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AILESEL RESIPROKAL TRANSLOKASYON OLGUSU VE TEKRARLAYAN DUSUKLER

AYSE BALCI, MERAL YIRMIBES, FILIZ BAL, SEMA MUTGAN, SEVDA MENEVSE

GAZI UNIVERSITESI TIP FAKULTESI TIBBI BiYOLOJI VE GENETIK ANABILIM DALI

Biylik bir toplum sagh@: sorunu olan kromozomal anomaliler tekrarlayan daguklerin
agiklanmasinda Onemli bir etiyolojik faktérdir. ki veya daha fazla disik 6ykisd olan
giftierde, ciftlerden birinde dengeli yapisal bir kromozom anomalisi % 5-10 oraninda
gdzlenmektedir. Caligmamizda tekrarlayan dusiik Oykisi nedeni ile sitogenetik analiz
yapilan bir olguda annede 46,XX,t(11;13)(q23:934) karyotipi saptanmugtir, birinci derece
akrabalarinin  sitogenetik incelenmesi sonucunda babanin ve erkek karde§in' de aym
resiprokal transiokasyonu tasididi belidenmigtir. Bu caligmada ailesel . resiprokal
transiokasyon olgusu sunulurken séz konusu dengeli translokasyonu tagiyan aile bireylerine
getirdigi reprodiktiv riskler tartigiimaktadir. Saptanan bu karyotip ailenin bundan sonraki tom

gebelikierine prenatal-sitogenetik tant gerekliligini ortaya koymaktadir.
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UGCLO TEST ILE FETAL DOWN SENDROMU TARAMASINDA ILK SONUCLARIMIZ

FILIZ BAL!, AKGUN YiLDIZ2, MERAL YIRMIBES!?, ZEKI TANER2, ROZA ESKANDARIZ2.
SEVDA MENEVSE!

G.UT.F TiBBI BIYOLOJI VE GENETIK ABD! , KADIN HASTALIKLARI VE DOGUM ABD2.

Dodum odncesi sitogenetik tant ¢alismalannda kromozom anomalisi igin risk fakt8rerinin
bilinmesi fetusun etkilenme olasihinin belirlenmesi agisindan son derece Snemlidir. Son
yillarda, tim gebeliklerde Down sendromunun taranmasi amaciyla anne serumunda AFP,
hCG, uE3 diizeyleri anne yayi ile birlikte dederiendiriimektedir. “Uglii test” olarak adiandirian
bu yontem ile Down sendromu olgulannin yaklagik %601 belirlenebilmektedir. Galigmamizda
obstetrik poliklinijine antenatal takip icin bagvuran 18-20'ci gebelik haftalarinda bulunan 186
gebelidin, anne serumlarinda AFP hCG,uE3 diizeyleri anne yas: ile kombine edilerek Down
sendrom riski belidenmistir. Down sendromu riski 1:250 {zerinde saptanan 51 olguya
amniosentez uygulanarak, fetal karyotipleme yapimigtir. iki oiguda Down sendrt;mu
(47 XX+21) saptanmustir (2/51 olguda). Down sendromu saptanan 1. olguda anne yast 30,
Uglit testde belirlenen risk 1:48'dir. Anne yast 39 olan 2. olguda Gglii testde risk 1:90 olarak
saptanmistir. Ugl testin 35 yas Uzeri ve alti anne grubunda, fetal Down sendromu riskinin
belirlenmesinde etkin bir tarama ybntemi oldufu vurgulanmaktadir. Bizim oigu sayimiz
henlz kisith olmakla birlikte,bu yargty destekler gbriinmektedir.
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