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German ve ark. 1965 yilinda 7 vak’alik Bloom sendromu dizisine
ait sitogenetik bir aragtirma yaymladilar. Ik kez Bloom ve ark.
tarafindan (1966) bildirilen bu sendrom normalin altinda dogum
agirhgy, biliylime gecikmesi, eritem ve lupus eritematozus’daki kele-
bek figiirline benzer giines 15151na hassas telanjiektazik deri ile ka-
rakteristiktir. Orijinal yaziya ve daha sonraki yazarlara gore kon-
disyon otozomal resessif bir genle meydana getirilmektedir. Ve mu-
saplar mutand gen ciftine homozigotturlar. Sendromun malign tii-
morlerle assosiasyonu iizerinde ayrica durulmaktadir. Bloom send-
romuna karg ilginin birden tazelenmesinin nedeni German ve ark.
bildirdigi iizere kromozomlarda kiriklara rastlanmasidir. Yazarlarm
7 vak’asmin 6 sinda hiicrelerin 9% 4 -27 kadarmnda kromatid ve
kromozom kiriklari gdrillmiis, ayrica muhtemelen kirian kesimie.
rin ait olduklar1 veya bagka kromozomlarla birlegmeleri sonucu asi-
metrik, disentrik ve quadriradiyal figiirlere rastlanmgtir.

Bu gozlemin arkasindan ilerleyici serebellar ataksi ve telanji-
ektazi ile karakteristik, yine otozomal resessif genlerle determine,
ataxitelangiectasia sendromunda Hecht ve ark. (1967) benzeri bulgu-
lar bildirmiglerdir. Inceledikleri 3 hastanin perifer lenfosit kiiltiirle-
rinden hazirlanmig metafaz plaklarin da '% 20-30 kadara varan kro-
mozom kiriklar: tesbit etmiglerdir. Hastalardan birinin sonra yeni-
den incelenmesi lokosit kromozomlarindaki kiriklarin sebat ettigini
fakat kemik iligi ile fibroblast kromozomlardakilerin kaybolduklarim
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ortaya cikarmugtir. Bulgular bagka yayinlarla desteklenmig, ancak
kiriklarin belli bir kromozom grubunu sectigini gOsterecek agikliga
ulagmamigtir. (Lisker ve Cobo, 1970).

Bu ilgine g6zlemler Fanconi anemsi ile daha bir anlam kazandi:
Soyle ki, otozomal resessif kalitima uyarak gecen hastalik bir taraf-
tan malignite ile geligirken Ote yandan gesitli kromozom anomali-
leri ile miiterafiktir. (Bloom ve ark. 1966; Dosik ve ark., 1970; goz-
den gecirmek icin Sayl 1972). Boylece medikal genetige Kirik send-
romlar: dedigimiz yeni bir antite girmektedir. Bununla beraber kirik-
larin etiyolojisi ve hastaliklarin seyri ile iligkisi kesinlikle bilinmek-
tedir.

Bu makalede takdim ettigimiz Huntington koreli hanim ve nor-
mal goriiniimlii oglunda laboratuvarimizda rutin olarak gordiigii-
miizden daha yiiksek nisbetlerde kiriklara rastladigimizdan yeni
bir kink sendromu ihtimali kargisinda oldugumuzu dilglinmekteyiz.

VAK’A TAKDIMI

Propozitus (8.T., resim 1,II-2) 64 yaginda, Istanbyl dogumlu. 1965 yihn-
dan beri Dr. Muharrem Ozsan’in kontrolii altinda bulunmaktadir. Klasik Hun-
tington koresi ile musabtir. S.T. den almman periferik kanla hazirlanan metafaz
plaklarinda kromozom dagiligi agagidaki gibi olmusgtur:

Metafaz plagindaki kromozom sayist 44 45 46 47 48 Toplam

Sayilan metafaz plag: 7 13 26 4 2 52
ayrica 3 plakta 92 ve 2 plakta da 138 kromozom sayilmigtir,

Hazirlanan karyotipalrde sex kurulugu xx olarak bulunmustur. Rastgele
dedigimiz kromatid kirklarmmin laboratuvarimizda rastladigimz kutk ora-
nmin {istiine cikabilecegi sgiliphesi ilizerine preparatlar yeniden gbzden geci-
rilmig ve 5 plakta kiriga rastlanmigtir. (g7 9,6) Kiriklarin biri A, biri B, iki-
si C, biri de E grubu kromozomlarina aittir. Extra kromozomlar bir plakta
B, bir plakta C gryplarna diigmiig, ayrica bir plakta 4-5 grubundan disentrik
kromozom tesbit edilmig ve daha hagka figlirlere rastlanmigtir (Resim 2).

Probanddaki bulgular anlamh kargilandigindan aile aragtinimasina giril-
mek istenmis ancak 37 yasindaki aseptomatik ogul (K.T., resim 1, IIT-2) in-
celenebilmigtir. Bundan yapilan kromozom caligmasi sonuglari gByledir:
Metafaz plagindaki kromozom sayist 44 45 46 47 48 Toplam

Sayilan metafaz plag: e 15 41 6 1 70
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Resim I-S. T’nin pedigrisi

Resim II - Metafaz plaginda kromatid kirig
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Hazirlanan karyotiplerde sex kurulugu XY olarak bulunmug ve 3 plékta
kromatid kimklarina rastlanmigtir (% 4,3). Annedeki gibi kiriklarin belli
bir kromozomu tutmadify (B ve C guruplarinda), yani rastgele dagildiklari,
ayrica satellitlerin agikdr oldugu dikkati c¢ekmigtir, Ailenin diger diye-
leri klinik ve sitogenetik yonden incelenmemigtir. Bunlardan I-3 ile IL.5, in
Hyntington koresi ile musap olduklari ve gesitli merkezlerde tedavi edildik-
leri bildirilmigtir, Ayrica I-6 da demans prekos tarif edilmigtir.

TARTISMA

T, ailesinin pedigrisi otozomal dominant Huntington koresi igin
karekteristikdili. Bu arada evienmelerin coklugu, evlenenlerinse
cocuksuz veya az cocuklu olugu babadan gecen adult formun er-
kek koreiklerde fertilitenin daha da azalmasi nedeniyle seyrek go-
riildiigli hakkindaki gdzlem ve kanaatlari destekler niteliktedir.
Bunlar inceleme kisith olmakla beraber, Barbeau (1970) ile jones
ve Phillips (1970)’in bulgularina uygunluk gostermektedir.

Kromozom bulgularina gelince iki nokta anlamli kargilana-
bilir:
1 — Her ikisinde de modal sayinin 46 ve sex kuruluglar: yOniinden
normal fakat hipoploid plaklarm goklugu,

2 — Annede kirik oranimn ‘% 9,6, oglunda ise ‘% 4,3 olmasL

Annenin yag itibariyle antploid plak insidansinin yiiksek olma-
s1 Onemsiz sayilabilir (jacops P. A. ve ark., 1961, 1966). Nitekim,
Kobierski (1970) 49-77 yagh fakat normal kadinlarda bu tiir plak-
larin 9% 45, 3 e kadar yiikseldigi bildirilmigtir. Ote yandan, propo-
zitusun 37 yagindaki oglunda bulgular dnemli sayilmasi gerekir.
Aym gekilde ikisinde de kromatid kiriklari beklenenin {istiinde cik-
magtir, ‘

Biitiin bu bulgular yeni bir kiritk sendromu kargisinda kaldi-
gz geklinde yorumlanmigtir. Huntington koresinin malignite ile
assosiasyonu bilinmediginden hipoploid plaklarin fazlalig1 da anlam-
11 sayilabilir. Diger kirik sendromlarindan farkli olmak fizere biz bu
sendroma «Kirik-Andploidi» deyimini yerinde bulmaktayiz.

NOT : Birinci vak’anin hazirlanmas! sirasinda arsivdeki bagka bir
Huntigton koreli ailenin karyotipleride gozden gecirilmig ve gunlar
bulunmusgtur : '
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Baba (M.G.) propozitus;
Metafaz plagindaki kromozom sayisi 42 43 44 45 46 47 48 Toplam

Sayilan metafaz plagi 4 2 2 14 78 12 1 113

Bu pléklardan yalmz birinde kromatid kirigi teshit edilmigtir, Sex
kurulusu normal bulunmustur.

Kiz (8. G.) normal;

Metafaz plagindaki kromozom sayist 42 43 44 45 46 47 48 Toplam

Sayilan metafaz plag: 1 1 8 10 36 3 2 61

Plaklardan ikisinde kromozom kirig1 teshit edilmig olup sex kuru-
lugu XX olarak bulunmustur.

Ogul (S.G.) normal;
Metafaz plagindaki kromozom sayis1 41 42 43 44 45 46 47 48 Toplam

Sayilan metafaz plags 2 3 3 8 10 33 10 2 72
Sex kurulugu XY olarak saptanmig olup kink tesbit edilmemistir.

Goriildiigii gibi bu ailede de hipoploid plaklar oram fazladir.
Sonug : Yukaridaki gizlemleri destekler niteliktedir.

OZET

Klasik Huntington Koreli hanim ve normal goriiniimlii oglunun
periferik kanlarindan hazirlanan metafaz plaklarinin incelenmesin-
de normalde rastladigimizin iistiinde (annede '% 9.6, ogulda % 4.3)
kromatid kiriklarina ve yiiksek oranda hypoploid plaklara rastlan-
mugtir. Bu bulgular bir kirtk sendromu kargisinda kaldigimiz gek-
linde yorumlanmstir,

SUMMARY
A new syndrome of choromogome breakage

We present in this paper a family with classical Huntingtons
chorea in two members of which, proband and her asymptomatic-
son, choromozom analyses of peripheral blood cells reveals a high
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percentages of choromatide breaks (9,6-3, 3 percént, respectively)
and a high proportion of hypodiploid plates. Both findinges have
be considered of some significance.

Not : Bu Makale 22. Tiirk Tiwp Kongresinde Ankara’de teblig edil-
migtir.
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