
 
Güneş ve ark. Tıbbi Genetik 

 

 Turkiye Klinikleri J Med Sci 2007, 27 276

riploidi, diploid (2n= 46) kromozom sayı-
sına ek olarak haploid (n= 23) sayının katı 
kadar kromozom artışı gösteren kromo-

zomal bozukluktur.1 Kromozom sayısındaki artış-
lar maternal (digynic) veya paternal (diantric) ola-
bilir. Triploidi olgularının yaklaşık %66’sı 2 
spermle birden döllenmeye (dispermi) bağlı olarak 
görülür. Bununla beraber, olguların %24’ü mayoz 
bölünmelerden birindeki hatalar sonucunda oluşan 
diploid spermle veya %10’u diploid yumurtanın 
döllenmesine bağlıdır.2 Triploidilerin %49-68’i 

69,XXY, %31-49’u 69,XXX ve %0.3’ü 69,XYY 
karyotipi taşımaktadır. Non-disjunction sonucu 
oluşan kromozomal bozuklukların aksine tekrarla-
ma riski göstermedikleri ve ileri anne yaşının risk 
faktörü oluşturmadığı bildirilmektedir.3 Trip-
loidlerin çoğu abortus ile sonuçlanır. Canlı doğan-
lar multiple anomaliler ve düşük doğum ağırlığı 
nedeniyle 1-2 gün içinde kaybedilirler. 

Bu çalışmamızda 69,XXX karyotipi gösteren 
olguyu sunmak ve triploidi sendromuyla ilgili lite-
ratür bilgilerine değinmeyi amaçladık. 

Olgu Sunumu 
Yirmi dört yaşındaki annenin 2. gebeliğinden 

sezaryen ile miadında, 1300 g ağırlığında doğan 4 
günlük hasta. Annenin ilk gebeliğinin 3 haftalık 
spontan abortus ile sonuçlandığı öğrenildi. Anne 
ve babası arasında akrabalık yoktu. Prenal takibin-
de IUGR ve kranial ventrikülomegali tanısı ko-
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Özet 
Triploidi, diploid kromozom sayısına ek olarak haploid sayının 

katı kadar kromozom artışı gösteren kromozomal anomalidir. Tüm 
konsepsiyonların yaklaşık %3’ünü oluşturduğu bildirilmektedir. 
Triploidi olgularının çoğu spontan abortusla sonuçlanmakta, canlı 
doğanlar da postnatal dönemde erkenden kaybedilmektedir. Bu raporda, 
12 gün yaşayan gelişme geriliği ve multiple konjenital anomali gözlenen 
triploidi olgusu sunmaktayız. Olgunun doğumundan 4 gün sonra 
periferik kandan standart yöntemlerle karyotip analizi yapıldı. Kromo-
zom analizi sonuçları hastanın karyotipinin 69,XXX olduğunu gösterdi. 
Metafaz plaklarında mozaisizm gözlenmedi. Olgumuz gelişme geriliği, 
kas hipotonisi, geniş arka fontanel, düşük dismorfik kulak kepçesi, 
bilateral 3. ve 4. el parmaklarında sindaktili ve ayak parmak boylarında 
asimetri gibi triploid sendromunun genel özelliklerini göstermekteydi. 
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 Abstract 
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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nulmuştu. Amniyosentez yapılmamıştı. Geniş 
frontal yapı, düşük kulak, bilateral el bileklerinde 
fleksiyon deformitesi vardı. Bilateral 3. ve 4. el 
parmaklarında sindaktili, ayak parmak boylarında 
asimetri, bilateral ayaklarda fleksiyon 
kontratüktürü vardı. Dinlemekle kalbinde 1/6’dan 
sistolik üfürüm olduğu tespit edildi. Laboratuvarda 
böbrek fonksiyon testlerinde bozukluk belirlendi. 
İnfant solunum sıkıntısı nedeniyle tedavi altına 
alınmış ve doğumundan 12 gün sonra eksitus ol-
muştur. 

Fizik muayene sonucunda multipl konjenital 
anomali nedeniyle kromozom analizi için laboratu-
varımıza gönderilmiştir. Kromozom analizi için 
periferik kanda uygun protokoller kullanarak len-
fosit kültürü yapıldı. Hastanın periferik kan kültü-
ründe Giemsa bantlama tekniği (GTG) ile boyana-
rak incelemeye alındı. Yüz metafaz plağında kro-
mozom analizi yapıldı. Hastanın karyotipinin 
69,XXX olduğu saptandı (Şekil 1). Olgumuzun 
anne ve babasından kan alınarak periferik kan kül-
türü ve GTG bantlama metodu ile sitogenetik ince-
leme yapıldı. Anne ve babanın kromozom kuruluş-
larının normal olduğu tespit edildi. Olgunun baba-
sından, bilgilendirilmiş olur alındı. 

Tartışma 
Triploidi, spontan ilk trimester düşüklerinin 

yaklaşık %8-20’sinde görülen kromozomal anoma-
lidir.4 Triploidilerde, canlı doğum oranı 1/50 

000’dir ve 1200 triploid fetüsten yalnızca 1’i canlı 
doğmaktadır.5 Canlı doğan triploid fetüslerin %31-
49’unda dişi fenotip görülmektedir.6 

Kromozom sayısındaki artışların kaynağı 
maternal (digynic triploidler) veya paternal 
(diantric triploidler) olabilir. Digynic triploidler, 
normal oositin hata sonucu 1. veya 2. mayoz bö-
lünmede döllenmesi, diantric triploidlerin ise nor-
mal oositin 2 spermle (dispermi) veya diploid 
spermle döllenmesi sonucu oluşabileceği bildiril-
mektedir.7 Triploidi olgularının yaklaşık %66’sı 2 
spermle birden döllenmeye bağlı olarak görülür. 
Bununla beraber, olguların %24’ü mayoz bölün-
melerden birindeki hatalar sonucunda oluşan 
diploid spermle ve %10’u diploid yumurtanın döl-
lenmesine bağlıdır. Digynic embriyolar, 2. tri-
mestere ulaşabilir hatta canlı doğabilirler.3 

Triploid karyotinin fenotip ekspresyonu eks-
tra kromozom setinin kaynağına bağlıdır. Paternal 
triploidide, normal intrauterin gelişme, 
mikrosefali veya normal baş gelişimi, büyük 
kistik plasenta ve koryonik villuslarda hidropik 
değişimler gösterir. Maternal triploidide ise mak-
rosefali ile seyreden ağır asimetrik intrauterin 
gelişme geriliği, non-kistik küçük plasenta görü-
lür.8 Olgumuz, maternal triploidi fenotipik özel-
liklerini göstermekteydi. 

USG bulgularına göre triploidi 2 fenotipe ayrı-
lır. Tip 1’de plasenta genişlemiş ve parsiyel 
multikistik görünümde olup fetüs iyi gelişmiştir. 
Tip 2’de ise normal görünümlü bir plasenta vardır. 
Fetusta ise asimetrik büyüme geriliği vardır. Bu 
gerilikten baş etkilenmemiş, sadece vücut etkilen-
miştir. Olgumuz, USG bulgularına göre Tip 2 
fenotip özelliklerini göstermekteydi. Triploidi 
USG incelemelerinde yaygın olarak görülen 
ventrikülomegali olgumuzda da görülmekteydi.9 

Olgumuz gelişme geriliği, kas hipotonisi, ge-
niş arka fontanel, düşük dismorfik kulak kepçesi, 
3. ve 4. el parmaklarında sindaktili gibi triploid 
sendromunun genel özelliklerini göstermektey-
di.10,11 Taner ve ark., triploidi olgusunda holo-
prozensefali ve siklopi izlendiğini bildirmişlerdir.12 

Triploidi olguları genellikle pnömoni ve olgu-
muzda olduğu gibi solunum sıkıntısı nedeniyle kay-

 
 

 
Şekil 1. Olgumuzun sitogenetik analiz sonuçları. 
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bedilmektedir.3 En uzun süre yaşayan triploidi olgu-
sunun yaşam süresi 308 gün olarak bildirilmiştir.13 

Triploidinin USG, amniyosentez, florosan in 
situ hibridizasyon (FISH), Kantatif PCR (QF-PCR) 
ile erken dönem prenatal tanısı yapılabilmektedir. 
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