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Tekrarlayan Dusukleri Olan 46,XX, t(3;7) (p21;q36)
Dengeli Translokasyon Tasiyicisi Anne ve Kiz Iki Olgu

RECURRENT ABORTIONS AND BALANCED TRANSLOCATION 46, XX,
1(3:7) (p21:936) CARRIERS MOTHER AND DAUGHTER, TWO CASES
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Abstract

Yapisal kromozomal yeni diizenlenmeler, genel populasyonda
yaygin olarak gozlenmektedir. Dengeli translokasyon tastyicist birey-
lerin, dengesiz kromozomlu ¢ocuklara sahip olma riskleri vardir. Bu
yiizden tekrarlayan diisiiklere sahip c¢iftlerde translokasyon sikligi,
genel populasyondakinden daha yiiksektir.

Bu calismada OMU Tip Fakiiltesi Kadin Dogum Anabilim
Dalin’dan tekrarlayan diisik nedeniyle gonderilen, 20 yasinda
anatomik olarak normal ve sistemik bir hastalifi olmayan, ilk
trimestri 10, 8,12 ve 8 haftalik dort diisiigii olan ve yasayan hig¢
¢ocugu olmayan kadin olgu genetik incelemeye alinmistir.
Probandin aile dykiisiinde 50 yasinda 13 diisiigii ve yasayan 4 kiz1 1
oglu olan annesi ve mental retardasyonu olan 1 kiz kardesi oldugu
kaydedilmistir. GTG bantlama yontemi ile yapilan analiz sonucunda
proband ve annesinin 46,XX, t(3;7) (p21;q36) dengeli translokasyon
tastyicist  olduklart  saptanmistir. Probandin  zihinsel 6ziirlii
kizkardesinden heniiz sitogenetik analiz yapilamamustir.

Aile oykiistinde tekrarlayan diisiiklerin ve mental retardasyonun
oldugu olgumuzda, dengeli translokasyon tastyicilarimin dogacak
cocuklara verdikleri dengesiz kromozomlarla diisiik ve anomalili
dogum riskinin arttig1 gézlenmistir.

Anahtar Kelimeler: Tekrarlayan diisiikler, kromozom diizensizlikleri
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The structural chromosomal new rearrangements are common
in general population. Even balanced translocation carriers could have
risk for having children with unbalanced chromosomes. Therefore,
translocation can be observed with a higher incidence in couples with
a history of recurrent abortions then the general population.

In this study, we investigated a 20 year old female patient, send
from Department of Gynecology and Obstetrics, Faculty of Medicine,
Ondokuz May1s University. She did not have an anatomic disorder or
any systemic disease in her history. She had four abortions in the first
trimester; at 10, 8, 12 and 8 weeks. She does not any alive children.
The family history of proband revealed that her 50 years old mother
had 13 abortions and four girls and one boy alive and her sister has
mental retardation. Results of G-banding karyotype analysis, 46, XX,
t(3;7) (p21;q36) balanced translocation was diagnosed in the specimens
taken from her and her mother. However cytogenetic analysis of her
sister suffering from mental retardation has not been accomplished yet.

The recurrent abortions and mental retardation comes out from
the family history in this case. Balanced translocation carriers could give
unbalanced chromosomes to their new born child. Also this observed
situation shows an increase in the risk of abortion and anomalies of the
new born.

Key Words: Habitual abortions, chromosome aberrations
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Yapisal kromozom anomalileri 1/500 siklikta
gozlenmektedir.! Kromozom anomalileri, spontan
diisiiklerin en yaygin nedeni olarak bilinmekte,
bunlarin yaklasitk %50’sinin  kromozom abnor-
malitelerinden kaynaklandig: diisiiniilmektedir."

En az iki spontan abortusu olan iftlerin
%7’ sinden fazlasinda ebeveynlerden birinin, yeni
diizenlenmis dengeli kromozom tasiyicist olduklari
saptanmistir.” Bunlardan en yaygini kromozomun
bir segmentinin homolog olmayan diger bir kro-
mozomun segmenti ile degismesi sonucu olusan
resiprokal translokasyondur. Resiprokal translo-
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kasyon tasiyicisi bireylerde, genetik materyal kaybi
yoktur ve genellikle normal fenotipe sahiptirler.
Resiprokal translokasyonlarin biiyiikk bir kismi
terminal translokasyonlardir. Mayoz boliinmenin
tetrat olusumu safhasi, kromozom anomalilerinin
en fazla gozlendigi safhadir.*® Dengeli kromozom
translokasyonu tasityan kisilerin mayoz sirasinda
kromozom ciftlerinin ayrilmasi giic olmaktadir.
Bunun sonucunda gametlerde dengesiz kromozom-
lar olusabilmektedir. Bu dengesizlik embriyo veya
fetusun gelisimi icin genellikle letal olup spontan
abortusa neden olur. Bazen de gebelik devam et-
mektedir ve yenidoganda kromozomal degisiklik-
ler siklikla konjenital anomali ve mental retardas-
yona neden olmaktadur.'

Dengesiz kromozom tagiyan bir ebeveynin
dengesiz kromozomlu canli dogmus ¢ocuga sahip
olma olasilig1 yaklasik %1-15’dir. Bununla beraber
dengeli kromozom tasiyicisi bir ebeveynin spontan
abortus olasihig yaklasik %25-50"dir.?

Calismamizda sundugumuz bu iki olgu, den-
geli translokasyonlarin tekrarlayan diisiiklere ne-
den oldugunu vurgulamak amaciyla incelemeye
alinmustir.

Materyal ve Metod

Habitiiel abortus tanis1 ile gelen hasta
(proband), 20 yasinda ve esi ile kan yakinlig1 yok-
tu. Probandin ilk trimestride gozlenen dort diisiigii
vardi. Aile o6ykiisiinde, probandin annesinin iig¢
tanesi saglikli biri mental retardasyonlu olmak
lizere yasayan (olgumuz hari¢) dort cocugu ve yine
ilk trimestride gozlenen 13 disligli vardi.
Probandin esinin aile Oykiisiinde ise tekrarlayan
diisiikler yoktu (Sekil 1). Olgumuz OMU Tip Fa-
kiiltesi Hastanesi Tibbi Biyoloji Anabilim Dali
Sitogenetik laboratuvarina Kadin Dogum Anabilim
Dalindan gonderilmis olup kendisinden ve incele-
necek olan yakinlarindan bilgilendirilmis olur a-
linmustir. Standart periferik kan kiiltiirii ve GTG
bantlama yontemi uygulanarak proband, esi, hasta-
nin annesi ve babasindan kromozomlar elde edildi.
Hastanin zihinsel 6ziirlii kiz kardesine heniiz ulasi-
lamadigi i¢in kromozom analizi yapilamadi.
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Sekil 1. Probandin soy agact; I-2 ve II-2 dengeli translokasyon
tastyicisi anne ve Kizi.

Bulgular

Fiziksel ve jinekolojik olarak normal olan
probandin kromozom analizinde incelenen metafaz
plaklarinin tiimiinde 46,XX,t(3;7)(p21;q36) kro-
mozom kurulusu gozlenmistir (Sekil 2). Esinde ise
normal 46,XY kromozom kurulusu elde edilmistir.
Probandin annesi ve babasindan yapilan kromo-
zom analizinde, annesinde probanddaki translo-
kasyonun aynist (46,XX,t(3;7)(p21;q36) gozlen-
mistir. Babasinin kromozomlarinin ise normal
oldugu saptanmustir.

Tartisma
Kromozom anomalileri, spontan diisiiklerin en
yaygin nedenlerinden biri olarak bilinmekte olup,
diisiiklerin  %50’sinde kromozom diizensizlikleri
oldugu 6ne siiriilmektedir.”

Yenidogan populasyonun %0.2’sinde dengeli
translokasyonlar meydana gelmektedir. Ancak
tekrarlayan diisiikleri olan hastalar ve infertil ciftler
arasinda dengeli translokasyonlar daha yiiksek
siklikta gozlenir. Dengeli translokasyonlarin sikligi
infertil ciftlerde %0.6, 3 veya daha fazla ilk
trimestri tekrarlayan diisiikleri olan ciftlerde ise
%3.2’dir.” Dengeli translokasyon tasiyict olan bu
kisilerde infertilite, tekrarlayan gebelik kayiplar1 ve
dengesiz kromozomlu ¢ocuklara sahip olma riski
artmaktadir.®

Kromozom 3p’deki degisiklikler, folikiiler
tiroid kanserinde gozlenen en sik degisikliklerdir.
Simdiye kadar sadece folikiiler tiroid kanserli iki
hastada (3;7)(p25;934) dengeli translokasyon bildi-
rilmistir.” inceleyebildigimiz literatiire gore, simdi-
ye kadar sadece bizim vakamizda habitiiel
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Sekil 2. Probandin 46,XX,t(3;7)(p21;q36) resiprokal translokasyon gozlenen karyotipi.

abortusta (3;7)(p21;q36) translokasyonu gozlen-
mistir.

Calismamizda dort diisiigii olan proband ve 13
diisiigii olan annesinden yapilan kromozom anali-
zinde her ikisinin de 46,XX,t(3;7)(p21;q36) denge-
li translokasyon tasiyicisi olduklart belirlenmistir.
Buna bagli olarak proband ve annesinin diisiikleri-
nin, letal etki gOsteren bir dengesiz kromozom
yapisina sahip oldugu diisiiniilmektedir.

Sonug olarak bu calisma, tekrarlayan diisiik-
lerde ve ozellikle de, ailesel tekrarlayan diisiikleri
olan olgularda, kromozom analizi yapilmasinin
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gerekli oldugunu vurgulamasi bakimindan 6nem
tasimaktadir.

KAYNAKLAR

1. Bick RL, Madden J, Heller KB, Toofanian A. Recurrent
Miscarriage: Causes, Evaluation, and Treatment. Med-
scape Womens Health 1998;3:2.

2. Gardner RJM, Sutherland GR. Chromosome abnormalities
and genetic counseling, 2nd edition. New York: Oxford
University Press; 1996. p.59-190, 248, 313-7.

3. Boue A, Boue J, Gropp A. Cytogenetics of pregnancy
wastage. In: Harris H, Hirschhorn K, eds. Advances in
Human Genetics. New York: Plenum Press; 1985.
p.30-1.

67



Nurten KARA ve ark.

4.

68

Keagle MB, Brown JD. Chromosomes, and Cell Division.
In: Keagle MB, Gersen SL. The Principles of Clinical Cyto-
genetics. 1% ed. Totowa, NJ; Humana Press, 1999. p-9-26.

Goldman AS, Hulten MA. Analysis of chiasma frequency
and first meiotic segregation in a human male reciprocal
translocation heterozygote, t(1;11)(p36.3;q13.1), using
fluorescence in situ hybridisation. Cytogenet Cell Genet
1993;63:16-23.

Martin RH, Hulten M. Chromosome complements in 695
sperm from three men heterozygous for reciprocal translo-
cations, and a review of the literature. Hereditas 1993;
118:165-75.

TEKRARLAYAN DUSUKLERI OLAN 46,XX, t(3;7) (p21;936) DENGELI TRANSLOKASYON TASIYICISI ANNE VE KIZ {Ki OLGU

7. Stern C, Pertile M, Norris H, Hale L, Baker HW. Chro-

mosome translocations in couples with in-vitro fertiliza-
tion implantation failure. Hum Reprod 1999;14:2097-
101.

Scriven PN, Handyside AH, Ogilvie CM. Chromosome
translocations: Segragation modes and strategies for pre-
implantation genetic diagnosis. Prenat Diagn 1998;18:
1437-49.

Lui WO, Kytola S, Anfalk L, Larsson C, Farnebo LO.
Balanced translocation (3;7)(p25;q34): Another mecha-
nism of tumorigenesis in follicular thyroid carcinoma?
Cancer Genet Cytogenet 2000;119:109-12.

Turkiye Klinikleri J Gynecol Obst 2007, 17



