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ILERI GESTASYONEL HAFTADA SAPTANAN

TRiZOMi 13 VE MULTIDISIPLINER TERMINASYON
SURECI: BIR OLGU SUNUMU

Ruken DAYANAN!

|GiRis

Trizomi 13 (Patau sendromu), 13. kromozomun her hiicrede ii¢ kopyasinin bu-
lunmasiyla olusan nadir ancak ciddi bir genetik durumdur. Canli dogum in-
sidansi yaklagik 1/5.000 civarinda olup, semptomlari yiiz, beyin, kalp ve diger
organlarin gelisimini etkiler (1). Bu sendromda ¢oklu yapisal anomaliler gorii-
liir; tipik bulgular arasinda yarik dudak-damak, mikroftalmia, kafa kemik ano-
malileri, kalp defektleri, polidaktili ve merkezi sinir sistemi malformasyonlar:
(6zellikle holoprosensefali) sayilabilir (2). Trizomi 13’tin prenatal tanisi genel-
likle anomalili fetal anatomiyi gosteren detayli ultrasonografi ve genetik testlerle
konur. Yagsam beklentisi son derece kisadir; bebeklerin ¢ogu intrauterin veya ne-
onatal donemde kaybedilir. Yapilan ¢aligmalarda bu vakalarin %80’inin gebelik
ortasinda veya neonatal donemde kaybedildigi, medyan sagkalim siiresinin yak-
lagik 7 giin oldugu, ilk yasta yasamda kalma oraninin ise %5’in altinda oldugu
rapor edilmistir (3).
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lleri Gestasyonel Haftada Saptanan Trizomi 13 ve Multidisipliner Terminasyon Siireci:
Bir Olgu Sunumu

|soNug

Trizomi 13 (Patau sendromu), multisistemik ve genellikle yasamla bagdasma-
yan agir yapisal anomalilerle karakterize nadir bir kromozomal bozukluktur.
Bu olgu sunumunda, gebeligin ileri haftasinda saptanan ve prenatal donemde
alobar holoprosensefali, orta hat yiiz defektleri, mikrofthalmi, bilateral multi-
kistik displastik bobrekler ve plevral efiizyon gibi Trizomi 13 ile uyumlu majoér
malformasyonlari igeren fetal anomali paterni tanimlanmigtir. Geg tani konulan
bu olguda, detayl1 ultrasonografi ve sitogenetik testlerle kesin tan1 dogrulanmus,
multidisipliner konsey ve aile danigmanlig1 siirecinin ardindan fetosid uygula-
narak sezaryen ile dogum gergeklestirilmistir. Bu siire¢, hem klinik hem etik
acidan dikkatle yonetilmesi gereken, ge¢ bagvurulu ve yiiksek riskli gebelikler
i¢cin 6nemli bir 6rnek teskil etmektedir. Trizomi 13 gibi letal fetal anomaliler-
de, erken gestasyonel haftalarda yapilan tarama testleri ve zamaninda genetik
analizler, aileye daha genis bir karar aralig1 sunar. Ancak ge¢ tan1 durumlarin-
da da uygun bilgilendirme, etik danigma ve giivenli terminasyon yontemleri ile
hasta merkezli bir yaklasim miimkiin olabilir. Bu tiir vakalarin yonetiminde,
erken tan1 olanaklarini artirmaya yonelik halk saglig1 stratejileri, etkili genetik
danigsmanlik hizmetleri ve multidisipliner klinik yaklasimin 6nemi bir kez daha
vurgulanmaktadir.
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