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Abstract

Triploidi, diploid kromozom sayisina ek olarak haploid sayinin
kat1 kadar kromozom artis1 gosteren kromozomal anomalidir. Tiim
konsepsiyonlarin ~ yaklasgtk  %3’tinii  olusturdugu  bildirilmektedir.
Triploidi olgularinin ¢ogu spontan abortusla sonuglanmakta, canl
doganlar da postnatal donemde erkenden kaybedilmektedir. Bu raporda,
12 giin yasayan gelisme geriligi ve multiple konjenital anomali gdzlenen
triploidi olgusu sunmaktayiz. Olgunun dogumundan 4 giin sonra
periferik kandan standart yontemlerle karyotip analizi yapildi. Kromo-
zom analizi sonuglart hastanin karyotipinin 69,XXX oldugunu gosterdi.
Metafaz plaklarinda mozaisizm gozlenmedi. Olgumuz gelisme geriligi,
kas hipotonisi, genis arka fontanel, diisik dismorfik kulak kepgesi,
bilateral 3. ve 4. el parmaklarinda sindaktili ve ayak parmak boylarinda
asimetri gibi triploid sendromunun genel 6zelliklerini gostermekteydi.
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Triploidy is a chromosomal abnormality characterized by the
presence of an additional haploid set of chromosomes. Triploidy is
estimated to occur in 3% of conceptions. Most triploids are aborted
spontaneously in the first trimester, while those who proceed to live
birth die at an early postnatal stage. These fetuses have multiple
severe congenital abnormalities and growth restriction. In this article,
we presented an infant who lived for 12 days. Chromosomal analysis
was performed from peripheral blood samples using standard proce-
dures on the fourth day of life. Chromosomal analysis demonstrated
69,.XXX karyotype with no evidence of mosaicism. The infant
showed the common clinical features of 69,XXX liveborns such as
hypotonia, respiratory distress, low-set and malformed ears , cutane-
ous syndactyly and overlapping of fingers.
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riploidi, diploid (2n= 46) kromozom say1-

sina ek olarak haploid (n= 23) saymun kat1

kadar kromozom artis1 gosteren kromo-
zomal bozukluktur." Kromozom sayisindaki artis-
lar maternal (digynic) veya paternal (diantric) ola-
bilir. Triploidi olgularinin yaklasik %66’s1 2
spermle birden dollenmeye (dispermi) bagl olarak
goriiliir. Bununla beraber, olgularin %24’i mayoz
boliinmelerden birindeki hatalar sonucunda olusan
diploid spermle veya %10’u diploid yumurtanin
dollenmesine baghdir.” Triploidilerin %49-68’i
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69,XXY, %31-49’u 69,XXX ve %0.3’1 69, XYY
karyotipi tasimaktadir. Non-disjunction sonucu
olusan kromozomal bozukluklarin aksine tekrarla-
ma riski gdstermedikleri ve ileri anne yasinin risk
faktorii  olusturmadigi  bildirilmektedir.’  Trip-
loidlerin ¢ogu abortus ile sonuglanir. Canli dogan-
lar multiple anomaliler ve diisiik dogum agirligi
nedeniyle 1-2 giin i¢inde kaybedilirler.

Bu calismamizda 69,XXX karyotipi gosteren
olguyu sunmak ve triploidi sendromuyla ilgili lite-
ratiir bilgilerine deginmeyi amacladik.

Olgu Sunumu
Yirmi dort yasindaki annenin 2. gebeliginden
sezaryen ile miadinda, 1300 g agirliginda dogan 4
giinliik hasta. Annenin ilk gebeliginin 3 haftalik
spontan abortus ile sonuglandigi 6grenildi. Anne
ve babasi arasinda akrabalik yoktu. Prenal takibin-
de TUGR ve kranial ventrikiillomegali tanis1 ko-
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nulmustu. Amniyosentez yapilmamisti. Genis
frontal yapi, diisiik kulak, bilateral el bileklerinde
fleksiyon deformitesi vardi. Bilateral 3. ve 4. el
parmaklarinda sindaktili, ayak parmak boylarinda
asimetri, bilateral ayaklarda fleksiyon
kontratiiktiirii vardi. Dinlemekle kalbinde 1/6’dan
sistolik iifiiriim oldugu tespit edildi. Laboratuvarda
bobrek fonksiyon testlerinde bozukluk belirlendi.
Infant solunum sikintis1 nedeniyle tedavi altina
alimmis ve dogumundan 12 giin sonra eksitus ol-
mustur.

Fizik muayene sonucunda multipl konjenital
anomali nedeniyle kromozom analizi i¢in laboratu-
varimiza gonderilmistir. Kromozom analizi i¢in
periferik kanda uygun protokoller kullanarak len-
fosit kiiltiiri yapildi. Hastanin periferik kan kiiltii-
riinde Giemsa bantlama teknigi (GTG) ile boyana-
rak incelemeye alindi. Yiiz metafaz plaginda kro-
mozom analizi yapildi. Hastanin karyotipinin
69, XXX oldugu saptandi (Sekil 1). Olgumuzun
anne ve babasindan kan alinarak periferik kan kiil-
tiirii ve GTG bantlama metodu ile sitogenetik ince-
leme yapildi. Anne ve babanin kromozom kurulus-
larinin normal oldugu tespit edildi. Olgunun baba-
sindan, bilgilendirilmis olur alind.

Tartisma
Triploidi, spontan ilk trimester diisiiklerinin
yaklasik %8-20’sinde goriilen kromozomal anoma-
lidir.* Triploidilerde, canli dogum oram1 1/50
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Sekil 1. Olgumuzun sitogenetik analiz sonuglari.
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000’dir ve 1200 triploid fetiisten yalnizca 1°i canl
dogmaktadir.” Canli dogan triploid fetiislerin %31-
49’unda disi fenotip goriilmektedir.®

Kromozom sayisindaki artiglarin  kaynagi
(digynic triploidler) veya paternal
(diantric triploidler) olabilir. Digynic triploidler,
normal oositin hata sonucu 1. veya 2. mayoz bo-
linmede dollenmesi, diantric triploidlerin ise nor-
mal oositin 2 spermle (dispermi) veya diploid
spermle dollenmesi sonucu olusabilecegi bildiril-
mektedir.” Triploidi olgularinin yaklasik %66’s1 2
spermle birden dollenmeye bagl olarak goriiliir.
Bununla beraber, olgularin %24’ti mayoz boliin-
melerden birindeki hatalar sonucunda olusan
diploid spermle ve %10’u diploid yumurtanin dol-
lenmesine baglidir. Digynic embriyolar, 2. tri-
mestere ulasabilir hatta canli dogabilirler.’

maternal

Triploid karyotinin fenotip ekspresyonu eks-
tra kromozom setinin kaynagina baglidir. Paternal
triploidide, normal intrauterin gelisme,
mikrosefali veya normal bas gelisimi, biiyiik
kistik plasenta ve koryonik villuslarda hidropik
degisimler gosterir. Maternal triploidide ise mak-
rosefali ile seyreden agir asimetrik intrauterin
gelisme geriligi, non-kistik kiigiik plasenta gorii-
lir.® Olgumuz, maternal triploidi fenotipik 6zel-
liklerini gostermekteydi.

USG bulgularina gore triploidi 2 fenotipe ayri-
lir. Tip 1'de plasenta genislemis ve parsiyel
multikistik goriinimde olup fetiis iyi gelismistir.
Tip 2’de ise normal goriiniimlii bir plasenta vardir.
Fetusta ise asimetrik biiylime geriligi vardir. Bu
gerilikten bas etkilenmemis, sadece viicut etkilen-
mistir. Olgumuz, USG bulgularina gore Tip 2
fenotip 6zelliklerini gostermekteydi. Triploidi
USG incelemelerinde yaygin olarak goriilen
ventrikiilomegali olgumuzda da gériilmekteydi.’

Olgumuz gelisme geriligi, kas hipotonisi, ge-
nis arka fontanel, diisiik dismorfik kulak kepcesi,
3. ve 4. el parmaklarinda sindaktili gibi triploid
sendromunun genel ozelliklerini gostermektey-
di.'"" Taner ve ark., triploidi olgusunda holo-
prozensefali ve siklopi izlendigini bildirmislerdir."*

Triploidi olgular1 genellikle pnomoni ve olgu-
muzda oldugu gibi solunum sikintis1 nedeniyle kay-
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bedilmektedir.” En uzun siire yasayan triploidi olgu-
sunun yasam siiresi 308 giin olarak bildirilmistir."

Triploidinin USG, amniyosentez, florosan in
situ hibridizasyon (FISH), Kantatif PCR (QF-PCR)
ile erken donem prenatal tanis1 yapilabilmektedir.
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