Resiprokal translokasyon (18;20)(p11.3;gq11.2)
tastlyan bir olgu
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OZET

Dengeli resiprokal transiokasyonliar, ciftlerde tekrarlayan dusuklerden sorumiu olan kromozomal duzensiziiklerin
en blylk grubunu olusturur. Bir tanesi ikiz olmak Uzere bes adet ifk trimester spontan abortusu clan 27 ve 29
yasinda bir cift sitcgenetik inceleme ve genetik danisma icin gonderiidi. Kromozomal incelemeleréen sonra
kadinin karyotipinin normal, erkedin karyotipinin 46,XY,t(18,20)(pl1.3:q11.2) oldugu saptand. Ureme
kayiplarinin en onemli sebebinin var olan translokasyonun dengelenmermis Uranlerinden kaynaklanabileceg!
dustanuildd. Bu dengeli translokasyonda bu bolgeye lokalize genler hiteratur isiginda gozden gecirilerek denge-
lenmemis karyotipli gebelik riskleri tartisilal.

Anahtar kelimeler: Resiprokal translokasyon, abortus, kromozomal anomali
Selcuk Tip Derg 2005, 21:109-111

SUMMARY
A case who carries reciprocal transfocation (18;,20) (pl1.3;q11.2)

Balanced reciprocal translocations are the largest group of chromosomal aberrations responsible for recurrent
abortions in couples. A couple, aged 27 and 29 years referred for cytogenetic analysis and counseling for five
first trimester spontaneous abortions which one of them was a twin. After the chromosomal analyses the
women's karyotype was determined normal and the man's was 46,XY.t{18:20)(pl1.3.q11.2). The main cause
of the loss of reproduction was tought to be the reason of the unbalanced product of this transiocation. The
genes localized on the region of this balanced translocation was looked over based on the literature and the
risk of unbalanced karyotyped pregnancies were discussed.
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Kromozom duzensizlikleri, spontan abortus veya OLGU SUNUMU
dogum oncesi kayiplarin en azindan yarisindan
sorumlu oldugu gibi konjenital malformasyonlarin
da onemli sebeplerinden biridir. Ureme kayiplari
sikayetiyle laboratuvarimiza basvuran bir olguda
46,XY.1(18;20)(18qgter—18p11.3::20q11.2—
20qter; 20pter—20q11.2::18p11.3—18pter] kar-
yotipi saptandi ve bu dengeli translokasyonun
mayoz sirasinda uretebilecegi dengesiz karyotip-
lerin canl dogum olasiliklari ile yeniden duzenien-
mede ise kansan kink noktalarinin olas etkileri
tartisiidr.

Ureme kayiplar sikayetiyle laboratuvarimiza gon-
derilen ciftin (kadin 27, erkek 29 yasinda) biri ikiz
olmak Uzere ik trimesterde toplam 5 abortus
hikayesi vardi. GIG ve HRB bandlama yontem-
leriyle yapilan incelemeler sonucunda kadinin
karyotipinin  46,XX,  erkegin  karyotipinin
46,XY,t(18;20)(18gter—18p11.3::20gi1.2—
20qgter;20pter—20qg11.2::18pl11.3—18pter)
oldugu sapagini belirlemek icin  planlanan
calismalarda probandin babasinin 6lmus olmasl,
annesinin ve diger aile bireylerinin il disinda
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18,20 translokasyonu tastyan olgunun karyotipi
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yekil 2. 1820 translokasyonu tastyan ailenin pedigrisi

bulunmasi nedeniyle kisilere ulasilamayarak karyo-
tip analizleri yapilamadi, calismalar pedigri analiz-
leriyle siurh kaldr (Sekil 1). Probandin hem
babasinin hem de annesinin ikinci eviiliklerini
yapmis olduklart ve her ikisinin de ikinc evlilik-
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lerinden ikiser cocuklan oldugu belirlendi; ancak
incelenen dort kusak pedigri analizinde proband
disinda dreme kaybr problemi saptanmadi (Sekil
2). Bu nedenle olguda saptanan 18;20 dengeli
translokasyonun de novo olabilecegi ihtimali
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uzerinde duruldu ve aileye gerekli bilgiler verilerek
preimplantasyon genetik tani (PGT| ve prenatal
tani icin yonlendirildi

TARTISMA

Ebeveynlerden birinin resiprokal translokasyon
tasiyicisi olmasi, tekrarlayan abortuslann en sik
sebebi clarak gosterilmektedir (1,2). Yapilan cesitli
calismalarda, resiprokal  translokasyonlarin
varliginin, gametogenesis esnasinda malsegre-
gasyonun bir sonucu olarak letal kayiplarin ya da
dengesiz karyolpli canli dogumiarin olusumuna
egilimi arturdign gosterilmistir {3-5). Maternal ya da
paternal translokasyon tastyicilarinda ureme prob-
lemlerinin ele alindid bir calismada, 1284 cift ince-
lenerek dengelenmemis karyotiplerin daha cok
spontan abortusla sonlandigi ve toplam 34 basarili
gebelikten sadece | bebegin dengelenmemis
karyotipe sahip oldugu vurgulanmistr [6).
Dengesiz karyotipe sahip canli dogum riskinin
hangi ebeveynin tasiyici olduguna, translokasyo-
nun hangi kromozomlar arasinda gerceklestigine
ve ise karisan kirik noktalarina bagl olarak degistigi
bilinmektedir (2,.3).

Son yillarda hizla gelismekte olan genlerin kromo-
zomlar Gzerindeki yerini saptama calismalarina,
sitogenetik bulgular onemii katki saglamaktadir.
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(18:20)(p11.3:q11.2) Resjprokal
translokasyonu tastyar bir olgu

Nitekim populasyonda sik bulunan kromozomal
yeniden duzenlenmeler &zellikle Greme kayiplan
nedeniyle yapilan sitogenetik calismalarla belir-
lenebiimekte ve bu bdlgelerdeki kirik noktalarina
lokalize genler hakkinda bilgi edinilimektedir [6.7).
Bu translokasyonda ise kansan 18p11.3 band bol-
gesinde Insanda kanser gelismesinde onemii rol
alan genlerin bulundugu gosterilmistir (8]. Bu
bolgedeki genlerin fazla ekspresyonu ozefageal
squamoz hucreli karsinomaya neden olurken, alle-
lik kayiplarin da meme kanser gelisiminde etkili
oldugu ortaya konmustur (8,9). 20qli1.2 bok
gesinde ise otoimmun tiroid hastaliklar! {10], kon-
jenital diseritropoetik anemi (11), mesane kanser-
leriyle iliskili proteinleri (12) ve insan glutatyon sen-
tetazi kodlayan genlerin lokalize oldugu gosteril-
mistir {13).

Saglhkii cocuk edinme gereksinimi ile son zaman-
larda gelistirilen preimplantasyon genetik tan
(PGT) calismalan  sayesinde translokasyon
tastyicilarinda gdzlenen spontan abortus oran-
lannda 6nemli duasGsler oldugunu  bildiren
calismalar mevcuttur (14). Olgumuzun Ureme
kayiplar disinda herhangi bir sikayetinin olmamasi
nedeniyle tasidigy resiprokal translokasyonun den-
geli oldugu kanisina varilarak PGT ve prenatal tani
icin yonlendirildi.
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Buyuk skrotal lipom

Kadir YILMAZ !, Selcuk GUVENT, Okan ISTANBULLUOGLU !,
Frkan ARSLANT . H.Hasan ESENZ, Mehmet KILINC!

I'Selcuk Universitesi Meram Tip Fakultesi Uroloji Ana Bilim Dall,
ZSeIguk Universitesi Meram Tip Fakdltesi Patoloji Ana Bilim Dali, KONYA

OZET
Lipomiar en sik rastlanan testis disi skrotal kitlelerdir, genellikle spermatik korddan gelisirler. Etyolojisi bilinmez

ancak konstitisyonel fakicriere, obesiteye baglanir, 5. ve 6. onyillarda daha sik rastlanir. Bu olgu sunumunda 70
yasindaki erkek hastada saptanan siradisi, btydk bir skrotal liporn anlatiimaktadir.

Anahtar kelimeler: Skrotum, kitle, lipom
Selcuk Tip Derg 2005, 21:112-113

SUMMARY
Massive scrotal lipoma

Lipomas are the most common extratesticular scrotal necplasms and they most often originate from the sper-
matic cord. The etiology is unknown but linked to a constitutional factors, obesity, an its presentation is more
frequent in the sixth or fifth decade. In this case, an unusual massive scrotal lipoma that occured in 70 years old
man is described.

Key words : Scrotum, mass, lipoma

Testisin embriyolojik olarak karin boslugundan inisi
sirasinda gelisen epididim, spermatik kord ve fasia,
testis disi skrotal yapilan olusturur. Testis icinde
gelisenlerin aksine testis disinda gelisen skrotal
kitleler genellikle benigndir. Lipomlar en sik rast-
lanan testis disi skrotal kitlelerdir. Skrotumun her-
hangi bir yerinden kaynaklanabilir ancak genellik-
le spermatik korddan gelisirler (1).

Burada testis disinda gelismis, bayUk skrotal lipom-
lu bir olgu sunulmaktadir.

OLGU SUNUMU

70 yasinda erkek hasta, son bir yildir sol testisinde
surekli buylyen agrisiz kitle sikayeti ile klinigimize
basvurdu. Hastanin ek sikayeti, sisternik hastalig
veya iseme guclugu yoktu. Fizik muayenede sol
hemiskrotumdan kaynaklanan, skrotumu doldu-
ran, buyuk solid kitle mevcuttu. Sag hemiskrotum
muayenesi normaldi. Serum AFP ve beta HCG
duzeyleri normal sinirlarda idi. Skrotal ultrasonog-
rafide, sol testis UstUnden lateraie uzanan testis

parankimine oranla hiperekolk, ¢ yapisi hafif he-
terojen ve Kkaisifikasyonlar iceren 10 x 16 c<m
boyutlarinda solid kitle izlendi (Sekil 1).

Sekil 1. Skrotal ipomun ultrasonografik gorandmu

Spinal anestezi altinda sol inguinal ve skrotal insiz-
yonla skroturn acildi. Testisten tamamen ayr! bir
sekilde saptanan distan loblle gérunumld, sar
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Sekil Za. Skrotal lipomun operasyon sirasindaki
goranumad

Sekil 2b. Kapsdlld skrotal lipomun eksize edildikten
sonraki gordnima

renkli, 10x14x16 cm boyutlarinda lipomatdz kap-
sullh kitle batanyle cikarildr (Sekil 2 a.b).
Spermatik kord, epididim ve testis birakildi.
Operasyon sirasinda ve sonrasinda komplikasyon
gelismedi. Patolojik inceleme sarkomatdz yapi icer-
meyen, olgun yag hucreleri ve fibréz dokudan
olusan lipomla uyumiuydu (Sekil 3).

Hastanin 3. ve 6. ayda yapilan takiplerinde lokal
nukse rastlanmadi.

TARTISMA

Lipomlar vlcutta yag hicrelerinin bulundugu her
dokudan gelisebilir. Lipomatdz timarler ve lipom-
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Sekil 3. Sarkomatoz yapi icermeyen, olgun vag
hdcreleri ve fibroz dokudan olusan kapsuliu
lipom

lart mikroskobik olarak Dbirbirlerinden ayirmak
oldukga gagtar. Sinirlan net belirlenemeyen, diffdz
yag hacresi infiltrasyonu ve primer idiopatik infer-
tilite ile birlikte olan lipomatoz tumorlerden farkl
olarak lipomlarin iyi belirlenebilen bir kapsulleri
bulunur (2). Skrotal lipomlarin net bir siniflamas
bulunmamaktadir ve bircok olguda lipomun
hangi dokudan kaynaklandigr aciga cikarilamaz.
SIKlikla spermatik korddan kaynaklanip kord icinde
bayurler. Spermatik kord posteriorundaki subku-
tan dokulardan kaynaklanip skrotuma dogru
genisleyenler paratestikller lipom ve tamamen
skrotum duvarindaki dokulardan gelisenler primer
lipom olarak adlandinlirlar (3). Ultrasonografide
bizim vakamizda oldugu gibi genellikle hiperekoik-
tir ancak bu goruntu sensitif veya spesifik degildir.

Bizim olgumuzda cerrahi uygulamada malign bir
hastalikla karsilasma durumunda radikal rezeksi
yon gerekebilecegi icin inguinal ve skrotal insizyon
tercih edildi. Bu insizyonla oldukc¢a buyuk olan kit-
leyi eksize etmek de kolaylasti. Bircok olguda
oldugu gibi bu olguda da lipomun kaynaklandigi
doku net belirlenemedi.

BUyUk skrotal kitleleri degerlendirirken testikuler
timor ve herni yanisira lipomiar da akilda tutul-
malidir.
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