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Dengeli resiprokal translokasyon tasiyicisi bir olgu ve habitiiel diisiik

A case with balanced reciprocal translocation carrier and habitual abortion
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Bu ¢aligma ile ailesinde diisiik dykiisii bulunmayan, 6 kez diisiik yapip, sitogenetik analiz
amaciyla laboratuvara basvuran bir kadin olguda saptanan de novo t(8;13)(p12;q14)
dengeli resiprokal translokasyon ile habituel abortus arasindaki iligki degerlendirildi.
Olgunun aile Sykiisiiniin alinmasinin ardindan, periferik kan kiiltiir metodu ile olgu
ve aile bireylerinden elde edilen preparatlar, Giemsa-Trypsin (GTG) bantlama
metodu ile boyanarak degerlendirildi. Habituel abortus tanisi ile laboratuvara bagvuran
olgunun alt1 hamileligi de gelisim yetersizligi nedeniyle iki aylikken medikal miidahale
ile sonlandirtlmisti. Klinik incelemeler; olgunun fenotipik olarak normal oldugunu,
sitogenetik incelemeler ise olgunun 46,XX, t(8;13)(p12;q14) resiprokal translokasyon
tastyicist oldugunu gosterdi. Olgunun esi, annesi, babasi ve dort kardesinde yapilan
sitogenetik analizlerden; tiim bireylerin normal karyotipe sahip olduklar1 goriildii. Sonug
olarak, bu dengeli resiprokal trasnlokasyonun bilinmeyen de novo mekanizmalar sonucu
ortaya ¢iktig1 kanaatine varildi. Bu galismada, de novo dengeli bir resiprokal translokasyon
tagtyan olgunun disiikleri ve olguda saptanan klinik bulgular arasindaki iliski tartigildi.
J. Exp. Clin. Med., 2012, 29:312-314

ABSTRACT

In this study, we aimed to discuss the relation between habitual abortions and de novo
balanced reciprocal translocation entity that determined from a woman case who
applied to the laboratory with the aim of cytogenetic analysis by having 6 miscarriages
and whose family has no miscarriage. Preparations obtained from the patient and her
relatives by method of peripheric blood culture was banded by Trypsin Giemsa Banding
(GTG) method after making her pedigree. A case with habitual abortions referred to our
cytogenetic laboratory with six abortions. Her six pregnancy because of insufficiency
development had been ended by medical application, when they had two months. Clinical
examinations revealed that she has been normal phenotype, but conventional cytogenetic
analyses showed that she had been a carrier of de novo balanced reciprocal translocation
(46,XX, t(8;13)(p12;q14)). On the other hand, cytogenetic analyses of her husband,
father, mother and four siblings revealed that they had been normal karyotypes. In results,
it was convinced that the balanced reciprocal translocation may be the result of unknown
de novo mechanism that without phenotype feature. We discussed relation between
clinical findings and abortions of case who carrier of a de novo balanced reciprocal
translocation.

J. Exp. Clin. Med., 2012, 29:312-314 © 2012 OMU

1. Giris

2005; Qian ve ark., 2005; Monfort ve ark., 2006; Zarina ve

Hamileliklerin %10-15’1 ilk trimesterde distikle sonugla-
nir (Bruno ve ark., 2006; Monfort ve ark., 2006; Suzumori ve
Sugiura-Ogasawara, 2010) ve bu diisiiklerin yaklasik yarisi-
nin kromozomal anomalilerden kaynaklandigi bilinmektedir.
Klinik olarak tanimlanmis diisiiklerin en 6nemli nedeni kro-
mozomal anomalilerdir (Sugiura-Ogasawara ve Suzumori,

ark., 2006; Tung ve ark., 2007). Diisiiklere sebep olan kro-
mozomal anomalilerin %751 otozomal andploidiler, %13’
poliploidiler, %8’i monozomi X ve %4l yapisal dengesizlik-
lerden olusmaktadir (Benzacken ve ark., 2002; Bruno ve ark.,
2006; Zarina ve ark., 2006; Tung ve ark., 2007). Bu nedenle,
kriptik kromozomal yeniden diizenlenmeler ve sayisal kromo-
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zom anomalileri tekrarlayan diisiiklerden sorumlu tutulmakta
ve disiik sayisindaki artigin bu anomalilerin bir isareti oldu-
gu disiiniilmektedir (Sugiura-Ogasawara ve Suzumori, 2005;
Qian ve ark., 2005; Monfort ve ark., 2006; Zarina ve ark.,
2006; Suzumori ve Sugiura-Ogasawara, 2010). Tekrarlayan
diisiiklerin sebepleri arasinda; ebeveynlerdeki resiprokal ve
robertsonian translokasyonlar, diger kromozom anomalileri,
antifosfolipid antikorlari, hormonal diizensizlikler ve uterus
ileilgili sorunlar sayilabilir (Suzumori ve Sugiura-Ogasawara,
2010). Gebeligin 20. haftasindan 6nce 2 ya da daha ¢ok dii-
siik olmas1 anlamina gelen tekrarlayan gebelik kayiplari, tim
ciftlerin yaklasik %5’inde goriilmekte (Stephenson ve Sier-
re, 2006; Zarina ve ark., 2006) ve diistiklere sahip bireylerin
resiprokal ya da robertsonian translokasyonlar gibi yapisal
kromozom yeniden diizenlenmelerini tagiyor olmasi giftlerin
yaklasik %3,5’unda erken donem gebelik kayiplar ile ilis-
kilendirilmektedir (Benzacken ve ark., 2002; Stephenson ve
Sierre, 2006; Suzumori ve Sugiura-Ogasawara, 2010).

Diisiik olgularinin %50°sinden fazlasinin nedeni bilinme-
mesine karsin, diisiiklere sahip ciftlerin yaklasik %5’inin den-
geli translokasyon tagtyicisi oldugunun saptanmasi (Zarina ve
ark., 20006), ebeveynlerde goriilen dengeli translokasyonlarin
diisiiklere neden olma agisindan énemli bir yer tuttugunu or-
taya koymustur (Tung ve ark., 2007). Diisiikklerden bir kismu;
dengeli translokasyon tasiyan gametlerin birlesimi sonucu
dengesiz karyotipe sahip bir zigotun olugmasiyla meydana
gelmekte ve bu nedenle dengeli translokasyon tastyicilarina
gametik segregasyon ihtimalleri géz Oniine alinarak genetik
danisma verilmektedir. Oyle ki, dengesiz bir genotipe sahip
embriyoda delesyon veya duplikasyona ugrayan bdlgenin
haploid genoma orani, trizomik olgular i¢in %5’1, monozo-
mik olgular i¢in ise %3’ii asmamasi gerektigi ifade edilmek-
tedir (Benzacken ve ark., 2002). Tekrarlayan diisiiklere sahip
bir bireyde dnemli bir kromozom anomalisinin saptanmasi,
bunun 6nemli bir predispozan faktér oldugunu géstermekte-
dir (Suzumori ve Sugiura-Ogasawara, 2010). Diger yandan,
anomalinin kaynagina, tiiriine ve kapsamina bagl olarak or-
taya ¢ikan klinik 6zelliklerde farklilik gozlenmektedir (Ben-
zacken ve ark., 2002).

Bu galigsma ile ailesinde diisiik 6ykiisii bulunmayan, 6 kez
disiik yapip, sitogenetik analiz amaciyla laboratuvara bagvu-
ran bir kadin olguda saptanan de novo t(8;13)(p12;q14) den-
geli resiprokal translokasyon ile habituel abortus arasindaki
iliski degerlendirilmistir.

2. Olgu sunumu

Aile bireylerinden onay alinarak konvensiyonel sitoge-
netik yontem ve GTG bantlama teknigi uygulandi. Yapilan
kromozom analizinde 50 metafaz plag: incelendi ve 30 me-
tafaz plaginin karyotipi yapilarak, an international system
for human cytogenetic nomenclature (ISCN) 2005°¢ gore
raporlandirildi (Shaffer ve Tommerup, 2005). Habituel abor-
tus tanisti ile laboratuvara bagvuran olgunun altt hamileligi de
gelisim yetersizligi nedeniyle iki aylikken medikal miidaha-
le ile sonlandirilmisti. Klinik incelemeler; olgunun fenotipik
olarak normal oldugunu, sitogenetik incelemeler ise olgunun
46,XX, t%(8;13)(p12;q14) resiprokal translokasyon tasiyicisi
oldugunu gosterdi (Sek. 1,2). Olgunun esi, annesi, babasi ve
dort kardesinde yapilan sitogenetik analizlerden; tiim bireyle-
rin normal karyotipe sahip olduklart anlasildi (Sek. 3).
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Sek. 1. Olgunun 46,XX, t(8;13)(p12;q14) seklindeki bir karyotipi.
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Sek. 2. Olguda saptanan 46,XX, t(8;13)(p12;q14) seklindeki re-
siprokal translokasyonun parsiyel karyotipi.
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Sek. 3. Olgunun aile agact

3. Tartisma

Dengeli translokasyon tasiyicilarinda spontan abortusla-
rin sikliginin fazla oldugu ¢esitli galismalarda ifade edilmistir
(Sugiura-Ogasawara ve Suzumori, 2005). Zhang ve ark.’nin
dengeli translokasyon tastyicist 194 ¢ift {izerinde yaptiklar
calismada, arastirma grubu; resiprokal translokasyon tasiyan-
lar, nonhomolog robertsonian translokasyonlari tastyanlar ve
homolog robertsonian translokasyonlari tasiyanlar seklinde
gruplandirilmis ve 194 giftin gegirdigi gebelikler uzun siire
takip edilmistir. Takibi yapilan 503 gebeligin %81,7’si spon-
tan abortus ile sonlanmis, %3,2’si fetal abnormaliteler nedeni
ile sonlandirilmis, %7,2’sinde dogum defektleri saptanmis,
%8’inde dengeli fetuslar ile sonuglanmistir. Zhang ve ark.
dengeli translokasyon tastyicilarinin gebeliklerinde g¢esitli
problemlerin ortaya ¢iktig1 ve bu problemler arasinda en fazla
spontan abortuslarin yer aldigina vurgu yapilmistir (Zhang ve
ark., 2006). Bu Zhang ve ark.’nin bulgulari, 46,XX, t(8;13)
(p12;q14) karyotipine sahip olgumuzun habituel diisiiklerinin
nedenini agiklar niteliktedir. Habituel diistiklerin temel diger
nedeni; dengeli translokasyon tasiyicisina ait gametlerin den-
gesiz bir karyotip olusturacak sekilde birlesimidir. Barber ve
ark., tekrarlayan diisiiklere sahip 20,432 ebeveyn iizerinde
yaptiklart bir ¢alismada 406 bireyin dengeli yeniden diizen-
lenmeler tasidigini saptamislar ve ebeveynlerdeki translokas-
yonlarin tekrarlayan diigiiklerin temel sebebi oldugunu belirt-
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mislerdir (Barber ve ark., 2010).

Cesitli caligmalarda; olgumuzda saptadigimiz translokas-
yon ile, kirik noktalar1 agisindan yakinlig1 bulunan resiprokal
translokasyonu tasiyan olgularda (6rnegin t(8;13)(p11;q12)),
myeloproliferatif sendrom gelistigi de ifade edilmistir (Kul-
karni ve ark., 1999; Suzan ve ark., 2003; Sahin ve ark., 2007;
Vega ve ark., 2008). Ayrica, t(8;13) translokasyonuna sahip
bir olguda, kirik bolgelerinin mayotik kromozomlarin trans-
kripsiyonel inaktivasyonu {iizerindeki etkileri nedeniyle,
azospermi gelistigi saptanmustir (Kyle ve ark., 2008). Gortil-

alan translokasyon olgularinda farkli klinik 6zellikler ortaya
¢ikabilmektedir.

4. Sonug

Degerlendirmelerimiz; olgudaki resiprokal translokasyo-
nun de novo olustugunu ortaya koymustur. Olgumuz ile de
novo dengeli resiprokal translokasyon tasiyicisi olgular tarti-
stlmistir. Calismamizda, habitiiel abortusa neden olan etiyo-
lojik faktorler arasinda resiprokal translokasyonlarin 6nemli
bir rol oynadig1 anlasilmaktadir.

digi tzere, birbirine yakin kromozom bdlgelerini igerisine
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