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BÖLÜM  35
İLERI GESTASYONEL HAFTADA SAPTANAN 

TRIZOMI 13 VE MULTIDISIPLINER TERMINASYON 
SÜRECI: BIR OLGU SUNUMU

Ruken DAYANAN1

GIRIŞ

Trizomi 13 (Patau sendromu), 13. kromozomun her hücrede üç kopyasının bu-
lunmasıyla oluşan nadir ancak ciddi bir genetik durumdur. Canlı doğum in-
sidansı yaklaşık 1/5.000 civarında olup, semptomları yüz, beyin, kalp ve diğer 
organların gelişimini etkiler (1). Bu sendromda çoklu yapısal anomaliler görü-
lür; tipik bulgular arasında yarık dudak-damak, mikroftalmia, kafa kemik ano-
malileri, kalp defektleri, polidaktili ve merkezi sinir sistemi malformasyonları 
(özellikle holoprosensefali) sayılabilir (2). Trizomi 13’ün prenatal tanısı genel-
likle anomalili fetal anatomiyi gösteren detaylı ultrasonografi ve genetik testlerle 
konur. Yaşam beklentisi son derece kısadır; bebeklerin çoğu intrauterin veya ne-
onatal dönemde kaybedilir. Yapılan çalışmalarda bu vakaların %80’inin gebelik 
ortasında veya neonatal dönemde kaybedildiği, medyan sağkalım süresinin yak-
laşık 7 gün olduğu, ilk yaşta yaşamda kalma oranının ise %5’in altında olduğu 
rapor edilmiştir (3).
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SONUÇ

Trizomi 13 (Patau sendromu), multisistemik ve genellikle yaşamla bağdaşma-
yan ağır yapısal anomalilerle karakterize nadir bir kromozomal bozukluktur. 
Bu olgu sunumunda, gebeliğin ileri haftasında saptanan ve prenatal dönemde 
alobar holoprosensefali, orta hat yüz defektleri, mikrofthalmi, bilateral multi-
kistik displastik böbrekler ve plevral efüzyon gibi Trizomi 13 ile uyumlu majör 
malformasyonları içeren fetal anomali paterni tanımlanmıştır. Geç tanı konulan 
bu olguda, detaylı ultrasonografi ve sitogenetik testlerle kesin tanı doğrulanmış, 
multidisipliner konsey ve aile danışmanlığı sürecinin ardından fetosid uygula-
narak sezaryen ile doğum gerçekleştirilmiştir. Bu süreç, hem klinik hem etik 
açıdan dikkatle yönetilmesi gereken, geç başvurulu ve yüksek riskli gebelikler 
için önemli bir örnek teşkil etmektedir. Trizomi 13 gibi letal fetal anomaliler-
de, erken gestasyonel haftalarda yapılan tarama testleri ve zamanında genetik 
analizler, aileye daha geniş bir karar aralığı sunar. Ancak geç tanı durumların-
da da uygun bilgilendirme, etik danışma ve güvenli terminasyon yöntemleri ile 
hasta merkezli bir yaklaşım mümkün olabilir. Bu tür vakaların yönetiminde, 
erken tanı olanaklarını artırmaya yönelik halk sağlığı stratejileri, etkili genetik 
danışmanlık hizmetleri ve multidisipliner klinik yaklaşımın önemi bir kez daha 
vurgulanmaktadır.
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