabalık ilişkisi 
olmayan gebe hastaya yapılan birinci trimester tarama testi sonucunda Trizomi 
18 için 1/50 yüksek risk sonucu verilmiş. Hastaya gebeliğinin 16. haftasında am-
niyosentez yapılmış. Genetik karyotip sonucu (47, XY,+18) olarak sonuçlanmış. 
Hastaya bu karyotip sonucu ile gebelik terminasyon seçeneği sunuldu ancak 
hasta ve eşi gebeliğe devam etmek istediğini belirtti. Hastaya yapılan ultrasonog-
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Kardiyak anomaliler arasında; ventriküler septal defekt, atriyal septal defekt, 
patent duktus arteriosus, büyük arterlerin transpozisyonu, Fallot tetralojisi, aort 
koarktasyonu, dekstrokardi, anormal subklavyen arter, pulmoner stenoz ve bi-
küspit aort veya pulmoner kapak bulunur (10, 12).

Bu ortamda ortaya çıkan formları, ventriküler septal defektler, atrioventri-
küler septal defektler, sol kalp hastalığı ve Fallot tetralojisi en sık görülenler ol-
mak üzere büyük ölçüde değişkenlik göstermektedir. Pratik açıdan bakıldığında 
neredeyse tüm karmaşık kalp malformasyonlarının trizomi 18 ile ilişkili olabi-
leceği öngörüldüğü gibi tersine kalp malformasyonu olmayıp ekstrakardiyak 
malformasyonları olan bir fetüste de trizomi 18 tespit edilebilir (12). Trizomi 
18’li fetüslerde polihidramnios ve fetal gelişim kısıtlılığının alışılmadık kombi-
nasyonu olabilir (13).

SONUÇ 

Trizomi18; ağır fiziksel anomali ve motor – mental gelişim geriliği ile seyreden 
ölümcül bir genetik hastalıktır. Ultrasonografide görülen anomaliler ile şüphe 
oluşsa bile kesin tanı prenatal invaziv testler ile konulabilmektedir. Tanı konan 
fetüslerin ailelerine genetik danışmanlık verilmesi mutlak bir ihtiyaçtır. Doğum 
kararı alan gebelerin takibi olası intrauterin ölüm açısından dikkatle yapılma-
lı ve doğum yenidoğan müdahelesinin aksamadan yapılabileceği merkezlerde 
gerçekleştirilmelidir. 
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