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1Q DUPLIKASYON SENDROM: NADIR BiR OLGU*

Aysegiil BUKULMEZ', Resit KOKEN’, Hamide MELEK’, A.Sibel TUGRAL’, Mustafa SOLAK’

OZET

Birinci kromozomun uzun kolundaki anormallikler hem yapisal genetik bozukluklarla hem de neoplastik
hastaliklarla iligkili bulunmustur. Parsiyel trizomi 1q nadir gozlenir. Birinci kromozomun uzun kolundaki
anormallikler hem yapisal genetik bozukluklarla hem de neoplastik hastaliklarla iligkili bulunmustur. 1.
kromozomun uzun kolundaki anormallikler yapisal yeniden diizenlenme, gesitli delesyonlar ve etkilenen
kromozom kolunun yada bolgesinin asir1 amplifikasyonu ile karakterize olabilir Kromozom 1q duplikasyonu
cok sayida visseral organ anomolisi, dismorfik Ozellikler ve psikomotor retardasyon ile birliktedir Biz
dogumunun 3. giiniinde beslenme intoleransi ve parmak anomolileri nedeni ile sevk edilen ve ¢ok sayida
dismorfik 6zellikler ile birlikte eksploratif laparotomide intestinal malrotasyon saptanan 1q duplikasyonu
olgusunu bildirdik.

Anahtar kelimeler: 1q duplikasyonu, yenidogan,dismorfik dzellikler

Chromosome 1q Duplication Syndrome: A Rarely Case

SUMMARY

The abnormalities on the long arm of first chromosome are described as related with both structural genetical
deformities and neoplastic diseases. Partially trisomia 1q is rarely seen. Chromosome 1q duplication is
accompanied by visseral organ anomalies, dismorphical findings and phsycomotor retardation. In this letter we
reported a case with 1q duplication, who was accepted to the clinic with feeding intoleranse, finger deformities
and multipl dysmorphical findings and an intestinal malrotation observed by explorative laparotomia.
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Olgu Sunumu

Kromozom 1q duplikasyonu ¢ok sayida visseral
organ anomalisinin ve dismorfik 6zellikler ile
psikomotor retardasyonun eslik ettigi nadir goriilen
konjenital anomalilerdendir. Birinci kromozomun
uzun kolundaki anormallikler hem yapisal genetik
bozukluklarla hem de neoplastik hastaliklarla iliskili
bulunmustur Parsiyel trizomi 1q nadir gozlenir.
Birinci kromozomun uzun kolonun distal yarist daha
siklikla tutulur'®. Belirgin dismorfik 6zellikler ile
birlikte intestinal malrotasyon birlikteligi olan ¢ok
nadir goriilen 1q duplikasyonu olgusunu bildirdik.

OLGU SUNUMU

Ug giinliik kiz olgunun, 23 yasindaki annenin ilk
gebeliginden 38 gebelik haftasinda normal spontan
vaginal yolla dogdugu, solunum sikintisi nedeniyle
yenidogan yogun bakim iinitesine sevkedildigi
Ogrenildi. Prenatal hikayesinden takipte bir gebelik
oldugu, sigara ve alkol almadigy, triple testinin normal
bulundugu, polihidramniyos ve intrauterin biiyiime
geriligi saptanmadigi, soyge¢miginden babanin 25
yasinda oldugu, anne-baba arasinda akrabalik
olmadigr 6grenildi. Fizik muayene bulgulart; viicut
1s1s1: 36.9°C solunum sayist: 56/dk, nabiz:143/dk,
viicut agirhigt: 2936 gram (AGA), boy: 42 cm (AGA),
bas ¢evresi: 36 cm (AGA) 6n fontanel: 2x2 cm. idi.
Genel durumu orta, aglamasi ve emmesi zayif cilt ve

skleralar ikterik goriintimde idi. Dar bifrontal mesafe,
mikrognati, kiiciik agiz acikligi, daralmis ve yiiksek
damak arki, ince ve uzun ekstremite parmaklari,
kiiciik ve dar pelvis, ayaklarda her iki diz ve dirsek
eklemlerinde fleksiyon kontraktiirii, her iki el 1. ve 2.
parmaklarda ¢ekic deformitesi saptadigimiz dismorfik
bulgulard: (Resim la ve 1b). Genital muayenesinde
hipoplazik labia majorlarla birlikte belirgin labia
minor ve klitoris dikkati gekmekteydi. Vagen prolabe
idi. Diger sistem muayenelerinde interkostal
retraksiyonlar1 ve II/VI siddetinde tiim odaklardan
duyulan tftirtirimi vardi. Oral alimi iyi olmayan

Resim 1a: 1. ve 2. parmaklarda ¢ekic deformitesi
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1q Duplikasyon Sendrom

Resim 1b: Dar bifrontal mesafe, mikrognati, kiiglik
ag1z acikligt

hastanin safrali rezidiileri olmasi iizerine hastada
yapilan eksploratif laparotomide intestinal
malrotasyon saptandi. Laboratuar incelemelerinde
patoloji saptanmadi. Karyotip analizinde 1.
kromozomun uzun kolunda duplikasyon tespit edildi
(Resim 2).
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Resim 2: Karyotip analizinde 1. kromozomun uzun
kolunda duplikasyon

TARTISMA

Birinci kromozomun uzun kolundaki
anormallikler yapisal yeniden diizenlenme, g¢esitli
delesyonlar ve etkilenen kromozom kolunun ya da
bolgesinin agirt amplifikasyonu ile karakterize olabilir
' Birinci kromozomun uzun kolunun distal yaris1 daha
siklikla tutulur . Duplikasyon 1 (q24-qter) ve 1 (q25-
q ter) en siddetli anomolilerin bulundugu duplikasyon
sekli iken, duplikasyon 1q (32-q ter) yagam siiresinin
en kisa oldugu duplikasyon seklidir "*°. 1q(42-qter)
normale yakin entellektiiel gelisim olup yasam
siiresinin daha uzun siireli olmasi ile karekterizedir '.
Intersistiyel duplikasyonlar genellikle visseral organ
tutulumu ve mental retardasyonun daha belirgin
oldugu kisa yasam siiresi ile karekterizedir ‘. 1q
duplikasyonlarinda intrauterin ve postnatal biiyiime
geriligi siklikla saptanan bir bulgu olmasina karsin

30

olguda dogum olgiileri gebelik haftasina gére normal
sinirlarda idi . Mikroretrognati, yiiksek damak, yele
ve kisa boyun, ekstremitelerde fleksiyon kontraktiirii,
ince parmaklar, parmak deformiteleri (¢eki¢ parmak
deformitesi), kifosolyoz gibi dismorfik 6zellikler 1q
duplikasyonlarinda siklikla bildirilen dismorfik
ozelliklerdir """, 1q duplikasyonu olgularinda
ambigus genitalya, genital hipoplazi saptanan olgular
bildirilmekle beraber’ bizim olgumuzda klitoromegali
ile birlikte vagen prolapsusu mevcuttu ve eslik eden
iriner sistem anomalisi yoktu. Beslenme intoleransi
nedeni ile yapilan tetkiklerde patolojik bulgu
saptanmamasi tzerine yapilan eksploratif
laparotomide intestinal malrotasyon saptandi. 1q
duplikasyonu olgularinda safra kesesi yoklugu,
duodenal atrezi, duodenal malrotasyon, intestinal
malrotasyon bildirilmistir >. Literatiirde yayinlanan 1q
duplikasyon olgularmin ¢ok biiyiik bir cogunlugu de
novo olgulardir ***. Olguda anne ve babada yapilan
karyotip analizi olgunun denovo oldugunu
gostermistir. Trizomi 1q olgularinda mevcut olan ¢ok
sayida dismorfik ozellikler ve organ anomolileri
nedeni ile intrauterin donemde anomolileri saptamak
ve amniosentez ile tan1 koymak olanakli olmaktadir
>4 Olguda takipli gebelik olmasina karsin prenatal
donmede dismorfik o&zelliklerden herhangi biri
saptanamamisti. Bunun nedeni mevcut dismorfik
ozelliklerin prenatal USG ile saptanmansin gii¢
olmasindan kaynaklaniyor olabilir.
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