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ÖZET
Multipl konjenital anomali ve de novo t (3; 4) (p13; p14) translokasyonu: Olgu sunumu
Yenido¤an dönemindeki konjenital malformasyonlar›n önemli bir yüzdesini kromozomal anomaliler oluflturur. Bu yaz›da dismorfik bulgu-
larla kistik higroma birlikteli¤i olan, bilinen bir dismorfik sendromla aç›klanamayan, bir erkek yenido¤an sunulmaktad›r. Hastan›n sitoge-
netik analizinde karyotipi 46, XY, t (3; 4) (p13; p14) olarak saptanm›flt›r. Kromozom analizi sonucu prognoz belirlenebilir, etkilenen çocu¤un
ebeveynlerinin ve di¤er akrabalar›n›n sonraki gebeliklerine ait muhtemel risk de tan›mlanabilir. 
Anahtar kelimeler: Multipl konjenital anomali, sitogenetik analiz, translokasyon

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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G‹R‹fi

Kromozomal materyalin bir kromozomdan di¤erine
transferi durumu olan translokasyon, robertsonian ve

resiprokal olmak üzere iki tipte görülür (1,2). S›kl›¤› 500
canl› do¤umda bir olarak bildirilen translokasyonlar de¤i-
flik klinik bulgular ile karfl›m›za ç›kabilir (3). Bu yaz›da fizik
muayene bulgular› bilinen bir dismorfik sendrom ile aç›k-
lanamayan, fleksiyon kontraktürü, kraniofasiyal ve eks-
tremite anomalileri gibi dismorfik bulgular ile kistik higro-
ma birlikteli¤i olan bir erkek yenido¤an sunulmaktad›r.
Konjenital lenfatik malformasyonlardan bizim olgumuzda
da görülen kistik higroma s›kl›¤› 10000 do¤umda 5,13 ola-
rak bildirilmifltir (1). Fetal kistik higroma ile %47.6 oran›n-
da anöploidi birlikteli¤i (9 trizomi, 11 Turner sendromu)

vard›r. Tanr›verdi ve ark. ise fetal kistik higromal›larda
%68.8 oran›nda fetal anomali saptam›fllard›r (4). 

Hastan›n sitogenetik analizi sonucu karyotipi 46, XY,
t (3; 4) (p13; p14) olarak saptanm›fl olup, anne ve babada
tafl›y›c›l›k tespit edilmemifltir. Kistik higroman›n de¤iflik
kromozomal anomaliler ile birlikteli¤i s›k rastlanan bir
durum olmakla birlikte t (3; 4) (p13,3; p14,1) translokas-
yonu daha önce hiç bildirilmemifltir.

OLGU

Siyanoz flikayeti ile acil servise getirilen 19 günlük er-
kek bebe¤in ilk bak›s›nda dismorfik görünümü ve subs-
ternal çekilmesi dikkat çekti. Hikayesinde annesi, do-
¤umdan itibaren emmesinin iyi olmad›¤›n› ve a¤z›nda
çok miktarda sekresyon oldu¤unu ifade etti. Gebeli¤i bo-
yunca doktor kontrolüne gitmeyen 23 yafl›ndaki sa¤l›kl›
annenin ikinci çocu¤uydu. Anne gebeli¤i boyunca hiçbir
ilaç kullanmad›¤›n›, infeksiyon hastal›¤› geçirmedi¤ini ve
röntgen çektirmedi¤ini ifade etti. Oligohidramnios ve fe-
tal distres nedeniyle 38 haftal›k olarak sezeryan ile do¤-
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mufltu. Do¤um a¤›rl›¤› 1800g olan hastan›n, 1. ve 5. daki-
ka Apgar skorlar› 3 ve 8 olarak de¤erlendirilmiflti. Do¤um
sonras› dismorfik görünümü nedeniyle üçüncü düzey bir
yenido¤an merkezine yönlendirilmek istenmifl ancak ai-
le transferi kabul etmemiflti. Anne ve baba aras›nda ak-
rabal›k bulunmuyordu.

Fizik bak›s›nda soluk, hipotonik ve spontan aktivitesi
azalm›fl durumdayd›. Kilosu 1950 g. (< 3.persentil), boyu
46 cm. (< 3.persentil) ve bafl çevresi 32 cm. (< 3.persentil)
olarak bulundu. Dakika solunum say›s› 80, kalp tepe at›-
m› 120 /dk., kan bas›nc› 68/42 mmHg ve aksiller atefli
36,6°C olan hastan›n, oda havas›nda oksijen satürasyonu
%90 idi. Ön fontanel genifl, arka fontanel aç›kt› ve boy-
nun sol taraf›nda 3x2 cm. boyutlar›nda düzensiz kenarl›,
yumuflak k›vaml› bir kitle ele geliyordu.

Hastada düflük kulak, burun kökü bas›kl›¤›, mikrog-
nati, yüksek damak, uzun filtrum, ince üst dudak, ince ve
seyrek saçlar, el bilekleri, dirsekler ve 2, 3, 4 ve 5. digital
eklemlerde fleksiyon kontraktürü gibi multipl konjenital
anomalileri vard›. Sa¤ elde Simian çizgisi olan hastan›n el
baflparmaklar› yumruk fleklinde di¤er parmaklar›n alt›n-
da yerleflmiflti (Resim 1), ayak 3, 4 ve 5. parmaklar›nda
k›smi sindaktili mevcuttu.

Akci¤er oskültasyonunda ince krepitan raller al›n›yor-
du, di¤er sistemlerde patoloji saptanmad›. Haricen erkek
görünümdeki hastan›n koronal hipospadias› vard›. Hasta-
n›n laboratuvar bulgular›nda hemogram ve biyokimya
de¤erleri normaldi. Babygrafisinde herhangi bir iskelet
deformitesi saptanmad›. Posteroanterior akci¤er grafisin-
de diffüz infiltrasyon ve sa¤ üst lobda atelektazi görüldü.
Kranial ultrason ve kranial manyetik rezonans (MR) ince-
lemesi normal olarak bulunan hastan›n servikal MR ince-

lemesinde kistik higroma saptand› (Resim 2).

fiekil 1: 3. ve 4. kromozom k›sa kollar› aras›nda karfl›l›kl›
parça de¤iflimi.

fiekil 2: Hastan›n kromozom analizi

Resim 1: El-bilek deformitesi

Resim 2: Hastan›n servikal MR incelemesinde saptanan kis-
tik higroma görüntüsü
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GTG bantlama yöntemi ile yap›lan kromozom analizi
sonucunda ise karyotipi 46, XY, t (3; 4) (p13,3; p14,1) ola-
rak belirlendi (fiekil 1 ve 2). Hastaya 6 L / dk’dan hood ile
oksijen verilmeye baflland› ve kan kültürü al›narak s›v› ve
antibiyotik tedavisi planland›. Kan gaz› de¤erlerinin respi-
ratuar asidoz ile uyumlu olmas› üzerine hasta entübe edi-
lerek mekanik ventilasyona baflland›. Hemokültürde me-
tisiline rezistan staphylococcus aureus (MRSA) üremesi
üzerine antibiyoterapisi de¤ifltirilen hasta, yat›fl›n›n 11. gü-
nünde sepsis ve böbrek yetersizli¤i nedeniyle kaybedildi.

TARTIfiMA

Translokasyonlar, ebeveynlerden kal›t›labildi¤i gibi,
hastam›zda görüldü¤ü gibi de novo olarak da oluflabilir.
Aile üyelerinden hiçbirinin etkilenmedi¤i olgumuzda, 3.
kromozom ile 4. kromozomun k›sa kollar› aras›nda den-
geli bir translokasyon bulunmufltur. Kromozomal ano-
maliler ile konjenital lenfatik malformasyon birlikteli¤i
s›k rastlanan bir durumdur ve birinci trimesterde ultra-
son ile prenatal tan›s› mümkündür. Konjenital lenfatik
malformasyonlar fetal anöploidinin ultrasonografik bir
belirleyicisi oldu¤undan, bu hastalara fetal karyotipleme
önerilir (2,3). Karyotipleme bu olgularda %61’e varan
oranlarda anormal sonuç vermifltir (3), fetuslar›n yar›ya
yak›n›nda monozomi X bulunurken, %10-15 olguda da
trizomi 18, 21 ve 13 saptanm›flt›r (4,5,6). Konjenital lenfa-
tik malformasyonlardan bizim olgumuzda da görülen
kistik higroma s›kl›¤› 10000 do¤umda 5,13 olarak bildiril-

mifltir (1). Ganapathy ve ark. fetal kistik higroma ile
%47,6 oran›nda anöploidi birlikteli¤i saptam›fllard›r (6).
Tanr›verdi ve ark. fetal kistik higromal›larda %68.8 ora-
n›nda fetal anomali saptam›fllard›r. En s›k rastlan›lan
otopsi bulgusu ise ekstremite ve kraniofasial anomaliler
(%25) olmufltur (7).

Literatürde 1995’de Dallery ve ark.’n›n tan›mlad›¤› t
(3;4) (q27;p11) translokasyonu d›fl›nda 3. ve 4. kromozom
aras› translokasyon bildirilmemifltir ki,bu da non-Hodg-
kin lenfomada hemopoetik hücrelerde saptanm›flt›r (8).

Üçüncü ve 4. kromozomlar›n di¤er kromozomlarla
translokasyonlar› birçok kez bildirilmifltir. Özellikle 3. kro-
mozom uzun kolunun translokasyonlar›, akut myeloid
lösemili hastalar›n yaklafl›k %2’sinde saptanm›flt›r (9). Bu-
nun d›fl›nda herediter renal karsinomda (10), küçük hüc-
reli akci¤er kanserinde(11), diffüz büyük B-hücreli lenfo-
mada (12), myelodisplastik sendromda (13) 3. kromozom
translokasyonlar› bildirilmifltir. 

Olgumuzda da transloke olan bölgelerden biri olan 3p
13 ve 3p 14 bölgelerinin tümör supresör genlerinin olas›
lokalizasyonu oldu¤una dair kan›tlar da vard›r (10,14).

Yenido¤an dönemindeki konjenital malformasyonla-
r›n önemli bir yüzdesini kromozomal anomaliler olufltu-
rur. Bir k›s›m sendromlara sadece klinik bulgularla tan›
koymak mümkünken, di¤er nedenlerle aç›klanamayan
multipl anomali varl›¤›nda kromozom analizi yapt›rmak
gerekir. Kromozom analizi sonucu prognoz belirlenebildi-
¤i gibi, etkilenen çocu¤un ebeveynlerinin ve di¤er akraba-
lar›n›n ileriki gebeliklerine ait olas› risk de tan›mlanabilir.
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