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Apstrakt

Trizomija 13 (Patau sindrom) je ozbiljan klinic¢ki
entitet. 85% pacijenata ne prezivi duze od godinu
dana, a veéina umire pre nego Sto napuni Sest meseci.
Mi prikazujemo Zensko novorodence, uzrasta 30
dana, tre¢e dete iz kontrolisane trudnoce, koje je
imalo trizomiju 13. hromozoma. Dete je rodeno u
terminu, vaginalnim putem, tezine 3200 grama. Drugi
dan zZivota razvija respiratorni distres, pa je prevedeno
u KBC Kragujevac. Na prvom klinickom pregledu
konstatovan je rascep primarnog i sekundarnog
nepca, ASD, stenoza rami AP, polidaktilija desnog
stopala, microcornea i microftalmia. Posle 27 dana
hospitalizacije u KBC Kragujevac, prebaceno je u
Institut za majku i1 dete Novi Beograd, gde je umrlo
posle tri dana od dana prijema. Tokom hospitalizacije
uzet je uzorak krvi za odredivanje kariotipa.
Roditeljima je savetovano da u slucaju ponovnih
trudno¢a dodu u geneticko savetovaliste Instituta za
prenatalnu dijagnostiku.

Kljuéne reci: Patau syndrom, trizomija 13, hro-
mozomopatija, novorodence.
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Abstract

Trisomy 13 (Sy Patau) is a clinically severe entity.
85% of the patients do not survive beyond one year,
and most children die before completing six months of
age. We report a female child, 30 day old, white, the
third child of a non-consanguineous couple, who pre-
sented trisomy 13. The child was born at term, from a
vaginal delivery, weighing 3200 g. The second day of
life the development of respiratory distress translat-
ed ino KBC Kragujevac (release list n0.29623). The
initial clinical examination detected shisis primariy
and secunday palate, ASD, stenosis rami AP, poli-
dactily pedis dextri, microcornea and microftalmia.
After 27 days of hospitalization in KBC Kragujevac,
transferred to the Institute for mother and child New
Belgrade, where he died after three days of receipt.
During hospitalization blood samples were taken for
determination of kariotip. Parents are advised that in
case of subsequent pregnancies occur in the genet-
ic counseling of the Institute for prenatal diagnosis.

Key words: Patau’s syndrome or T13,
chromosomopathy, newborn.

Trizomija 13 (takode poznata kao Patau sindrom) je genetski poremecaj u kome osoba ima tri kopije
genetskog materijala na hromosomu 13, umesto uobicajenih dva primerka. Retko, ekstra materijal moze biti
vezan za drugi hromozom (translokacija)!.

Sindrom je otkrio i opisao prvi put Klaus Patau (Klaus Patau) 1960. godine. Oznacava se 47 XX+13 ili 47
XY+13, u zavisnosti od pola!. Uestalost sindroma je oko 1:8000 -12000 zivorodencadi. Specifi¢an etioloski
faktora za nastanaka ovog sindroma nije naden, ali postoji znacajna povezanost sa staro$¢u porodilja. U
normalnim somatskim ¢elijama coveka broj hromozoma je 46, a u malom broju slu¢ajeva, oko 5%, moze se
javiti i tzv. mozaicizam, pri kome postoje dve ¢elijske linije: jedna sa normalnim brojem hromozoma, a druga
sa trizomijom hromozoma 13. Obi¢no su ovakve osobe sa blazim simptomima i lak§im oblikom bolesti>>.

Poremecaj se manifestuje multiplim anomalijama: rascep usne, vilice i nepca (heliognatopalatoshiza),
mentalna retardacija, polidaktilija, pupCana i preponska kila, mala glava (mikrocefalija), teske malformacije
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mozga (arinencefalija), malformacije ociju (mikroftalmija ili anoftalmija), anomalije srca, bubrega (cisti¢ni
bubrezi, potkovicasti bubrezi) i sistema za varenje, zbog Sega samo oko 10% dece prezivi prvu godinu Zivota*.

Prenatalni skrining testovi, kao $to su alphafetoprotein test i ultrazvuk trudno¢e mogu otkriti markere
moguc¢ih hromozomskih poremecaja, ali ne mogu da postave dijagnozu. Samo genetski testovi kao $to je
amniocenteza i CVS (ili testove krvi posle rodenja bebe) mogu dati dijagnozu Patau sindroma. Takode je moguce
da ¢e Patau sindrom biti otkriven kao uzrok gubitka trudnoce, ako par trazi genetsku kariotipizaciju na bebu
posle pobacaja ili prevremenog porodaja. Prognoza.Vise od 80% dece sa trizomijom 13 umire u prvoj godini.

Trizomija 13 moze se dijagnostikovati putem amniocenteze. Roditelji dece sa trizomijom 13 treba da imaju
genetsko savetovaliSte da bi se izbeglo jo$ jedno dete sa ovim sindromom.Tretman.Tretman varira od deteta
do deteta izavisi od specifi¢nih simptoma.

Prikaz sluc¢aja

Zensko novorodenée u 27—om danu Zivota, treée dete iz tre¢e kontrolisane trudnoée, porodaj u terminu
prirodnim putem, TM 3200g, TD 53cm, OG 36¢cm, AS nepoznat. Po rodenju dijagnostikovan primarni i
sekundarni rascep nepca. U drugom danu Zivota zbog razvoja znakova respiratornog distresa prevedeno u
Centar za neonatologiju KC Kragujevac Tokom hospitalizacije je primenjivana oksigenoterapija, antibiotska
terapija (Longaceph, amikacin, Vankomycin, Diflucan, na osnovi antibiograma) i antikonvulzivna terapija.

Ultrazvu¢nim pregledom srca dijagnostikovano je postojanje hemodinamski znacajnog atrijalnog septalnog
defekta (ASD). Zbog prisustva pridruzenih anomalija uraden je kariotip kojim je utvrdeno postojanje trizomije
hromozoma broj 13 - Sy Patau.

Status na prijemu u OIN: Zensko novorodencée u 27-om danu Zivota, TM 2800g, budno, afebrilno, slabog
placa i otezanog disanja, sa kompletnim rascepom primarnog i sekundarnog nepca. Grudni ko§ simetri¢no
respiratorno pokretan. Srcana akcija ritmic¢na, tonovi jasni, Sum se ne ¢uje. Eksteremiteti bez edema. polidaktilija
desnog stopala, 6 prstiju. Sindaktilija petog i Sestog prsta desnog stopala. Neuroloski status: prisutna spontana
motorika, tonus muskulature ekstremiteta uredan.

Laboratorijske i druge analize: Krvna grupa AB Rh pozitivna; Coombs negativan. Hgb 109; Er 3,23; Le
20,5; Tr 232; proteini 55; albumini 39; glikemija 3.8; urea; kreatinin 62; tCO2 24; K 4,7; Na 147; C1 108; Ca
2,76; Mg 0,89; P 2,31; SGOT 37; SGPT 24; CRP: 2,1mg/l. Gasne analize: pH 7,253; pCO2 37.7; pO2 70.0;
HCO3 16,1; ABE-10,1. Kariotip: u radu. Hemokultura i urinokultura: u radu.

Radiografija srca i pluca: prozracnost pluc¢a normalna, sr¢ana senka normalnog polozaja, oblika i veli¢ine.

UZ CNS-a: mozdani parenhim se diferencira dobro. Znaci [IVH i PVH se ne vide. Komorni sistem regularnog
polozaja i lumena.

UZ abdomena: ehosonografski nalaz na parenhimatoznim organima, na bubrezima u fizioloskim granicama.

Ehokardiografski nalaz: situs solitus. Adekvatne venske drenaze. Atrioventrikularni sklad: leva polovina
veca od desne.

Zakljucak: ASD, Stenosis rami AP, Sy Patau.

Na dan prevoda iz intenzivne nege na Hirursku kliniku KC Kragujevac, 26.08.2011. godine u 09h, odrzan je
konzilijum kome su prisustvovali otac i deda novorodenceta, kojima je objasnjena priroda genetskog poremecaja
koje dete ima, kao i klinicki tok i prognoza pacijenta. Postignut je dogovor da se kod deteta primene samo
palijativne mere lecenja. U slucaju naredne trudnoce potrebno je da se roditelji jave u genetsko savetovaliste
Instituta za neonatologiju, radi prenatalne dijagnostike. Istog dana je dete preminulo na Hirurskoj klinici KC
Kragujevac.

Diskusija

Gotovo sve bebe sa trizomijom 13 imaju uocljive dismorfi¢ne karakteristike, kao i anomalije unutrasnjih
organa. Klinicki se ovaj sindrom karakteriSe vrlo teSkim malformacijama mozga (arinencefalija), o¢iju
(mikroftalmija ili anoftalmija), rascepima usne, vilice i nepca (heliognatopalatoshiza), polidaktilijom (veci
broj prstiju), anomalijama srca (defekti septuma), bubrega (cisticni bubrezi, potkovicasti bubrezi) i digestivnog

MATERIA MEDICA ¢ Vol. 30 ¢ No. 2 « april 2014. @



¢ PRIKAZI SLUCAJA

trakta (malrotacije creva)*>6. Prezivljavanje preko nekoliko nedelja je veoma retko, a 50% dece umire u
prva tri dana Zivota. Na§ pacijent imao je rascep usne i nepca (koji je prisutan u 80% odsto nosilaca ovog
sindroma), polidaktiliju, mikroftalmiju i mikrokorneu. Nalaz ultrazvuka na CNS i abdomenu je bio uredan.
Na ehokardiografiji se konstatovalo prisustvo velikog ASD defekta, stenoza grane a.pulmonalis i polidaktilija
desnog stopala.

Genetic¢ki savet

Rizik za ponovno radanje deteta sa Patau sindromom ili nekom drugom aneuploidijom je 1%. U svakoj
slede¢oj trudnoci bracnom paru treba savetovati prenatalnu citogeneticku analizu ploda. UZ pregled drugog
trimestra detektuje dva tipa markera koji ukazuju na aneuploidije’-8. Markeri krupnih strukturnih anomalija i
,,soft* markeri za aneuploidije. U otkrivanju trizomija u ranom II trimestru trudno¢e pomocu 2D i 3D ultrazvuka.
Ovo su nespecificni markeri, tranzitni i mogu se detektovati u drugom trimestru (16 nedelja gestacije), a u
njih spadaju: zadebljanje vratne brazde; skrac¢enje femura i humerusa; blaga hidronefroza; pojacana ehogenost
crevnih vijuga; ehogeni intrakardijalni fokus i ciste pleksusa horioideusa®°-19,

Zakljucéak

Detekcija bilo kakvog abnormalnog nalaza tokom ultrazvu¢nog pregleda trudnice zahteva detaljan pregled
iskusnog ultrasonicara (na adekvatnoj opremi). Ukoliko se radi o trudnici starijoj od 40 godina i ima vise od
jednog ,,soft* markera, kao i u slu¢aju multiplih markera na ultrasonografskom pregledu neophodno je uraditi
genetsku amniocentezu radi iskljuc¢enja hromozomskih anomalija.
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