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Distal Trizomi 10q Saptanan Bir Fetiisiin
Prenatal Tanis1 ve Genetik Danismanin Onemi

Prenatal Diagnosis of A Fetus with Distal Trisomy 10q
and The Importance of Genetic Counseling
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OZET: Hasta, yapilan “triple test“ sonrasinda artmis
trizomi 21 riski nedeniyle Gazi Universitesi Tip Fakiiltesi,
Tibbi Genetik Anabilim Dali'na amniosentez yapilmak ii-
zere refere edildi. Birinci kuzen akraba evliligi olan ¢iftin
reprodiiktif dykiilerinde, 3 kez ilk trimestir abortus dykdisii
bulunmaktaydi. Hastanin amnion kiiltiirii sonrasinda,
fetiiste distal trizomi 10q saptandi;
46,XX,der(9)t(9;10)(p24;q25)mat. Aileye daha saglikli bir
genetik danigma verilebilmesi i¢in ebeveyn kromozom a-
nalizi sonucunda, annenin dengeli translokasyon tastyicisi
[46,XX,der(9)t(9;10)(p24;q25)] oldugu saptandi. Bu olgu,
kot obstetrik dykiisii ya da tekrarlayan ilk trimestir diigiik
Oykiisii olan gebelerde prenatal tani1 uygulamalarinin 6nem
ve degerini gostermektedir.

Anahtar Kelimeler: translokasyon, amniyosentez, trizomi
10q

ABSTRACT: Amniocentesis procedure was performed to
a patient, who was referred to Gazi University Faculty of
Medicine, Medical Genetics Department because of
increased Trisomy 21 risk after "triple test". This was a
first cousin marriage, and also there was a history of 3
abortions at the first trimester. The amniocentesis result
revealed distal trisomy 10q
[46,XX,der(9)t(9;10)(p24;g25)mat]. The cytogenetic
evaluation of the mother and father was also performed in
order to give a robust genetic counselling to the family
and the mother was found to carry a balanced
translocation; 46,XX, der(9)t(9;10)(p24;q25). This case
implies the importance and worth of prenatal diagnostic
procedures for the pregnants with a history of bad
obstetric history or recurrent first trimester abortuses.
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GIRIS

Distal trizomi 10q, ender goriilen bir sitogene-
tik diizensizliktir (1). Olgularin ¢ogunun tanist go-
cukluk ¢aginda konabilmektedir. Trizomi 10q'nun
erken prenatal tanisi ¢ok ender olmakla birlikte 6zel-
likle dengesiz translokasyonlar sonucu ortaya ¢ikti-
gin1 bildiren yayimlar bulunmaktadir (2,3).

Hou tarafindan trizomi 10q olgular1 {izerinde
yapilan bir ¢aligmada transloke olan 10q segmentle-
rinin daha biiyiik siklikla paternal kdokenli oldugu
bildirilmektedir. Bu da ilk anda imprinting etkisinin
etiyolojide rol oynayabilecegini ve babadan kay-
naklanan resiprokal translokasyon sonucu ortaya ¢i-
kan distal trizomi 10q vakalarinin, yasamla uyum
saglama olasiliginin daha fazla oldugu da bildiril-
mektedir (4).

Translokasyon tastyicilari, fenotipik olarak bir
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bulgu vermeseler de, spermatogenezde durma ya da
dengesiz gamet tasidiklar1 i¢in ireme problemleriyle
siklikla karsilagabilmektedirler (5).

Bu olguda, dengeli translokasyon tastyicisi olan
bir annenin [46,XX,der(9)t(9;10) (p24;q25)] 3 diisiik
sonrasi olan gebeliginde amniosentez analizi sonucu
ortaya ¢ikan trizomi 10g25-qter kromozom kurulusu
tartigildi.

OLGU SUNUMU

Uclii testte sonucu artmus Down sendromu riski
nedeniyle Kadin Dogum Boliimiine bagvuran 26 ya-
sinda ve 18 hafta gestasyonu olan gebeye amniyosen-
tez uygulandi. Fetiisin kromozom analizi sonucu kary-
otip 46,XX,der(9)t(9;10)(p24;q25)mat seklinde belir-
lendi. (Sekil 1). Fetusun bu kromozom kurulusuna
bagl olarak anne ve babanin kromozom analizi yapildi.
Babanin karyotipi normal 46,XY olarak saptandi. An-
cak, annenin dengeli translokasyon tastyicisi
[46,XX,der(9)t(9;10)(p24;q25)] oldugu belirlendi (Se-
kil 2).
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Sekil 2. Anneye ait parsiyel karyotip
TARTISMA

Distal trizomi 10q diizensizligi, ilk olarak 1965
yilinda tanimlanmistir (3,6). Klinik bulgulari; genis
alin, yuvarlak ve diiz yiiz, epikantus, hipertelorizm,
disiik kulak, yarik damak, mikrognati, kisa burun,
mikrosefali, hiptoni, eklem laksisitesi, klinodaktili,
skolyoz, kisa boyun, bilyliime geriligi, psikomotor
bozukluklar, goz, kardiyak ve bobrekle ilgili anoma-
liler olarak tanimlanmistir (2,7,8).

Ciftlerden birisinde dengeli translokasyon
tagtyiciligl olmast durumunda fetusde dengesiz kro-
mozomal anomali goriilme riskinin %14-18 arasinda
oldugu bildirilmektedir (9,10). Prenatal dénemde
uygulanan ultrasonografik inceleme sonucu, kardiy-
ovaskiiler, bobrek ve yiiz malformasyonlarinin belir-
lenmesi, yapisal kromozomal anomaliler ile olasi
birliktelik agisindan mutlaka degerlendirilmelidir
(2,11).

Sonug olarak, tekrarlayan diisiikleri ve kotii
obstetrik Oykiileri olan ¢iftlerde genetik danigma ve
ultrasonografik degerlendirme ¢ok onemlidir. Bu
bulgular 15181nda, yapisal kromozomal anomalilerin

Kocatepe Tip Dergisi, Cilt 6 No: 1, Ocak 2005.

erken prenatal tanisinda amniyosentezin dnemi bir
kez daha ortaya ¢ikmaktadir.
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