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Ailesel Resiprokal Translokasyon Olgusu ve Tekrarlayan Diisiikler

Diclehan Oral*, M.Nail Alp*, Turgay Budak*

OZET

Bu c¢aliymamizda, Anabilim dali laboratuvarimiza refere edilen,
reprodiiktif oOykiisiinde 3 diigitk bulunan ciftte ve ailesinde yapilan
sitogenetik analiz sonuclari sunulmustur. Ailenin 4 bireyinde 5 nolu
kromozomun kisa, 10 nolu kromozomun uzun kolu arasinda olusan dengeli
resiprokal translokasyon [46,XY, t(5;10)(p15.3;q24), 46,XX,t(5;10)
(r15.3;q24)] saptanmigtir. Bu tasiyict bireylerin odykiilerindeki tekrarlayan
diigiiklerin, gamet olusumu siwrasindaki translokasyonun dengesiz dagilimi
sonucu olabilecegi diisiiniilmiistiir.

Anahtar Kelimeler: Dengeli Resiprokal Translokasyon, Tekrarlayan
Diistikler

A Familial Reciprocal Translocation Case and Recurrent Abortions

SUMMARY

In this study, we present the results of a cytogenetic analysis performed
on a couple and their family, who were referred to our clinic with three
abortions in their reproductive history. In four individuals of the family, a
balanced reciprocal translocation [46,XY,t(5;10)(p15.3;924), 46,XX,t(5;10)
(p15.3;q24)], which formed between the short-arm of the chromosome 5
and long-arm of the chromosome 10, was determined. We concluded that
the recurrent abortions in the history of these carrier individuals might
result from the unbalanced distribution of translocation during gamet
formation.
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GIiRIiS
Sppntan dustikler gebeligin en yaygin - dengeli translokasyona rastlanildigi ve goriilme
komplikasyonu  olup, uterin anomaliler, sikligmin % 0’ dan %l4’e kadar degisen

immiinolojik problemler, hormonal dengesizlik-
ler, enfeksiyonlar ve genetik gibi birgok farkli
nedenlerle olusabilmektedir (1, 2).
Arastirmalar, klinik olarak belirlenmis tiim
gebelikler arasinda abortus sikligmin % 15
kadar oldugunu ve 1. trimester abortuslarin
%50 kadarinin anormal kromozom kurulusuna
sahip bulundugunu gostermektedir (3). Ayrica
abortuslarda saptanan kromozomal diizensizlik-
lerin bir kismmnin dengeli translokasyon
tasiyicist ebeveynlerde meydana gelen denge-
siz gametler tarafindan olusturuldugu bildiril-
mektedir (4). Dengeli translokasyon tipi
diizensizlikler diisiiklerin baslica nedeni kabul
edilmektedir (5). Tekrarlayan spontan diigiikleri
olan ciftlerde en sik olarak resiprokal tipi

oranlarda oldugu rapor edilmektedir (6,7).

OLGU SUNUMU

Sitogenetik calisma i¢in laboratuvarimiza
refere edilen, akraba olmayan ve 3 spontan
abortus Oykiisii olan ¢iftte pedigri ve
kromozom analizi yapilmustir.

Kromozom analizi i¢in periferik kan kiiltiirii
yontemi uygulanmis, hazirlanan preparatlar
Giemsa-bantlama teknigi ile boyanarak her
birey i¢in 30-50 metafaz plagindaki kromozomlar
sayisal ve yapisal diizensizlikler yoniinden
degerlendirilmis ve en az 10 bantli metafazdan
karyotip yapilmistir.

Bu degerlendirme sonucunda c¢iftte kadin
este normal kromozom kurulusu (46,XX),
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erkek este dengeli resiprokal translokasyon
[46,XY,t(5;10)(p15.3;q24)] saptanmustir (Sekil
1).
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Sekil 1. 46,XY,t(5;10)(p15.3;q24) resiprokal
tipi dengeli translokasyon tasiyicist olguya ait
metafaz plag1 ve karyotip.

Resiprokal  translokasyonun  orijinini
belirlemek amaciyla ulagilabilen 1. derece
akrabalarinda kromozom analizi yapilmis,
sonucta probandin erkek kardesinin, kiz
kardesinin ve annesinin de ayni resiprokal
translokasyonu tagidig1 saptanmustir.

Pedigri analizinde probandin hi¢ yasayan
cocugunun olmadigi, 3 tane spontan abortus
Oykiisii oldugu belirlenmistir. Yine bu analizde
probandin dengeli resiprokal translokasyon
tasiyicisi erkek kardesinin 3,kiz kardesinin 5 ve
annesinin de 4 spontan abortus Oykiisiiniin
oldugu gorilmiistir (Sekil 2).
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) Dengeli translokasyon tagryicis: (48, XX 4(5,10)(p15 39241

I Dengeli translokasyon tagryicis: 46,XY A(5,10)p15.3.9241
Sekil 2. Olguya ait pedigri.

TARTISMA

Dengeli resiprokal translokasyon tasiyicisi
bireylerde genetik bilgi farkli olarak yeniden
diizenlenmis olsa da eksiksiz  olarak
bulunmaktadir. Bu nedenle boyle tasiyict
bireyler fenotipik olarak normal, kromozomal
olarak dengesiz gamet {iretme yOniinden
anlamli oranda artmig riske sahiptirler (8, 9).

Resiprokal translokasyon tasiyicisi anne
veya babada gametler olusurken 1. mayoz
bolinmede 4 kromozom 2 yavru hiicreye
cesitli  sekillerde dagilarak segregasyona
ugramakta ve gametleri olusturmaktadir.
Alternate  segregasyonda  iki  derivatif
kromozom bir yavru hiicreye, 2 normal
kromozom diger yavru hiicreye gitmektedir.
Sonugta olusan gametlerin yaris1i dengeli
translokasyon kromozomu tasiyicist olurken
diger yaris1 normal kromozom igerigine sahip
olmaktadir. Adjacent 1 ve 2 segregasyonda
olusan gametler dengesiz kromozom igerigine
sahip parsiyel trizomik tirlinler olusturmaktadir
(8-11).

Probandimizin {i¢ spontan abortus igeren
reprodiiktif ~ Oykiisii  kromozomal analiz
sonunda saptanan resiprokal translokasyon
tagtyicithi@i  ile  uyumludur. Bu  ¢iftin
olusabilecek  tiim  gebelikleri  abortus,
intrauterin fetal oOliim, konjenital anomalili
bebek, kromozomal olarak dengeli
translokasyon tasiyicist fakat normal fenotipli
bebek veya tamamen saglkli  bebek
olasiliklarma sahiptir (12).
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Resiprokal translokasyonlarda anne veya
baba tastyicilarin dengesiz gamet olusturma
riski esittir. Mayotik segregasyon sonunda
olusan dengesiz gamet oran1 4/6 gibi yiiksek

oranda olmakta ve dengesiz gamet ile
dollenme ¢ogunlukla spontan abortus ile
sonuglanmaktadir  (8). Probandin  erkek

kardesinin, kiz kardesinin ve annesinin de
kendisi gibi resiprokal translokasyon tastyicisi
olmasi nedeniyle reprodiiktif dykiilerindeki s6z
konusu kayiplarin dengesiz gamet olusturma
yoniinden anlamli oranda artmis riske sahip
olmalarindan kaynaklandig diisiiniilmiistiir.

Dengeli kromozomal diizensizlik tasiyan
ebeveynlerin dengesiz kromozomal
diizensizligi olan fetus riski % 10-15 olmas1
nedeniyle prenatal sitogenetik tant
endikasyonlar1 i¢inde Onemli bir grubu
olusturmaktadir(8). Bu da  resiprokal
translokasyon saptanan ebeveynlerin sonraki
tim gebeliklerinde prenatal sitogenetik tani
gerekliligini ortaya koymaktadir.
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