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De novo 46,XY,t(13;20)(q22;p13) karyotipi ve
konjenital sagirhigr olan bir olgu
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Selguk Universitesi Meram Tip Fakltesi Tibbi Genetik Bilim Dali, KONYA

OZET

Konjenital sagirligi olan ve lireme kayiplan sikayetiyle laboratuvarimiza basvuran 27 yasindaki bir olguda de novo
46,XY,1(13;20)(q22,p13) karyotipi saptandl. Séz konusu de novo dengeli resiprokal transiokasyona bagli olarak
olugabilecek dengesiz karyotipli gametlerin Greme kayiplarina olan katkisi ve bu de novo dengeli resiprokal
translokasyon ile konjenital sagiriik arasindaki muhtemel iliski literatir 1siginda gézden gegirildi.

Anahtar Kelimeler: Resiprokal translokasyon, konjenital sagirlik, pedigri analizi.

SUMMARY

A case who has de novo 46,XY,{(13;20)(q22;p13) karyotype and congenital deafness

De novo 46:XY,1(13,20)(q22,p13) karyotype was detected in a 27 year old congenital deafness case who was
referred to our laboratory because of reproductive wastage. Effect of gamets with unbalanced karyotypes which
dependent on discussed balanced reciprocal translocation on reproductive wastage and probable relationship
between this balanced reciprocal translocation and congenital deafness were evaluated considering the compari-
son with literature. '
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Normal populasyonda 1/ 1000 oraninda goriilen den- tu. Uclincti gebelikleri bos kese nedeniyle 10. gebelik
geli resiprokal translokasyonlarin yaklasik yarisi yeni haftasinda sonlandinimis ve kirete edilen tahliye
olusumdur (1). Bunlarin ¢ogunda fenotipik bulgular materyali kromozom analizi i¢in genetik laboratu-
normalken, % 10'unda kromozomlar arasi materyal varina goénderilmig, ancak hazirlanan doku kaltir-
transferi sirasinda kink noktalarindaki genler zarar lerinden bakteriyal kontaminasyon nedeniyle sonuc
gorebilmekte ve ortaya gikan kromozomal dengesiz- alinamamisti. |ki disiik ve kiirtaj gerektiren bir gebe-
lik sonucu anomalili bireyler olugabilmektedir (1-4). ligin kromozom analizi endikasyonu olusturdugu
Epidemiyolojik ve genetik c¢alismalar, insanda disincesiyle bu ¢iftten periferal kan o6rnekleri
100°'den fazla farkli genin mutasyonu ile fenotipik bul- alinarak lenfosit kaltirleri hazirlanu.. Yapilan kromo-
gulan oldukga benzer olan non-sendromik isitme zom analizleriyle erkegin dengeli resiprokal
kayiplarinin olustugunu ortaya koymustur. Bunlardan translokasyon tasiyicisi [ 46,XY, t (13;20)(13pter —
36'sinin otozomal dominant, 29'unun otozomal 13g22: :20p13 — 20pter ; 20gter — 20p13::13q22 —
resesif, 6'sinin X'e bagl resesif, 5'inin de mitokondri- 13qter)] (Sekil 1), kadinin normal karyotipe sahip
al kalitim g0sterdigi  belirlenmis; son vyillarda oldugu Jbelirlendi ve bulgular ISCN-1995 kriterleri
tanimlanan 15 gene ait mutasyonun da otozomal ve esas alinarak degerlendirildi (6).
X’e bagh kalitim gésteren sagirlik genleri arasinda Translokasyonun kaynagini  ve konjenital
yer alabilecegi vurgulanmistir (5). sagirhikla bu dengeli translokasyonun muhtemel
OLGU SUNUMU iliskisini arastirmak amaciyla aile bireylerinde kromo-
Konjenital sagirhgi olan baba adayi 27, anne adayi zom analizleri ve lll. kusaga kadar ulasan pedigri
19 yasinda olup daha énceden iki dliglkleri mevcut- calismalan yapildi. Akrabalik iligkisi bulunmayan
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Sekil 1. Probanda ait bir metafaz plagi ve karyotip 46,XY (1 3:20)(g22;p13)
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ebeveynlerin normal karyotipe sahip olduklan ve
olguda saptanan translokasyonun de novo oldugu
anlasildi. Olgunun annesi, olguya gebelik déneminin
saghkii gectidini, zor dogum disinda etkili olabilecek
cevresel bir faktor hatirlayamadigini bildirdi.
TARTISMA
Dengeli translokasyon tasiyicilar, spontan abortus
ve perinatal lumlerin yiksek insidansina sahiptirler.
Bunlarin mayoz hlcre bélinmesinde 2:2 ya da 3:1
segregasyonuna bagh dengesiz karyotipler olusturma
orani ylksek olup, embriyolann buyik codunlugu
implantasyonu basaramayarak spontan abortusla
atilmaktadir (7-9). Bu nedenle incelenen cifttin disik
ve anomalili gebelik hikayeleri beklenen bir sonugtur.

Olgunun konjenital sagirhdi, translokasyondan
veya cevresel bir faktérden kaynaklanmamigsa, tek
gen hastahklan kalitim modellerine uygun olarak
ailenin diger bireylerinde de gorilmesi beklenecektir.
Bu o6zellik otozomal dominant veya X'e bagl
kalitlansaydi, yapilan pedigri analizleri ile kalitim
modeli saptanabilirdi. Olgunun anne ve babasi akra-
ba evliligi yapmis olsaydi, otozomal resesif kalitlanan
bir genin akraba evlilifi sonucu homozigot hale
geldigi varsayilabilir veya gevresel faktérlerden kay-
naklanip genetik olanlan takiit ettigi (fenokopi)
dasundlebilirdi (10,11). Ancak yapilan detayli pedigri
calismalarn ailede dogustan sagirhk sikayeti olan
bagka bir bireyin daha bulunmadigini ve ayrica
gecmise donlk cevresel faktdrleri arastirmanin da
zorlugunu ortaya koymustur.

Dengeli resiprokal translokasyon tasiyicilar
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cogunlukla normal fenotipe sahip olmakla birlikte,
translokasyona katilan kromozomlarin yeniden
diizenlenmeleri sirasinda kinlma ve yeniden birlegsme
noktalarinda bulunan genlerin hasar gorebilecegi ve
fenotipe yansiyan bulgularin olusabilecedi bazi
vayinlarda bildirilmistir (3,4). Nitekim konjenital
korneal distrofive bagh isitme kaybi (Harboyen
Sendromu) olan bir ailede 386 mikrosatellit marker
kullanilarak yapilan haritalama calismalar sonucun-
da bu hastalik ile iligkili genin 20p13 lokusuna
yerlesmis oldugu gésterilmistir. Otozomal resesif
kalittim kalibina uygunluk goésteren bu ailede 7.73
cM’'lik  kritik balge Olgumuzun
ailesinde akraba evliligi bulunmamasina ragmen,
20p13 band bdlgesini tutan bir translokasyonun mev-
cut olmasi, bu band bélgesi Uzerine yerlesmis olan
Corneal Dystrophy and Perceptive Deafness (CDPD
1) lokusunun etkilenmis olabilecegini distndirmis
ve hasta molektler analizler icin ydnlendirilmistir.(12)
Bu tlr bulgular, insan genom projesinde, kromozom-
lar UGzerinde genlerin vyerlerinin  saptanmasi
calismalarinda énem tasimaktadir (13). Literatirde
13 ve 20 numarali kromozomlarin diger kromozom-
larla olugturdugu translokasyonlari inceleyen pek ¢ok
calisma bulunmus; fakat bu olgu ile ayni olan kirk
noktalarina rastlanmamistir. Bu durumda, dogustan
sagirhk tanist bulunan olgumuzda, de novo
(13;20)(g22;p13) translokasyon bdlgesinde, isitme
prosesiyle ilgili genlerden birinin bulunup etkilenmis
olabilecedi muhtemel bir sonug¢ olarak degerlendiril-
migtir.
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