Agir kalp defektli Edward's sendromu vakasi
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Amag: Sik gérilen kromozomal hastaliklardan biri olan Edward’s sendromunda, olgularin ¢ogu yasamin ilk
yihinda agir kardiyak patolojiler nedeniyle kaybedilmektedir. Yenidogan déneminde agir kardiyak anomalileri
nedeniyle kaybedilen Edward sendromlu bir olguyu sunmak amaglandi. Olgu sunumu: Solunum sikintisi
nedeniyle klinigimize getirilen 2250 g agirhginda (% 3 persentilden az) bir erkek yenidogan bebegin
muayenesinde, dusik kulak, ylUksek damak, mikrognati, kisa ve yele boyun, mikrosefali, el parmaklarinda
fleksiyon mevcuttu. Doppler ekokardiografik incelemede ventrikiler septal defekt, patent duktus arteriozus,
pulmoner hipertansiyon, bikispit aortik valv, displastik pulmoner ve aortik kapak anomalileri tespit edildi. Olgu
yasaminin 21. giiniinde kardiyopulmoner arrest nedeniyle kaybedildi. Sonug¢: Edward’s sendromunda konjenital
kalp defektleri yasamin erken dénemlerinde hayati tehdit eden énemli komplikasyonlardir.
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A case with trisomy 18 (Edward's syndrome)

Objective: In Edward’s syndrome, which is one of the most common chromosomal disorders, most of the cases
are lost during their first year of life because of heavy cardiac pathologies. The aim was to present a case with
Edward’s syndrome lost during newborn period due to heavy cardiac anomalies. Case report: A male term
newborn weighing 2250 g (less than 3%) was referred to our clinic by dyspnea. At the physical examination, low
ears, high palate, migrognatia, short and webbed neck, microcephaly and flexed hand fingers were present. At
the doppler echocardiography examination, ventricular septal defect, patent ductus arteriosus, pulmonary
hypertension, bicuspid aortic valve, displatic pulmonary and aortic valve anomalies have been detected. The
newborn died at the 21 day of its life with cardiopulmonary arrest. Conclusion: Congenital heart anomalies in
Edward’s syndrome are life threatening complications for early life period.
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Edward’s  sendromu  (trizomi  18), Down asag1 konumda yer almalari, ekstremite anomalileri

sendromundan sonra canli dogumlar arasinda en sik
goriilen  kromozomal  bozukluktur. Degisik
caligmalarda  yenidoganlarin ~ 1/3500-1/7000°nda
goriilldiigii  belirtilmistir. Kiz  ¢ocuklar  erkek
cocuklara gore 3 kez daha sik etkilenir (1-4). 18
numaralt kromozom 2 yerine 3 adettir. Yiizde bes
mozaizm goriiliir. Bu olgularda bulgular daha hafif
seyreder. Dogan bebeklerin ¢ogunun en dikkati ¢eken
ozellikleri belirgin sekilde diisiik kilolu olmalari,
mikrosefali, mikrognati, kulaklarin normalden daha
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gibi dzelliklerdir. Yapilan ayrintili incelemelerde bu
bebeklerin % 90'indan fazlasinda kalp anomalileri ve
yine 6nemli bir kisminda bdbrek ve sindirim sistemi
anomalileri bulundugu saptamir. Inmemis testis,
sendromu tasiyan erkek bebeklerde siklikla gozlenen
diger bir durumdur (5,6). Edward sendromu agir bir
anomali tiridir ve ne yazik ki bebeklerin % 80'i
dogumdan sonraki ilk haftada genellikle agir
kardiyak patolojiler nedeniyle, geri kalanlarin ¢ogu
ilk yilda kaybedilir. Yasayan olgularda ciddi diizeyde
mental retardasyon mevcuttur (7-12). Bu calismada
yenidogan doéneminde agir kardiyak anomalileri
nedeniyle kaybedilen Edward sendromlu bir olguyu
sunmay1 amagladik.
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Olgu sunumu

35 yasindaki annenin yedinci gocugu olarak normal
vajinal yoldan makat gelisi ile zamaninda diinyaya
gelen yenidogan olgu (6 giinliikk), solunum sikintisi
nedeniyle klinigimize getirildi. Annenin
anamnezinde; 2.5 aylikk 3 kez abortus hikayesi
mevcut olup, gebelik déneminde ilag alimi, sigara
kullanimi, radyasyona maruz kalma hikayesi yoktu.
Olgunun muayenesinde; viicut agirligi 2250 g (% 3
persentilden az), bas gevresi 31 cm (% 3 persentilden
az), on fontanel 3x3 cm, agik, pulsasyon yok,
norolojik refleksler azalmig durumda idi. Fizik
muyenede; bilateral diisiik kulak, mikrognati, dil
altinda 0.5x0.5 cm kistik olusum, mikrosefali, kisa ve
yele boyun, iki el parmaklarinda fleksiyon ve
parmaklarin {ist iste binmis goriiniimii, bilateral
inmemis testis mevcuttu (Sekil 1,2). Doppler
ekokardiyografik incelemede genis perimembrandz
ventrikiiler septal defekt (VSD), patent duktus
arteriozus (PDA), pulmoner hipertansiyon, bikiispit
aortik valv, displastik pulmoner aortik kapaklar
mevcuttu. Batin ultrasonografisinde sol bobrek orta
hat yerlesimli ve polikistik olarak tespit edildi.
Kromozom analizi sonucunda trizomi 18 tespit
edildi. Olgunun tedavi ve takibinde antibiyoterapi,
kiivoz bakimi, nazogastrik beslenme, oksijen
tedavisinin yaninda, mevcut soldan saga santh
kardiyak patolojiler nedeniyle anti-konjestif tedavi
(digoksin ve diiiretik) baglandi. Olgu yasaminin 21.
giiniinde kardiopulmoner arrest ile kaybedildi.

Sekil 1. Edward’s Sendromlu olgunun genel
gortiniimii
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Sekil 2. Edward’s Sendromlu olgunun iki elindeki
belirgin fleksiyon deformitesi goriiniimii.

Tartisma

Edward’s sendromu ilk kez 1960’da Edward
tarafindan tanimlanmistir (8). Edward sendromunun
olusumunda genetik, cevresel ve sosyoekonomik
faktorler sorumlu tutulabilir. Naguib ve arkadaslar
(9) etyolojisi de anne ve babanin germ hiicrelerinin
gelisim sirasinda tam  ayrisgamamasinin, ¢evre
kirliliginin ve anne yasinin etkili oldugunu saptamis
ve olgularin prenatal tanisiin mevcut olmasi
nedeniyle sosyo ekonomik faktérlerin kismen etkili
oldugunu belirtmiglerdir. Bizim olgumuzda da anne
yas1 ileri ve Oncesine ait 3 abortus olmasina ragmen
gebelik stiresince doktor kontroliine gidilmemis,
prenatal tan1 uygulanamamustir.

Edward’s sendromunun intrauterin gelisme geriligi,
kraniofasial dismorfizm, ekstremite anomalileri ve
major organ malformasyonlar1 ile klinik tanisi
miimkiindiir. Kromozom analizi klinik taniy1
destekler niteliktedir. Narli ve arkadaglart (10)
Edward’s  sendromlu ii¢ olguyu sunduklarn
caligmalarinda, olgularmn hepsinde diisik dogum
agirhi@i, karakteristik yiliz goriiniimii ve kardiak
anomali tespit etmis, bir olguda ek olarak
parmaklarda fleksiyon deformitesi ve renal anomali
saptamiglardir. Tekin ve arkadaslart (7) Edward’s
sendromu tespit ettikleri bir olguda, kraniofasial
dismorfizm bulgularina ek olarak sol elde radial
hipoplazi tespit etmislerdir. Tiiysliz ve arkadaslar
(11) intrauterin gelisme geriligi, kraniofasiyal
dismorfizm, fleksiyon kontraktiirleri, konjenital kalp
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anomalisi ve kliteromegalisi olan 45 giinliik bir kiz
cocuguna klinik  olarak trisomi 18  tanisi
koymuslardir. Miadinda dogmasina ragmen dogum
agirhgr diisiik olan olgumuzda yiiz anomalileri ile
beraber iki el parmaklarinda fleksiyon deformitesi ve

bilateral  inmemis  testis  mevcuttu.  Batin
ultrasonografisinde polikistik bobrek,
ekokardiyografik incelemede ise genis
perimembranéz VSD, PDA, ciddi pulmoner

hipertansiyon, bikiispit aortik kapak, displastik
pulmoner ve aortik kapak saptanmisti.

Edward’s sendromunda yasama sansi sinirhdir.
Bebeklerin % 80'i yenidogan doneminde, genellikle
agir kardiyak patolojiler nedeniyle kaybedilir (7,12).
Narli ve arkadaslari (10) Edward’s sendromlu {i¢
olgularindan ikisini kardiyak anomali nedeniyle
erken donemde kaybederken, bir olgu ailenin istegi
lizerine taburcu edilmistir.Tekin ve arkadaslar1 (7)
radius aplazisi nedeniyle vurguladiklari Edward’s
sendromlu olguda ASD tespit etmisler ve olgu
yasamin ilk ayinda kardiyopulmoner arrest nedeniyle
kaybedilmistir. Shephard ve Kupke (6) olgularinda
ASD, VSD, PDA, pulmoner stenoz ve aort
koarktasyonu bulundugunu bildirmislerdir. Lin ve
arkadaglarinin (13) 39 olguluk serilerinde % 94 VSD,
% 77 PDA, % 68 ASD olup bunlardan % 32’si
kompleks konjenital kalp defekti olarak bildirilmistir.
Niedrist ve arkadaslart (14) 18 olguluk serilerinde %
67 oraninda VSD major konjenital kardiak defekt
olarak tespit etmislerdir. Naguib ve arkadaslari (9)
118 wvakalik serilerinde goriilen kalp defektlerini
VSD, PDA, pulmoner valv displazisi olarak
bildirmektedirler. Moyano ve arkadaslar1 (15) fetal
donemde yaptiklart ekokardiografik incelemede
fetuslarda VSD, Fallot tetralojisi, sol kalp hastaligi,
ASD saptamuslardir.

Bizim olgumuzda mevcut kardiyak patolojiler
nedeniyle antikonjestif tedavi (digoksin ve diiiretik)
baglandi ve bebek klinik izleme alindi. Medikal
tedaviye yanita gore sonraki asamada cerrahi

miidahale  (pulmoner banding veya  defekt
kapatilmasi) planlandi. Fakat hastamiz erken
donemde  kardiopulmoner  arrest  nedeniyle
kaybedildi.
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Sonu¢

Belirgin kardiak anomaliler nedeniyle yasamim ilk
yilinda ¢ogunlukla kaybedilen Edward’s sendromlu
olgularin prenatal tanist 6nemlidir. Bu nedenle fetal
ultrasonda  siiphelenilen  olgulara  gecikmeden
karyogram yapilmali ve aileye genetik danisma
verilmelidir.
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