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Tekrarlayan diisiik 6ykiili ailede dengeli resiprokal translokasyon olgusu: 46,XY,t(4;13)
(931.3;933)

A balanced reciprocal translocation case in family with a history of recurrent abortions:
46,XY,t(4;13)(q31.3;q33)
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OzZET

Amag: Bu calismada, tekrarlayan gebelik kaybi oykisi
nedeniyle Tibbi Biyoloji ve Genetik laboratuarina yénlen-
dirilen giftin kromozomlari incelendi.

Gereg ve yontemler: Kromozom analizi igin periferal kan
kaltara yapildi. Preparatlar Giemsa (GTG) teknigi kullani-
larak boyandi.

Sonuglar: 20 metafaz karyotiplendi, vakada 46,XY,t(4;13)
(931.3-g33) karyotipi belirlendi. Analizlerin sonucunda,
vakanin esinde normal genotip saptandi. Vaka kromozom
4 ve kromozom 13 arasinda, bantlarindaki kirillma nokta-
lari der(4) monozomi 4qter q31.3, trizomi 13g->33qter,
ve der(13) trizomi 4qter->q31.3, monozomi13q—>33qter
olan dengeli bir translokasyona sahipti.

Tartisma: Vakada fenotipik olarak herhangi bir anomali ol-
mamasina ragmen esinde habituel abortuslar gézleniyor-
du. Bu taslyici ailedeki duistiklerin gamet olusumu sirasin-
da translokasyonun dengesiz bir sekilde (46,XY/46,XX,
monozomi 4qter>q31.3, trizomi 139->33qter veya
46,XY/46,XX,der(13) trizomi 4qter->q31.3, monozomi
13g—>33qter) gametlere gecisiyle olabilecegdi kanisina va-
rildi. Bu aileye daha sonraki gebelikleri igin prenatal tani
onerildi.

Anahtar Kelimeler: Dengeli translokasyon (4;13), habi-
tuel abortus, monozomi, trizomi, 4qter->q31.3, 139>339-
ter.

GiRiS
Spontan abortus gebeligin en sik gorilen kompli-
kasyonudur."? Bazi spontan abortus vakalarinda

etiyoloji ¢ok acik iken, bazilarinda belli degildir.
Spontan gebelik kayiplarinin olasi nedenleri arasin-

ABSTRACT

Objective: A couple with recurrent spontaneous abor-
tions has been referred to cytogenetic laboratory of Medi-
cal Biology and Genetics Department for chromosomal
analysis.

Material and methods: For chromosome analysis, pe-
ripheral blood culture was performed. The samples were
stained by Giemsa Technique (GTG).

Results: Twenty metaphase chromosomes were karyo-
typed, and 46,XY,t(4;13)(q31.3-g33) karyotype was iden-
tified in the case. As a result of the analysis, his wife
was found to have normal karyotype. He had balanced
translocation between chromosome 4 and 13 break-
points in bands: der(4) monosomy 4qter->q31.3, trisomy
13g->33qter, and der(13) trisomy 4qter->q31.3, monoso-
my13q->33qter.

Conclusions: Although no phenotypically abnormali-
ties were found in the male, the habituel abortions were
frequently observed in his wife. We concluded that
this carrier family might be due to the unbalanced dis-
tribution (46,XY/46,XX, monosomy 4qter>q31.3, tri-
somy 13g—>33qgter or 46,XY/46,XX,der(13) trisomy
4qter->q31.3, monosomy 13q->33qter) of translocation
during gamete formation and prenatal diagnosis recom-
mended for their further pregnancies. J Clin Exp Invest
2012; 3(2): 290-292
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da patolojik ovum, embriyonik anomaliler, kromozo-
mal anomaliler, ileri maternal yas, uterin anomalileri,
maternal hastalik, plasental anomaliler, asiri mater-
nal travma sayilabilir.>#

Yapisal kromozom anomalileri ve bununla ilig-
kili segmental veya kromozomal anozomiler gebe-
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lik kayiplarinin baslica nedenleri arasinda yer alir.®
Yapisal kromozom yeniden diizenlemelerini tasiyan
bireylerde kromozomal olarak dengesiz embriyo ve
spontan abortus riski artmistir.6”

Arastirmalar, 1. trimesterde spontan duslkle
sonuglanan gebeliklerin %50 kadarinin anormal
kromozom kurulusuna sahip oldugunu gdstermek-
tedir.8® Ayrica abortuslarda saptanan kromozomal
dizensizliklerin bir kisminin dengeli translokasyon
tasiyicisi ebeveynlerde meydana gelen dengesiz
gametler tarafindan olusturuldugu bildiriimekte-
dir.81°

Resiprokal tipi dengeli traslokasyonlarin gorul-
me siklig1 % 0’ dan %14’e kadar degisen oranlarda
olmakla birlikte, dengeli translokasyon tipi dizen-
sizlikler dusuklerin baslica nedeni kabul edilmekte-
dir."'2 Bu ¢alismada; 4 ve 13 numarali kromozom
arasinda dengeli translokasyon tasiyiciligi bulunan
olgumuzun - ¢oklu disik 6ykusu ile olasi iliski de-
gerlendirilmistir.

OLGU SUNUMU

26 yasindaki erkek hasta, esinin tekrarlayan dusuk-
leri nedeniyle uroloji poliklinigine sevk edilmistir. Er-
kek bireyin fiziksel muayenesinde herhangi bir anor-
mal duruma rastlanmamistir. Testis hacimleri her iki
tarafta da 15 ml gdzlenip testislerin sertligi normal
bulunmustur. Ayrica fiziksel muayenede herhangi
bir varikosele rastlanmamistir. Semen analizi sonu-
cunda erkek bireyin; 2 ml ejakulat hacmindeki nor-
mal bir parametreye ve her mI'de %40 hareketlilige
sahip 33 milyon sperme sahip oldugu gézlenmisgtir.
Serumdaki hormon degerleri normal bulunmustur
ve konjenital malformasyonlara veya genetik hasta-
lida iligkin bir aile dykisu bulunmamigtir.

Calismamizda, 3 disiik 6ykusu nedeniyle sito-
genetik analiz icin laboratuvarimiza refere edilen 4
yillk evli giftte pedigri ve kromozom analizi yapil-
mistir. incelemeye alinan 24 yagindaki kadin ve 26
yasindaki erkek, fenotip olarak tamamen normal
glrunumlu olup aralarinda herhangi bir akrabalik
iliskisi bulunmamaktadir. Calisma Oncesi hastaya
bilgi verilerek yazili ve s6zlU onamlari alindi.

GEREG VE YONTEMLER

Sitogenetik Calismalar

Kromozom analizi igin periferal kan kiltird yontemi
uygulanmig, giemsa kromozom bantlamayla (GTG)
elde edilen metafazlar incelenmistir. incelenen 20
metafaz plagindaki kromozomlar sayisal ve yapisal
dizensizlikler yoninden degerlendiriimistir. Sito-
genetik degerlendirme sonucunda kadinin (46,XX)

yani normal karyotipe, erkegin ise 4 ve 13 numarali
kromozom arasinda dengeli translokasyon tasiyici-
sI oldugu ve kromozom kurulugunun 46,XY,(4;13)
(931.3;933) formulasyonunda oldugu sptanmistir
(Sekil 1). t(4;13)(931.3;933) formilasyonuna ait
translokasyon tasiyicisi kromozomun idiogrami se-
kil 2’te verilmigtir.

Resiprokal translokasyonun orjinini belilemek
amaciyla probandimizin ulasilan akrabalarindan
anne ve babasinin sitogenetik incelenmesinde aile-
de ayni resiprokal translokasyonu tasiyan bireylerin
olmadigi belirlenmistir (Sekil 3).
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Sekil 1. 46,XY,t(4;13)(q31.3;933) resiprokal tipi dengeli
translokasyon taslyicisi olguya ait metafaz plagi ve kar-
yotip. A: der(4) monozomi 4qteraq31.3,trizomi 13ga33g-
ter, B: der(13)trizomi 4gteraq31.3, monozomi 13ga33qter.

T

der (4), t(4;13) (931.3;933)  der (13), t(4;13) (931.3;933)
Sekil 2. Olguya ait idiogram
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I] Balanced reciprocal translocation 46,XY,t(4;13)(q3.13;q33) JZrQ Deceased individuals

O O Unaffected individuals @ Abortion (Sex Unspecified)

Sekil 3. Olguya ait pedigri.
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TARTISMA

Dengeli resiprokal translokasyon tasiyicisi bireyler-
de genetik bilgi farkh olarak yeniden dizenlenmis
olsa da eksiksiz olarak bulunmaktadir. Bu neden-
le dengeli resiprokal translokasyon tasiyici bireyler
fenotipik olarak normal, ancak kromozomal olarak
dengesiz gamet Uretme yoninden anlamli oranda
artmis riske sahiptirler."'? Mayoz esnasinda den-
geli resiprokal translokasyonlu kromozomlar bir
quadrivalent sekli olusturarak homolog segmentiyle
eslesmektedir. Segregasyon 5 farkli sekilde gergek-
lesebilmektedir: alternaif (normal veya dengeli ga-
metler Uretilir), adjacent 1, adjacent 2, 3:1 ve 4:0
(tim gametler dengesiz)." Alternate ayrisimda olu-
san gametlerin yarisi dengeli kromozom tagsiyicisi
olurken diger yarisi normal kromozom igerigine sa-
hiptir. Adjecent 1 ve 2 ayrisiminda olusan gametler
dengesiz kromozom igerigine sahip parsiyel mono-
zomik ve parsiyel trizomik Urinler olusturmaktadir.

Probandimizin U¢ disUk igeren reprodiktif dy-
kisu kromozomal analiz sonunda saptanan resip-
rokal translokasyon tasiyiciligi ile uyumludur. Bu
ciftin olusabilecek tim gebelikleri dusuk, intrauterin
fetal 6lum, konjenital anomalili bebek, kromozomal
olarak dengeli translokasyon tasiyicisi fakat normal
fenotipli bebek veya tamamen saglikli bebek olasi-
liklarina sahiptir."-1®

Calismamizdaki ciftin sonraki ¢cocuklarinin %4’G
saglkh, ¥2'U rob(4;13)(q31.3;933), Y4 der(4) mono-
zomi 4qter>q31.3, trizomi 139->33qgter, and 4'U
der(13) trizomi 4qter>q31.3, monozomi 13q->33g-
ter karyotipine sahip olma olasiligi bulunmaktadir.
Olgumuzun 6ykisi kromozom analiz sonunda sap-
tanan resiprokal translokasyon tasiyiciligi ile uyum-
ludur. Resiprokal translokasyonlarda anne veya
baba tasiyicilarin dengesiz gamet olusturma riski
esittir. Mayotik segregasyon sonunda olusan den-
gesiz gamet orani oldukga yuksektir ve dengesiz
gametlerinin ya dollenme yetenegdi bulunmamakta -
ya da embriyonik kayip yani kendiliginden dusuk ile
sonuglanmaktadir. ilgili giftin 1/4 gibi diisiik bir oran-
da da olsa saglikli cocuk sahibi olma olasihg bu-
lunmaktadir. Bu nedenle resiprokal translokasyon
saptanan diger olgularda oldugu gibi bu ebeveyni-
mizin de sonraki gebeliklerinde prenatal sitogenetik
taniya yoénlendirilmesi icin bilgilendirildi.
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