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OZET

Gergek tetraploidi, prenatal tani amagl girisimlerde oldukg¢a ender rastlanilan kromozom anomalilerindendir. Spontan
abortuslarda ise tim kromozomal anomalilerin %6'sini olusturur.

Annede insiline bagimh diabetes mellitus oldugdu igin prenatal genetik arastirma amagcli amniyosentezde fetal karyotiple-
me yapilmis ve %6 oraninda mozaik tetraploidi saptandidi icin 22 haftalik gebelikte, kordosentez uygulanmis, kordon ka-
nindan yapilan karyotipte de mozaik tetraploidi bulunmustur. Ultrasonografik olarak izlemlerinde hi¢bir anomali saptanma-
yan bebegin etik kurul karari ile dogmasi beklenmis ve dogduktan sonra yapilan fiziki muayene ve karyotip ¢alismasinda

tamamiyla
Anahtar Kelime: Tetraploidi, Kordosentez, Amniosentez.

SUMMARY

normal

bulunmustur.

True tetraploidy is one of the rare chromosomal abnormalities seen in prenatal diagnosis. However its frequency is as high

as 6 % in spontan abortions.

An amniocentesis was applied to an insulin dependent pregnant women for cytogenetic investigation. The karyotype of
the fetus showed mosaic tetraploidy with a frequency of 6% tetraploidic cell. Chordocentesis was confirmed the result of
amniocentesis. Because there were no abnormalities detected on ultrasonographic examination, ethic committee advised
that the pregnancy showed continue. The baby was born at term being physically normal. Karyotype made after the bird

was also normal.
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GIRIS

Mozaik tetraploidi, prenatal sitogenetik ¢aligmalar
icin yapilan amniyosentezlerde ¢cogu kez nor-
mal bir fetusla birlikte gdzlenir (1). Amniyosentezde
tetraploidi daha siklikla epiteloid hiicre kolonilerinde
gozlenir (2). Onceki yillarda amniyosentezde mozaik
tetraploidi saptanmasi iizerine diisiik yaptirilan olgular
bildirilmis olmasia karsin, giinlimiizde deneyimlerin
artmasi nedeniyle amniyosentezlerde mozaik tetraplo-
idi saptanmasina daha temkinli yaklagilmakta ve cogu
sitogenetikgiler klinik bir 6nemi olmadigmi diigiin-
mektedirler (1).

Non-mozaik tetraploidi, fetusta genellikle ultrason-
da saptanabilen belirgin anomalilerle birliktedir (3,4).

Mozaik tetraploidi amniyosentezde saptandiginda
genellikle 6nemli olmadig1 kabul edilse de, yasayan

hem mozaik hemde non-mozaik olgularda ciddi ano-
maliler de bildirilmistir (5,6).

Insiiline bagiml1 diabeti olan annelerin bebeklerin-
de, kongenital malformasyon sikligmin arttig1 bildiril-
rrfektedir (7). Ancak diabetik anne bebeklerinde kro-
mozom aberasyonlarinin artip artmadigi tartismali ol-
makla birlikte, henriques ve arkadaglarmin ¢aligmasi,
karyotip analizinin tip I diabetik gebelerde endikasyo-
nun olmadigini destekler niteliktedir (8).

Insiiline bagimli1 diabeti olan 16. gebelik haftasinda
yapilan amniyosentezde ve 22. haftada yapilan kordo-
sentezde mozaik tetraploidi saptanan ve bebegi termi-
de normal dogan bir gebeyi sunmak istiyoruz.

OLGU

26 yasinda insiiline bagimli diabet nedeniyle teda-
vi gormekte olan gebe, SSK Ege Dogumevi ve Egitim
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Resim 1.

hastanesine izlem i¢in basvurdu. Anne adaymin ilk ge-
beligiydi ve ¢ocugunun kendi diabeti nedeniyle ano-
malili dogmasi konusunda endiseliydi. Son adet tarihi
ve ultrason bulgulart 16. gebelik haftasinda olarak de-
gerlendirildi ve genetik tan1 amagli anmiyosentez uy-
gulandi.

Amniyosentezle alinan 20 cc amniyon sivisi, Bio-
amf [ besiyerinde kiiltiire edildi, 15 giinde yeterli mi-
totik aktivasyon gozlendi ve harvest isleminden sonra
elde edilen metafazlar GTG bantlama y6ntemiyle de-
gerlendirildi. Karyotip yapisinmn 46, XX/92, XXXX ola-
rak (Sekil 1), % 6 oraninda tetraploidi mozaisizmi sek-
linde saptanmasi iizerine, kordosentez yapilmasina
karar verildi. 22 haftada yapilan kordosentezde de da-
ha yiiksek oranda (%20) tetraploidi saptandi. Fetus,
diizey II ultrason ile yeniden degerlendirildi ve hig bir
patolojik bulgu saptanmadi. Tiim sonuglar etik kurul-
da tartigildi ve literatiir gbzden gegirilerek aile ile ola-
siliklar konusuldu ve gebeligin devami kararma varil-
du.

Bebek, terminde normal spontan dogum ile dog-
du, insiiline bagiml diabetik anne gebeligine iliskin
hi¢ bir komplikasyon gostermedi. 1 haftalik iken yapi-
lan lenfosit kiiltiiriinden elde edilen karyotipleme nor-
mal bulundu.

TARTISMA

Tetraploid bir fetusun olusumu, ya normal zigotun
ilk mitoz boliinmesindeki bir hatadan yada normal
ovumun ii¢ sperm veya biri haplodi digeri diploid sa-
yida iki sperm ile dollenmesinden olur (9). Prenatal ta-
m1 sirasinda ortaya ¢ikan tetraploidiler ise, in vivo kay-
nakl1 olabildigi gibi in vitro kosullar sebebiyle de ola-
bilirler ve bunu ayirt etmek miimkiin degildir.

Prenatal olarak tetraploidi saptandiginda multipli
primer kiiltiirlerde ¢alisma yapilmasi halinde de sonug
ayni ise, fetusun ultrason Ile iyi bir sekilde izlenmesi
onerilmektedir (1).

Sunulan olgu, insiiline bagimli diabetli annelerde
kongenital anomali riskinin arttigin bilen ve ¢ocugun
anomalili olabilecegi konusunda yogun endiseleri
olan bir annedir. Bu gebeye kromozomal anomali ris-
kini ekarte etmek i¢in genetik amniyosentez uygulan-
mustir. Hernique ve arkadaslari (8) yaptiklan ¢alisma-
da diabetik annelerde de kromozom anomalili ¢ocuk
sahibi olma riskinin artmadigin1 gostermekle birlikte,
diabetik anne bebekleri i¢in karyotip ¢alismasi yapilip
yapilmamasi halen tartismalidir.

Biz amniyosentezde mozaik tetraploidi saptadigi-
mizda genis bir literatiir ¢aligmasi yaptik. Literatiirler-
de ¢eliskili sonuglar olmasi iizerine (1,3,4,5), mozaik
tetraploidinin kaynagmin in vitro mu, in vivo mu ol-
dugunu saptamak i¢in kordosentez yapilmasina karar
verdik. Ancak kordosentezde de daha yiiksek oranda
tetraploidi bulmamiz {izerine etik kurulda ve aile ile
sonuglart detayli olarak tartistik Diizey II ultrasonogra-
fi ile anomali saptanmamasi {izerine ve annenin insii-
line bagimli diyabetinin ikinci bir gebelik i¢in riskli ol-
dugu diisiincesiyle, ailenin de istegiyle gebeligin deva-
mina karar verdik. Anne sonunda terminde normal bir
fiziki yap1 ve karyotip gosteren bebek dogurdu. Bu
bebekte intra uterin olarak diyabetik anne bebeklerin-
de gozlenen hipergliseminin, tetraploidi olusmasini, in
vitro kosullarda indiiklemis olabilecegini diisiiniiyo-
ruz. Ancak bu goriisiin dogrulanmasi i¢in daha ¢ok ol-
gu ¢alismasina gereksinim vardir.
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