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OZET

Multipl konjenital anomali ve de novo t (3; 4) (p13; p14) translokasyonu: Olgu sunumu

Yenidogan donemindeki konjenital malformasyonlarin onemli bir ylizdesini kromozomal anomaliler olusturur. Bu yazida dismorfik bulgu-
larla kistik higroma birlikteligi olan, bilinen bir dismorfik sendromla ac¢iklanamayan, bir erkek yenidogan sunulmaktadir. Hastanin sitoge-
netik analizinde karyotipi 46, XY, t (3; 4) (p13; p14) olarak saptanmistir. Kromozom analizi sonucu prognoz belirlenebilir, etkilenen cocugun
ebeveynlerinin ve diger akrabalarinin sonraki gebeliklerine ait muhtemel risk de tanimlanabilir.
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ABSTRACT

Multiple congenital abnormalities and de novo t (3; 4) (p13; p14) translocation: Case report

Chromosomal abnormalities account for a significant percentage of congenital malformations in the neonate. Here we report a male
newborn that had cystic hygroma associated with dysmorphic features which were not accounted for a clinically recognizable dysmorphic
syndrome. Cytogenetic analysis revealed a karyotype of 46, XY, t (3; 4) (p13; p14) translocation.

once the chromosome analysis is complete, not only the prognosis can be better defined, but the information acquired may also be used
to provide risk estimates for chromosomal abnormalities in future pregnancies of the parents of the affected infant and for other relatives.
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GIRIS

romozomal materyalin bir kromozomdan digerine
Ktransferi durumu olan translokasyon, robertsonian ve
resiprokal olmak Uzere iki tipte goruldr (1,2). SIKIig1 500
canli dogumda bir olarak bildirilen translokasyonlar degi-
sik klinik bulgular ile karsimiza ¢ikabilir (3). Bu yazida fizik
muayene bulgulari bilinen bir dismorfik sendrom ile acik-
lanamayan, fleksiyon kontraktury, kraniofasiyal ve eks-
tremite anomalileri gibi dismorfik bulgular ile Kistik higro-
ma birlikteligi olan bir erkek yenidogan sunulmaktadir.
Konjenital lenfatik malformasyonlardan bizim olgumuzda
da gorulen Kistik higroma siklig1 10000 dogumda 5,13 ola-
rak bildirilmistir (1). Fetal kistik higroma ile %47.6 oranin-
da anoploidi birlikteligi (9 trizomi, 11 Turner sendromu)
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vardir. Tanriverdi ve ark. ise fetal Kistik higromalilarda
%68.8 oraninda fetal anomali saptamislardir (4).

Hastanin sitogenetik analizi sonucu karyotipi 46, XY,
t (3; 4) (p13; p14) olarak saptanmis olup, anne ve babada
tastyialik tespit edilmemistir. Kistik higromanin degisik
kromozomal anomaliler ile birlikteligi sik rastlanan bir
durum olmakla birlikte t (3; 4) (p13,3; p14,1) translokas-
yonu daha once hig bildirilmemistir.

OLGU

Siyanoz sikayeti ile acil servise getirilen 19 gunluk er-
kek bebegin ilk bakisinda dismorfik gorinimu ve subs-
ternal cekilmesi dikkat cekti. Hikayesinde annesi, do-
gumdan itibaren emmesinin iyi olmadigini ve agzinda
cok miktarda sekresyon oldugunu ifade etti. Gebeligi bo-
yunca doktor kontroliine gitmeyen 23 yasindaki saglikli
annenin ikinci cocuguydu. Anne gebeligi boyunca hicbir
ila¢ kullanmadigini, infeksiyon hastalig gecirmedigini ve
rontgen cektirmedigini ifade etti. Oligohidramnios ve fe-
tal distres nedeniyle 38 haftalik olarak sezeryan ile dog-
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mustu. Dogum agirligl 1800g olan hastanin, 1. ve 5. daki-
ka Apgar skorlar 3 ve 8 olarak degerlendirilmisti. Dogum
sonrasl dismorfik gorinimu nedeniyle tcuncu duzey bir
yenidogan merkezine yonlendirilmek istenmis ancak ai-
le transferi kabul etmemisti. Anne ve baba arasinda ak-
rabalik bulunmuyordu.

Fizik bakisinda soluk, hipotonik ve spontan aktivitesi
azalmis durumdaydi. Kilosu 1950 g. (< 3.persentil), boyu
46 cm. (< 3.persentil) ve bas cevresi 32 cm. (< 3.persentil)
olarak bulundu. Dakika solunum sayisi 80, kalp tepe ati-
mi 120 /dk., kan basinc 68/42 mmHg ve aksiller atesi
36,6°C olan hastanin, oda havasinda oksijen sattirasyonu
%90 idi. On fontanel genis, arka fontanel acikti ve boy-
nun sol tarafinda 3x2 cm. boyutlarinda duzensiz kenarl,
yumusak kivamli bir Kitle ele geliyordu.

Hastada dusuk kulak, burun kokd basikhgl, mikrog-
nati, yuksek damak, uzun filtrum, ince tst dudak, ince ve
seyrek saclar, el bilekleri, dirsekler ve 2, 3, 4 ve 5. digital
eklemlerde fleksiyon kontrakturd gibi multipl konjenital
anomalileri vardi. Sag elde Simian cizgisi olan hastanin el
basparmaklari yumruk seklinde diger parmaklarin altin-
da yerlesmisti (Resim 1), ayak 3, 4 ve 5. parmaklarinda
kismi sindaktili mevcuttu.

Resim 1: El-bilek deformitesi

Akciger oskuiltasyonunda ince krepitan raller alintyor-
du, diger sistemlerde patoloji saptanmadi. Haricen erkek
gorinumdeki hastanin koronal hipospadiasi vardi. Hasta-
nin laboratuvar bulgularinda hemogram ve biyokimya
degerleri normaldi. Babygrafisinde herhangi bir iskelet
deformitesi saptanmadi. Posteroanterior akciger grafisin-
de diffuz infiltrasyon ve sag ust lobda atelektazi goruldu.
Kranial ultrason ve kranial manyetik rezonans (MR) ince-
lemesi normal olarak bulunan hastanin servikal MR ince-

lemesinde Kistik higroma saptandi (Resim 2).

Resim 2: Hastanin servikal MR incelemesinde saptanan Kis-
tik higroma goriintisi

sekil 1: 3. ve 4. kromozom kisa kollar arasinda karsilikli
parca degisimi.

Sekil 2: Hastanin kromozom analizi
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GTG bantlama yontemi ile yapilan kromozom analizi
sonucunda ise karyotipi 46, XY, t (3; 4) (p13,3; p14,1) ola-
rak belirlendi (Sekil 1 ve 2). Hastaya 6 L / dk’dan hood ile
oksijen verilmeye baslandi ve kan kultirt alinarak sivi ve
antibiyotik tedavisi planlandi. Kan gazi degerlerinin respi-
ratuar asidoz ile uyumlu olmasi Uzerine hasta entube edi-
lerek mekanik ventilasyona baslandi. Hemokdlttirde me-
tisiline rezistan staphylococcus aureus (MRSA) Uremesi
Uzerine antibiyoterapisi degistirilen hasta, yatisinin 11. gu-
ninde sepsis ve bobrek yetersizligi nedeniyle kaybedildi.

TARTISMA

Translokasyonlar, ebeveynlerden Kkalitilabildigi gibi,
hastamizda goruldugu gibi de novo olarak da olusabilir.
Aile Uyelerinden hicbirinin etkilenmedigi olgumuzda, 3.
kromozom ile 4. kromozomun kisa kollarl arasinda den-
geli bir translokasyon bulunmustur. Kromozomal ano-
maliler ile konjenital lenfatik malformasyon birlikteligi
sik rastlanan bir durumdur ve birinci trimesterde ultra-
son ile prenatal tanisi mumkundur. Konjenital lenfatik
malformasyonlar fetal anoploidinin ultrasonografik bir
belirleyicisi oldugundan, bu hastalara fetal karyotipleme
onerilir (2,3). Karyotipleme bu olgularda %61’e varan
oranlarda anormal sonug¢ vermistir (3), fetuslarin yariya
yakininda monozomi X bulunurken, %10-15 olguda da
trizomi 18, 21 ve 13 saptanmistir (4,5,6). Konjenital lenfa-
tik malformasyonlardan bizim olgumuzda da gortlen
Kistik higroma siklig1 10000 dogumda 5,13 olarak bildiril-
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mistir (1). Ganapathy ve ark. fetal Kistik higroma ile
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arasl translokasyon bildirilmemistir ki,bu da non-Hodg-
kin lenfomada hemopoetik hicrelerde saptanmistir (8).
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Yenidogan donemindeki konjenital malformasyonla-
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gerekir. Kromozom analizi sonucu prognoz belirlenebildi-
gi gibi, etkilenen cocugun ebeveynlerinin ve diger akraba-
larinin ileriki gebeliklerine ait olasi risk de tanimlanabilir.
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