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Patau sendromu (Trizomi 13): Olgu sunumu
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ABSTRACT

Trisomy 13, or Patau syndrome, is the third most common autosomal trisomy chromosome disorder after trisomy 21 (Down syndrome) and trisomy 18 
(Edwards syndrome). Lifetime of affected fetuses is short due to this chromosome abnormality. The rate of associated symptoms may vary from case to 
case. However, the majority of affected fetuses have skull and face abnormalities; heart, kidney, gastrointestinal malformations; and/or other physical 
abnormalities. In this study, we report a case who was referred to our hospital’s gynecology and obstetrics polyclinic with 20-week pregnancy and who 
was performed amniocentesis due to detection of high trisomy risk in quad screen test, which revealed 47, XY, +13 karyotype in the fetus. As a result 
of detailed ultrasound imaging, lobar prosencephaly + cleft lip and palate, congenital heart disease and left ventricular hypoplasia, pelvicaliectasy in 
both kidneys, and polydactyly in both hands and feet were detected in the fetus. Pregnancy was terminated vaginally with misoprostol induction. We 
recommended the family to obtain prenatal diagnosis for any future pregnancies.
Keywords: Cleft lip and palate; congenital heart disease; lobar prosencephaly; polydactyly; renal pelvicaliectasis; trisomy 13.

Patau syndrome (Trizomi 13): a case report

ÖZ

Trizomi 13 ya da Patau sendromu, trizomi 21 (Down sendromu) ve trizomi 18’den (Edward sendromu) sonra en yaygın görülen üçüncü otozomal 
trizomi kromozom düzensizliğidir.  Etkilenen fetüslerin yaşam süresi bu kromozom anormalliği nedeniyle kısadır. İlişkili semptomların oranı olgudan 
olguya değişebilir. Bununla birlikte, etkilenen fetüslerin çoğunun kafatası ve yüz anormallikleri; kalp, böbrek, gastrointestinal malformasyonları veya 
diğer fiziksel anormallikleri vardır. Bu yazıda, hastanemiz kadın hastalıkları ve doğum polikliniğine sevk edilen, 20 haftalık gebeliği bulunan ve dörtlü 
tarama testinde trizomi riski yüksek görülmesi nedeniyle yapılan amniyosentezin fetüste 47, XY, +13 karyotipi gösterdiği bir olgu sunuldu. Detaylı 
ultrason görüntüleme sonucunda fetüste lobar prosensefali + iki taraflı yarık damak ve dudak + doğuştan kalp hastalığı ve sol ventrikül hipoplazisi, her 
iki böbrekte pelvikaliektazi, her iki el ve ayakta polidaktili tespit edildi. Gebelik misoprostol indüksiyonu ile vajinal yoldan doğurtularak sonlandırıldı. 
Aileye gelecekteki tüm olası gebeliklerde prenatal tanı almaları önerildi.
Anahtar sözcükler: Yarık damak ve dudak; doğuştan kalp hastalığı; lobar prosensefali; polidaktili; renal pelvikaliektazi; trizomi 13.

Patau sendromu (Trizomi 13 sendromu), bu 
hastalıkta görülen anomalilerin birlikteli¤i ve yeni 
bir otozomal trizomi ile ilikilendirilmesi ilk ola-
rak Patau ve ark.[1] tarafından tanımlanmıtır. 
Patau sendromu, canlı do¤umlarda 1/12.000-
1/29.000 görülmekle birlikte ani düüklerde 
(spontan abortus) canlı do¤uma oranla çok daha 
fazladır.[2] Gebelik kayıpları ve ölü do¤umları 
içeren gebelikler de dahil edildi¤inde bu oran 
5000 gebelikte 1’e yükselir[3] Trizomi 13 oldukça 

ölümcüldür ve ço¤u etkilenmi fetus 10 hafta ile 
38 hafta arasında kaybedilir. Trizomi 13’lü fetus-
ların az bir kısmı do¤uma kadar gelebilir. Bunu 
baaranların, do¤umdan sonra bir haftalık süreçte 
sa¤kalım oranları %40’tır. Bir yıllık sa¤kalım oranı 
ise sadece %3’tür.[4] Canlı do¤an trizomi 13’lü 
200 infantın izlendi¤i geni serili bir çalımada; 
%28’inin yaamın ilk haftasında, %44’ünün ilk 
ayında, %73’ünün ilk dört ay içerisinde öldükle-
ri bildirilmitir.[5] Hastalı¤a sıklıkla (%85) klasik 
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trizomi 47, XX +13’ün yanı sıra daha nadir olarak 
sırasıyla translokasyon (%10), yapısal de¤iliklikler 
ve mozaisizm (%5) gibi di¤er kromozomal düzensiz-
likler de neden olmaktadır.[6] Trizomi 13’de hemen 
tüm organ sistemleri etkilenebilir. Ancak karak-
teristik bulgusu holoprozensefalidir. Olguların 
yaklaık üçte ikisinde holoprozensefali görülür 
ve holoprozensefaliye; mikrosefali, hipotelorizm 
ve tek burun deli¤inden, probozise kadar de¤ien 
çeitli burun anomalileri elik edebilir.[7] Trizomi 
13’lü bebeklerde kardiyak defektler %90 oranında 
görülür.[8] Nöral tüp defektleri, mikroftalmi, yarık 
damak dudak, omfalosel, kistik renal displazi, 
polidaktili, rocker-bottom feet (beik ayak) belirtisi 
trizomi 13’ü düündüren bulgulardır.

OLGU SUNUMU
Otuz altı yaında kadın olgu, G2P1, son 

adet tarihine göre 20 haftalık gebe idi. Kırk 
iki yaındaki bir erkekle evli olup, her ikisi de 
fenotip olarak tamamen normal görünümlü idi 
ve aralarında akrabalık ba¤ı bulunmamaktaydı. 
Olgunun önceki gebeli¤inde kromozom anomalili 
bir bebek öyküsü yoktu. Hastanın öyküsünden, 
prenatal takip sırasında 18. gebelik haftasında 
yapılan dörtlü tarama testi sonucunda trizomi 
21 riski 1/67 olarak raporlandı¤ı, hastaya bu 
konuda bilgi verildi¤i ve amniyosentez önerildi¤i, 
yapılan amniosentez ilemi sonucunda fetal kar-
yotip 47, XY, +13 saptandı¤ı ve hastanın bu bul-

gular ve öneriler sonucunda, hastanemiz kadın 
hastalıkları ve do¤um klini¤ine tahliye istemi 
ile bavurdu¤u ö¤renildi. Hastaya fetal anoma-
li taraması amacıyla detaylı ultrason yapıldı. 
De¤erlendirme sonucunda 20 haftalık tek canlı 
fetus izlendi, amniyotik sıvı yeterli idi, fetus 
beyin incelemesinde lobar prozensefali saptan-
dı (ekil 1), yüz taramasında yarık damak ve 
dudak, kardiyak incelemede, mitral kapak ve 
aort çıkıında darlık, sol ventrikül hipoplazisi, 
batın incelemesinde iki taraflı renal pelvikali-
ektazi, kordon kisti, ekstremitelerin incelenme-
sinde; el ve ayaklarda polidaktili gözlendi. Fetal 
multipl do¤utan anomali + (trizomi 13) tanısı 
ile hastanın talebi üzerine hastanemiz hekim 
konseyinin tahliye kararı onayı alınarak hasta 
kadın do¤um servisine yatırıldı. Hasta yapılacak 
ilemler hakkında bilgilendirildi ve bilgilendirilmi 
hasta onamı alındı. Vajinal uygulanan misopo-
rostol tablet indüksiyonu ile 230 gr a¤ırlı¤ında 
20 cm boyunda fetus vajinal yoldan do¤urtuldu. 
Fetusun dı görünümünde belirgin yarık damak 
ve yarık dudak gözlendi (ekil 2, 3), el ve ayak 
parmaklarında polidaktili gözlendi (ekil 4, 5).

TARTIMA
Holoprosensefali, embriyonik dönemde önbey-

nin (prosensefalon) nadir görülen geliimsel bir 
anomalisidir. Serebral hemisferlerde lateral plan-
da; telensefalon ve prosensefalon bilekesinde 

ekil 2. Yirmi haftalık fetus.ekil 1. Lobar prozensefali.
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transvers planda ayrılma defekti vardır. Yüz ve 
önbeyni etkileyen patoloji, birçok sendromun kom-
ponenti olarak da seyredebilir.[9] Olguların yaklaık 
üçte ikisinde holoprosensefali görülür ve holopro-
sensefaliye; mikrosefali, hipotelorizm ve tek burun 
deli¤inden, probozise kadar de¤ien çeitli burun 
anomalileri elik edebilir.[7] Bizim olgumuzda da 
lobar prozensefali tespit edilmi olup hastamızda 
fasiyal dismorfik bulgular ve yarık dudak-damak 

mevcut idi. ‹leri ya gebeliklerde Patau sendro-
munun görülme sıklı¤ı artmaktadır.[10] Anne yaı 
kromozom ayrılmamasına (nondisjunction) neden 
olmaktadır. Bu olgularda ortalama anne yaı 30.9 
olarak bildirilmitir.[11] Bizim olgumuzda anne 
yaı 36 idi. Translokasyon ve mozaik tipi trizo-
mik olgularda anne ya da baba taıyıcı olabilir ve 
sonraki çocukları hastalık riski taıyabilir. Anne-
baba taıyıcı de¤ilse, tekrarlama riski %1’den 
daha azdır. Olgumuzun yaı da dikkate alınarak 
daha sonraki olası gebeliklerinde genetik danıma 
alması ve perinatoloji kliniklerinde takip edilerek 
olası anomalili fetusun erken tanısının yapılması 
önerildi.

Çıkar çakıması beyanı
Yazarlar bu yazının hazırlanması ve yayınlanması 

aamasında herhangi bir çıkar çakıması olmadı¤ını beyan 
etmilerdir.

Finansman
Yazarlar bu yazının aratırma ve yazarlık sürecinde 

herhangi bir finansal destek almadıklarını beyan 
etmilerdir.
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