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STRESZCZENIE

Studium przypadku zespofu mozaikowej trisomii chromoso-
mu 9

Perenc L."3, Bielak J.}, Guz W.?*
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W artykule oméwiono przypadek kliniczny mozaikowej trisomii chro-
mosomu 9 u niemowlecia pici meskiej. Zespot ten charakteryzuje
sie wystepowaniem: niskiej urodzeniowej masy ciata, cech dysmor-
ficznych w budowie twarzy, dfoni, stoép, wad narzgdowych: mézgo-
wia, serca, narzgdéw moczowo-ptciowych, szkieletu, wad narzgdow
zmystu (oka i ucha) oraz réznych probleméw medycznych ujawnia-
Jacych sie w okresie pourodzeniowym. Wymienione objawy wyste-
powaty w omawianym przypadku klinicznym. W niektorych przypad-
kach dodatkowo wystepujg zmiany skérne — mozaika barwnikowa
wzdtuz linii Blaschki, co wskazuje na zjawisko mozaikowato$ci ge-
netycznej. Aby dokonac rozpoznania, nalezy uporzgdkowac w od-
powiedni sposob dane uzyskane na podstawie zebranego wywia-
du, badania fizykalnego, wykonanych badan dodatkowych, a takze
wykonac odpowiednie badanie genetyczne. Warto poréwnac obraz
kliniczny i historie choroby pacjenta z danymi przedstawionymi w pi-
Smiennictwie, aby utwierdzic sie o wystepowaniu zwigzKu przyczy-
nowo-skutkowego.

Stowa kluczowe: zespdt wad wrodzonych, mozaikowa trisomia
chromosomu 9

Wprowadzenie

Przyktadem mozaikowatosci genetycznej jest mo-
zaikowa trisomia chromosomu 9 [1]. Mozaicyzm to
obecnos$¢ w jednym organizmie co najmniej dwoch

ABSTRACT
A Case Study of Mosaic Trisomy Chromosome 9 Syndrome
Perenc L."3, Bielak J.°, Guz W.*>*

! Institute of Health Sciences, University of Rzeszéw, ? Institute of
Medical Sciences, University of Rzeszéw, ° Department of Pediat-
ric Neurology and Pediatrics, Clinical Provincial Hospital No. 2 Saint
Jadwiga Queen in Rzeszéw, * Clinical Department of Radiology and
Imaging Diagnostics, Clinical Provincial Hospital No. 2 Saint Jadwiga
Queen in Rzeszéw

The article discusses a clinical case of mosaic trisomy of chromo-
some 9 in a male infant. The discussed syndrome is characterized
by the presence of low birth weight, dysmorphic features in the
structure of face, hands and feet, defects of internal organs and
various medical problems appearing in the postnatal period. The
above-mentioned symptoms occurred in the clinical case discussed.
In some cases, skin lesions occur - pigment mosaic skin lesions
along the Blaschko lines, which rather indicates the phenomenon
of genetic mosaicism. To make a diagnosis, the data obtained on
the basis of the interview, physical examination and additional tests
should be properly organized and an appropriate genetic test should
be performed. It is worth comparing the clinical picture and patient’s
medical history with data presented in the literature to confirm the
existence of a cause-and-effect relationship.

Keywords: congenital defect syndrome, mosaic trisomy of chromo-
some 9

linii komérkowych o réznych genotypach. W tym
przypadku dodatkowy chromosom 9 wystepuje
w kariotypie, ale nie we wszystkich komérkach or-
ganizmu. Pozostate komorki organizmu majg prawi-
dtowy kariotyp. Trisomia mozaikowa jest spowodo-
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wana nieprawidtowag mitozg komorek embrionalnych

w stadium blastuli lub gastruli. Nadmiar materiatu

genetycznego zmienia przebieg rozwoju ontogene-

tycznego. Mozaikowa trisomia chromosomu 9 ma
lepsze rokowanie w zakresie przezycia i oczekiwa-
nej dtugosci zycia w poréwnaniu z prostg trisomig
chromosomu 9 [2]. Mozliwe, ze istnieje korelacja
miedzy zmiennoscig fenotypowg a odsetkiem komo-

rek z trisomig 9 [1].

Mozaikowa trisomia chromosomu 9 ma zmienny fe-
notyp [9]. Charakteryzuje sie wystepowaniem:

1) niskiej masy urodzeniowej [1, 3],

2) cech dysmorficznych w budowie twarzy [1-5], dtoni
i stop [1, 4-7],

3) wad narzaddéw: moézgu [1-3], serca [1-3, 5-7], na-
rzgdoéw moczowo-ptciowych [1-2, 4, 6-7], szkieletu
[1-4], narzadow zmystow: oka [1, 2] i ucha [1, 4],

4) probleméw zdrowotnych: niepetnosprawnosci in-
telektualnej [1, 2] i ruchowej [2], drgawek [4, 6],
problemoéw oddechowo-krgzeniowych [4, 8], powi-
kfarh podczas intubacji i znieczulenia ogoéinego [8],
refluksu zotgdkowo-przetykowego [4-5], trudnosci
w karmieniu [3], otytosci [8], postepujgcych defor-
macji uktadu kostnego [8] i innych [1, 2],

5)w niektérych przypadkach zmian skérnych, jak
zmiany barwnikowe mozaikowe skory wzdtuz li-
nii Blaschki [9] — obecnos¢ takich zmian skérnych
wskazuje na zjawisko mozaikowatosci genetycznej
[10], a nie na zespdt mozaikowej trisomii chromoso-
mu 9 [9].

Metodg diagnostyczng pozwalajgcg na okreslenie
mozaikowatosci genetycznej i rodzaju aneuploidii,
w tym mozaikowej trisomii 9 chromosomu, jest ana-
liza mikromacierzy chromosoméw [3]. Posiada ona
wyzszg skutecznos¢ diagnostyczng w poréwnaniu
z konwencjonalng analizg kariotypu [3]. W celu okre-
Slenia stopnia mozaikowatosci trisomii 9 mozna zasto-
sowaé metafazowg lub miedzyfazowg fluorescencyj-
ng hybrydyzacje in situ [7] lub analize cytogenetyczng
z prazkami G [2].

Prezentacja przypadku klinicznego

Pierwszym etapem postepowania diagnostycznego
byto uporzadkowanie licznych danych zebranych na
podstawie wywiadu, powtarzanego badania fizykal-
nego przeprowadzanego przez réznych specjalistow
oraz licznych badan dodatkowych zebranych w trak-
cie dtugotrwatej hospitalizacji pacjenta w Wojewddz-
kim Szpitalu Klinicznym Nr 2 im. Sw. Jadwigi Krlowej
w Rzeszowie.

Prezentowany pacjent pochodzit z trzeciej cigzy,
trzeciego porodu, urodzit sie przez cesarskie cie-
cie (stan po cesarskim cieciu) w 38. tygodniu cigzy.
Poporodowa ocena w skali Apgar wyniosta 9. Wiek
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matki w chwili poczecia wynosit 39 lat. USG prena-

talne ujawnito jedynie hipotrofie wewnatrzmaciczna.

U dziecka stwierdzono:

1) niskg mase urodzeniowa, ktdra wynosita 2485 g;

2) dysmorficzng budowe twarzy: hipoplazja prawej
potowy twarzy, po stronie prawej: mikrocje typu I,
matg szpare powiekowa, cofnietg zuchwe, gotyckie
podniebienie oraz dysmorficzng budowe stép (sto-
py pietowo-koslawe);

3) wady narzadowe: hipotrofia obu ptatéw czotowych
mézgu (tab. 1A), poszerzone komory boczne mo-
zgu z zaokrgglonymi rogami czotowymi, wskaznik
Evansa — 0,33, przetrwaty otwdr owalny, obustron-
ne wnetrostwo pachwinowe, przedwczesne za-
rodniecie prawego szwu wiencowego, resztkowe
zebra przy pierwszym kregu ledzwiowym — 13 para
zeber, zez rozbiezny (tab. 1B), matoocze po stronie
prawej (tab. 1C, D, E), obustronna hipoplazja ucha
zewnetrznego i sSrodkowego z przewaga strony pra-
wej (tab. 1F);

4) problemy zdrowotne: opdzniony rozwdj psychomo-
toryczny, niedostuch, bezdech, powiktania podczas
intubaciji, refluks zotgdkowo-przetykowy, trudnosci
w karmieniu, dysharmonijny rozwdj somatyczny,
asymetryczne utozenie ciata mogace predyspono-
wac do postepujgcych deformacji uktadu szkieleto-
wego i inne.

Po analizie i zestawieniu zebranych danych stwier-
dzono, ze istniejg podstawy do przeprowadzenia
diagnostyki genetycznej. Probke krwi przestano do
Pracowni Cytogenetyki Zakladu Genetyki Medycznej
Instytutu Matki i Dziecka w Warszawie. Na podstawie
wyniku testu diagnostycznego przeprowadzonego
metoda poréwnawczej hybrydyzacji genomu z wyko-
rzystaniem mikromacierzy oligonukleotydéw catego
genomu stwierdzono kariotyp meski oraz brak réwno-
wagi genomu w postaci mozaikowe;j trisomii 9. W celu
okreslenia stopnia mozaikowatosci trisomii 9 pary za-
lecono wykonanie badania kariotypu lub fluorescen-
cyjnej hybrydyzaciji in situ. Badanie to nie zostato jesz-
cze przeprowadzone. Podobnie nie wykonano badan
genetycznych rodzicéw, co stanowi pewne ogranicze-
nie diagnostyczne.

W omawianym przypadku, w poréwnaniu do przy-
padkéw opisywanych w literaturze, niska masa uro-
dzeniowa oraz zmiany fenotypowe, takie jak cechy
dysmorficzne w budowie twarzy i stép, wady narzado-
we i problemy zdrowotne, byly podobne, natomiast nie
stwierdzono dysmorficznej budowy dtoni i zmian pig-
mentowych mozaikowych skéry wzdtuz linii Blaschki.
Jak dotgd w literaturze nie opisano przedwczesnego
zaro$niecia szwu czaszkowego w mozaikowe;j trisomii
chromosomu 9.

Pacjent od urodzenia znajduje sie pod intensyw-
ng opiekg wielodyscyplinarng, ktéra bedzie konty-
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nuowana w przysziosci. W najblizszym czasie pla-
nowane jest leczenie chirurgiczne przedwczesnego

zarosniecia szwu

czaszkowego, aparatowanie

stuchu oraz uczestnictwo w zajeciach wczesnego
wspomagania rozwoju. Nalezy takze wspomnieé, ze
dziecko z mozaikowg trisomig chromosomu 9 bedzie
potrzebowato pomocy doswiadczonego zespotu me-
dycznego: chirurga, neurochirurga, ortopedy, kardio-
loga, neurologa, okulisty, audiologa, otolaryngologa,
dietetyka, neurologa, fizjoterapeuty i pielegniarki.

Tabela 1. Rezonans magnetyczny wykonany w 6smym tygodniu zycia

Whioski

Aby postawi¢ diagnoze, nalezy odpowiednio uporzad-
kowa¢ dane uzyskane na podstawie wywiadu, badania
przedmiotowego i badan dodatkowych. W przypadku
podejrzenia nieprawidtowego genotypu jako czynnika
etiologicznego nalezy wykona¢ odpowiednie badania
genetyczne. Aby potwierdzi¢ zwigzek przyczynowo-
-skutkowy, warto poréwnac obraz kliniczny i historie cho-
roby pacjenta z danymi przedstawionymi w literaturze.

A. Asymetria mozgoczaszki
z przyptaszczeniem prawe;j
czesci tuski kosci czotowej

i prawej kosci ciemieniowej,
cechy hipotrofii obu ptatow
czotowych, bardziej nasilone
po stronie prawej, posze-
rzone przestrzenie ptynowe
przymdzgowe.

B. Rozbiezne ustawienie
gatek ocznych.

C. Zmieniona budowa
stropu oczodotu prawego,
zagtebienie w miejscu, gdzie
wystepuje zarastanie szwu
wiencowego prawego.

D. Dla poréwnania strona
lewa.

E. Prawa gatka oczna nie-
znacznie mniejsza w porow-
naniu do lewe;.

F. Po stronie prawej brak
prawidtowo wyksztatconej
matzowiny uszne;j.
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