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Ailesel Resiprokal Translokasyon
Olgusu ve Tekrarlayan Dusukler

Ayse BALCI, Meral YIRMIBES, Filiz BAL, Sema MUTGAN, Sevda MENEVSE
Gazi Universitesi Tip Fakiiltesi Tibbi Biyoloji ve Genetik Anabilim Dali

OZET

AILESEL RESIPROKAL TRANSLOKASYON OLGUSU VE TEKRARLAYAN DUSUKLER

Calismamizda, 11 ve 13'Uncu kromozomlarin uzun kollari arasinda olusan ailesel dengeli translokasyon bildirilmistir. Bu
dengeli translokasyonda kirilma noktalari 11923 ve 13q34'dur. Ulasilabilen aile bireylerinden 4 tasiyicinin higbirinde feno-
tipik bir abnormalite bulunmamistir, ancak bu bireylerde goriilen habituel abortuslar gamet olusumunuda translokasyo-
nun dengesiz dagihmi sonucunda olabilecegi disunilmektedir.

Anahtar Kelimeler: Dengeli translokasyon, Hambituel abortus

SUMMARY

FAMILIAL RESIPROCAL TRANSLOCATION CONSISTENT WITH RECURRENT ABORTUSES

In this paper a familial balanced translocation between the long arms of chromosomes 11 and 13 is decribed. The break
points are localized to 11923 and 13g34. Ne phenotypical abnormalities were found in any of the carriers, but habituel

abortions were freguent and might be associated with results of the tranlocation due to unbalansed segregation.

Key Words: Balanced translocation, Habituel abortus

iim gebeliklerin % 10-20'si spontan abortus ile
Tsonlanmaktadlr (1). Spontan abortuslar uterin
anomaliler, hormonal dengesizlikler, immiino-
lojik etkenler, enfeksiyon veya genetik hastaliklar gi-
bi bir¢ok farkli nedenlerle olusabilmektedir. Diisiik
materyalinden yapilan sitogenetik ¢aligmalarda yakla-
sik % 50 oraninda kromozomal anomaliler saptanmis-
tir. Bu kromozomal anomalilerin yaklasik %4-5'ini ya-
pisal kromozomal anomaliler olusturmaktadir (2).
Toplumda fenotipik olarak normal goriinen yetis-
kinlerin dengeli kromozom anomalisi tasima sikligi
1/500 olmas1 nedeni ile evli ¢iftlerde bu oran 1/
250'dir (1). Iki ya da daha fazla diisiik Oykiisii olan
ciftlerde, ciftlerden birinde dengeli yapisal bir kromo-
zom anomalisi gbzlenme oran1 % 5-7 arasindadir (3).
Bu oran ¢iftlerdeki spontan diisiik, 6lii dogum, ano-
malili fetus ve intrauterin 6liim Oykiilerinin artmasi
ile orantili olarak % 10'lara kadar yiikselebilmektedir

).
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Reprodiiktif dykiisiinde bir 55 aylik intrauterin
Oliim, 2.5 aylik ve 3 aylik olmak iizere iki spontan
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abortus bulunan 11 yillik evli ¢ift, sitogenetik incele-
me i¢in laboratuvarimiza refere edilmistir. Incelemeye
alman 32 yasindaki kadin ve 34 yasindaki erkek, fe-
notip ve zeka olarak tamamen normal goriiniimlii
olup aralarinda herhangi bir akrabalik iliskisi bulun-
mamaktadir. Standart periferik kan lenfosit kiiltiirii ve
GTG bantlama sonucunda eslerin karyotipleri elde
edilmistir. Erkekde normal karyotip (46,XY) kadinda
resiprokal translokasyon 46,XX,t (11; 13) (q23;q34)
belirlenmistir. Resiprokal translokasyonun orjinini be-
lirlemek amaciyla probandimizin anne, baba ve ulasi-
labilen akrabalarinin sitogenetik incelenmesinde ba-
ba, erkek kardes ve halanin da ayni resiprokal trans-
lokasyonu tasidig1 tesbit edilmistir (Sekil 1).

Pedigri analizinde probandin 0-1 hafta yasayan ve
fenotip olarak normal goriinen 2 tane Olii erkek kar-
desinin ve 3" evli I'i bekar 4 tane saglikli yasayan
erkek kardesinin oldugu belirlenmistir. Probandin
kardeslerinin hicbirinde spontan diisiik ve intrauterin
Oliim Oykiisii bulunmamaktadir ve hepsi saglikli ¢o-
cuklara sahiptir. Probandin halasinin 3 tane spontan
diisiik ve bir tane intrauterin 6lii dogum Oykiisiiniin
oldugu gortilmiistiir (Sekil 2).

TARTISMA

Dengeli kromozom anomali tastyicisi olan birey-
lerde biitiin genetik bilgi farkli olarak paketlenmis ol-
sa da eksiksiz olarak bulunmaktadir. Bu nedenle
dengeli resiprokal translokasyon tasiyici birey fenoti-
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Resim 10 Probanda ait karyorip: 46,XX,t(11;13)(; q23>q'ﬂ34)

pik olarak normaldir, ancak kromozomal olarak den-
gesiz gamet iiretme ve anormal progeni yoniinden
anlamli oranda artmus riske sahiptir (4).

Dengeli resiprokal translokasyon tasiyicisi anne
veya babada gametler olusurkun 1. mayos boliinmede
4 kromozom 2 yavru hiicreye cesitli sekillerde (Al-
ternate, Adjacent 21, Adjacent 2) dagilarak ayrisima
(segregasyon) ugramakta ve gametleri olusturmakta-
dir. Alternate ayrisimda olusan gametlerin yaris1 den-
geli kromozom tasiyicist olurken diger yarisi normal
kromozom igerigine sahiptir. Adjecent 1 ve 2 ayrisi-.
minda olusan gametler dengesiz kromozom igerigine
sahip parsiyel monozomik ve parsiyel trizomik tirtinler
olusturmaktadir (2).

Probandimizin iki spontan abortus ve intrauterin
Olimii iceren reprodiiktif dykiisii kromozomal analiz

sonunda saptanan resiprokal translokasyon tasiyiciligi
ile uyumludur. Bu ¢iftin olusan tiim gebelikleri dii-
siik, intrauterin fetal 6liim, konjenital anomalili bebek
kromozomal olarak etkilenmis (tasiyici) fakat normal
fenotipli bebek veya tamamen saglikli bebek ihtimal-
lerine sahiptir (1).

Resiprokal translokasyonlarda anne veya baba ta-
styicilarin dengesiz gamet olusturma riski esittir. Ma-
yotik segregasyon sonunda olusan dengesiz gamet
orani 4/6, gibi son derece yiiksek oranda olmasina
ragmen dengesiz gametlerin biiyiik ¢ogunlugunun
dollenme yetenegi bulunmamaktadir ve dengesiz ga-
met ile dollenme ¢ogunlukla embriyonik kayip-veya
kendiliginden diisiik ile sonuglanmaktadir. Eger fetus
canli kalmay1 basarir ise fenotipik olarak anormal ol-
masi beklenmektedir. Bu nedenle dengeli translokas-
yon tastyan ailelere amniosentez uygulanan olgularda
dengesiz kromozom anomali risk orani % 11.7 (ano-
malili fetus) olarak tesbit edilmektedir (4). Normal fe-
notipli fetuslarda ise dengeli tastyici karyotipi ve nor-
mal karyotip oranlarinin esit oldugu yine ayni calig-
malarda gosterilmektedir.

Sekil-2: Pedigri (B - 46, XX 11513)4q25,034) tagivier kadm, Tl - 46,7001 1,13 Hq23:974) tasvac
erkek. [A] 46, XY normal karyotiph erkek, (0 6. XX normal karyotiphi kadm. " mitrauterin
fetal dlim,  « ; spontan digik)

Jonathan P.Park ve arkadaglan tarafindan ailesel
(11;13) (g21>ql4) tasiyicilign ve bu tastyict bireyden
olusan gebelikte llq'nun distalinin ve 13q'nun prok-
simalinin duplikasyonunun goriildiigii noral tiip de-
fekti (spina bifida ve myelosehisis) ve Chiari II mal-
formasyonu olan erkek fetus bildirilmistir (5). Bizim
translokasyon bolgemiz (t(1lq;13q)) 1lg'nun distalin-
de yer almaktadir. Proband ve babasinin reprodiiktif
Oykiisiinde bulunan fetal ve neonatal Sliimlerin (Se-
kil 2) patoloji raporlari bulunmadig: i¢in anomalilerin
varlig1 ve niteligi hakkinda saglikli bir degerlendirme
yapilamamaktadir. Ancak ebeveynlerin resiprokal
translokasyon tastyicisi olmasi nedeniyle, obstetrik
Oykiide s6z konusu kayiplarin dengesiz kromozomal
yapinin sonucu olarak olusabilecegini diisiindiirmek-
tedir.

Dengeli kromozomal anomali tagiyan ebeveynle-
rin dengesiz kromozomal anomalili fetus riski % 10-
I5 olmasi nedeniyle prenatal sitogenetik tan1 endikas-
yonlari i¢inde 6nemli bir grubu olusturmaktadir. Pro-
band, babasi, erkek kardesi ve halasinda da saptanan
resiprokal translokasyon ailenin bundan sonraki tiim
gebeliklerine prenatal sitogenetik tan1 gerekliligini or-
taya koymaktadir.
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