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Trizomi 21 ile birlikte resiprokal translokasyon
5;12 tasiyan bir olgu
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OZET

Translokasyoniar ve diger kromozomal yeniden dizenlenmelerin mayotik mekanizmay etkileyerek, translokasyon
kromozomiar disindaki kromozomlarin ise kanstigi trizomik drinlerin - ortaya g¢ikma egilimini arttirdigi éne
sirilmektedir. Bu gériige uygun olarak, Down sendromu én tanisiyla laboratuvarimiza bagvuran bir olguda
karyotipin 47,XY,t(5;12)(5pter—5q11::12q24—12qter;12pter—12q24.::5q11—>5qter),+21 oldugu saptandi. Olgu,
Down sendromu diginda fenotipik bulgu géstermediginden dengeli translokasyon tagtyicisi olarak degerlendirildi.
Translokasyonun paternal orijinli oldugu anlasildi ve daha sonraki gebelikler igin aileye prenatal tani 6nerildi. Olgu
nedeni ile parental orijinli transiokasyonlarin mayotik ayrilamamaya muhtemnel etkileri gézden gegirildi.
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SUMMARY
Reciprocal translocation 5;12 carier in a case with trisomy 21

It was suggested that translocations and other chromosomal rearrangements disturb meiotic

disjunction mechanism and increase predisposition to trisomic offsprings. We report a case with

Down syndrome whose karyotype was 47XY,t(5;12)(5pter—5q11::12q924—12qter;12pter—12q24::5q11—>
5qter),+21. Because of the absence of any phenotypic findings, except Down syndrome stigmata, he has been
accepted as a balanced translocation carrier with trisomy 21. His father was a carrier of this translocation so, the
possible effect of parental translocations to the meiotic disjunction was discussed.
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Translokasyonlar ve diger kromozomal yeniden OLGU SUNUMU

diizenlenmelerin mayotik mekanizmay! etkileyerek, iki aylik erkek hasta Down Sendromu 6n tanisi ile la-
translokasyon kromozomlari digindaki kromozomiarin boratuvarimiza bagvurdu. Boyu 58 cm (25 persentil),
ise kanstigi trizomik GrGinlerin ortaya ¢ikma egilimini kilosu 3600 gr (10 persentil) idi. Fenotipik olarak
artirdigi 6ne sorllmektedir. Bu hipoteze gore ye- Down Sendromu bulgularina sahip olan hastanin,
niden dizenlenmeye karigmayan kromozomlarin Down Sendromu disinda bir patolojiyi dustndirecek
ayrlamama egilimi artmaktadir(1,2). Olgumuz hem ekstra bir fizik muayene bulgusu yoktu. Rutin bi-
translokasyon tasiyicisi olmasi, hem de trizomi 21'e yokimya ve kan tetkikleriyle, tiroid fonksiyon testleri
sahip olmasi nedeniyle, translokasyonlarin mayotik normal olarak degerlendirildi. Yapilan GTG- band-
"non- disjunction” a muhtemel etkileri agisindan li- lama sonucunda probandin karyotipinin 47 ,XY.t
teratiirle karsilastinlarak degerlendirildi. (5;12). 5pter—5q11::12g24—12gter 12pter—12q24:
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5q11—5qter),+21 oldugu saptandi (Sekil 1). Trans-
lokasyonun kalitianma bigimini ortaya koymak (zere
olgunun ebeveynlerinde yapilan karyotipik ana-
lizlerde annenin normal Karyotipe sahip oldugu,
ancak babanin probandda tespit edilen dengeli re-
siprokal translokasyonu tagidigi anlagildi. Ailede
mevcut olabilecek diger dengeli translokasyon
taglyicisi  bireyleri  belilemek amaciyla yapilan
calismalarda babanin kiz ve erkek kardeslerinin nor-
mal karyotipe sahip olduklari, annesinin ise ayni
translokasyonu tasidigi belirlendi. Olgu bir yasinda
iken akciger enfeksiyonu sebebiyle kaybedildi. Has-
tamiz ailenin 2. gocugu idi. Ailenin ilk gocugu 5
yasinda, saglikhi bir kizdi ve ailede Ureme kaybi hi-
kayesi mevcut degildi. Aile bilgilendirilerek, prenatal
tani igin ydnlendirildi.

TARTISMA

1980’lerin sonunda, primer trizomi 21’li olgularin ebe-
veynlerinde gergeklestirilen caligmalarin sonuglar,
Down sendromlu gocuklarin ebeveynlerinde dengeli
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translokasyonlarin prevalansinin yikksek oldugunu
ortaya koymustur (1-5). Bu bulgular sonucu
"interkromozomal  Etkilesim  Hipotezi"  ileri
sUrtlmastir. Bu hipoteze goére; bir bireyde dengeli
yeniden diizenlenmelerin mevcut olmasi, yeniden
diizenlenmede ise karismayan diger kromozomlarda
ayrilamama egilimini artinr (2). Daha sonralari, bu hi-
potezi test etmek Gzere cesitli arastirmalar
yapilmigtir. Bu galigmalarda, trizomi 21 ile birlikte bu-
lunan, ancak 21. kromozomun ise karismadid: den-
geli yeniden duzenlenmelere sahip olan ve bu
yapisal diizensizligi babasindan alan Down send-
romlu olgularda ekstra 21. kromozomun maternal
orijinli oldugu tesbit edilmistir (6,7). Yapisal yeniden
dizenlenmelerin paternal, trizomi 21’e yol agan
ayrilamamanin  maternal  orijinli  olmasinin in-
terkromozomal etkilesim hipotezine ters dustugu bil-
diriimistir (7). Down sendromlu olgularin ebe-
veynlerinde dengeli translokasyon tagtyiciiginin
yilksek olmasinin, dengeli translokasyonlarin fer-
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Sekil 1. Olguya ait karyotip (GTG-bandlama)
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tiliteyi azaltici etkisine bagl olarak, bu giftlerin ancak
ileri yaslarda gocuk sahibi olabilmeleri ile iligkili ola-
bilecegi 6ne surdlmastar (1,7). Ayni galismalarda,
sayet paternali olarak kalitilan yeniden
duzenlenmeler géz ardi edilir ve sadece maternal
olarak kaltilan yeniden dizenlenmeler ele alinirsa

Down sendromlu populasyonlarda yapisal abe-
rasyonlarin oraninda herhangi bir  artis
gorulmeyecedi bildirilmistir.

Mevcut caligmalarin  sonuglari géz onlne
alindiginda, 47,XY.t(5q11;12924),+21 karyotipine
sahip olan ve translokasyon kromozomiarini

babasindan alan olgumuzun ekstra 21. kromozomun
parental orijini bilinmese de interkromozomal et-
kilesim hipotezine ters diigen olgular arasinda
degerlendirilebilecedi dustnilmektedir. Ancak, 1993
yilinda Wolff DJ ve arkadaglan, dengeli trans-
lokasyon tagiyan olgularda krossing- over sayisi ve
degis- tokus pozisyonlarinin yapisal dizensizliklerde

KAYNAKLAR

1. Farag Tl, Krishna Murthy DS, Al-Awardi SA. Ro-

bertsonian translocation t dic (14p;22p) with regular

trisomy 21: a possible interchromosomal effect 7 Ann

Genet 1987; 30: 189-92.

Couzin DA, Watt JL, Stephen GS. Structural re-

arrangements in the parents of children with primary

trisomy 21. J Med Genet 1987; 24: 280-2.

3. Armendares S, Buentello L, Salamanca F. Cyto-
genetic study of the parents of 85 index cases with re-
guler trisomy 21. Rev Invest Clin 1990; 42: 180-8.

4. Stoll C, Alembik Y, Dott B, Roth MP. Epidemiology of
Down syndrome in 118 265 consecutive births. Am J
Med Genet Suppl 1990, 7: 79-83.

5. Stoll C, Alembik Y, Dott B, Roth MP. Study of Down

syndrome in 238942 consecutive births. Am J. Med
Genet Suppl 1998; 41: 44-51.

-51 -

Trizomi 21 ile birlikte resiprokal translokasyon

5;12 tasiyan bir olgu

kromozom 21'in ise kansip karigmamasina bagl ola-
rak farklihklar gosterdigini ortaya koymustur(8). Yine
1998 yilinda Cheng EY ve arkadaslari trizomi 21°li ol-
gularin oositlerindeki mayotik eslesmeleri
arastirdiklan calismalarinda, trizomik overlerde
goten ve pakiten evrelerinde bulunan hicrelerin
oraninin ortalama %42 oldugunu ve bu degerin
oploid &rneklerde gozlenen degerlerden (%65)
dnemli derecede diigiik oldugunu gostermiglerdir.
Ayni calismada, sinapsis olayl gergeklesmeyen
hiicrelerdeki asinapse kromozomlarin 21 digindaki
kromozomlar oldugu anlagiimis ve interkromozomal
etkilesim hipotezi farkli bir boyutta yeniden gundeme
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taginmistir (9).

Bu nedenle, trizomi 21 olgularinda ve onlarin
ebeveynlerinde saptanan sayisal ve yapisal
dizensizliklerin olug mekanizmasinin in-

celenmesinin, mayozda yasanan olaylarin daha iyi
anlagiimasina 1sik tutacadi dugundimustar.
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