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OZET

1989 - 1994 willari arasinda sitogenetik la-
boratuvarimiza  ginderilen 672 olgu, uygun  si-
togenetik yantemlerle incelenmis ve 116 olguda sa-
visal  ve  yapisal  kromozom  diizensizlikleri
S(Iptammgn.r. Sitogenetik bulgularin én tant ve gi-
riilme sikliklari ile olan uyumu degerlendirilmis,
kromozom diizensizlikleri ile seyreden hastaliklarn
tanisida ve tekrarlama risklerinin belirlenmesinde
sitogenetik laboratuvarlarinin énemi tartigimigtir.

Anahtar Kelimeler : Kromozom diizensizliFleri
ve insidansi.

SUMMARY

The Evaluation of the Cases Were Referred to
Our Laboratory Between 1989 - 1994

Bentween 1989 and 1994, 672 cases were referred
to our cylogenetic laboratory. Routine cytogenetic
methods were carried our and the numerical and
structural chromosome abnormalities were found in
116 patients. The relationship benveen cytogenetic

findings and clinical diagnosis, and incidence of

chromosomal disorders were evaluated according to
our laboratory results. Also, the importance of ¢yto-
geneltic laboratory in determination of diagnosis and
recurrence risks of clinical disorders resulting from
chromosomal abnormalities were discussed.

Key words : Chromosome abnormalities and in-
cidence,

GIRIS

1950 Ii yillarda Tjio ve Levan (1) tarafindan
insan somatik hiicre kiiltiirlerinden hazirlanan pre-
paratlarda insan kromozomlarinin dogru olarak sa-
yiabilmesi, bu alanda yogun aragtirmalarin bag-
lamasina olanak saglamistir. Daha sonra gelistirilen
boyama ve bandlama yontemleri kromozomlann tek
tek tamnmasimi miimkiin kilmig vé bazi hastaliklarin
kromozom diizensizliklerinden kaynaklandigint or-
taya koymustur (2.3).

Giiniimiizde yapilan ¢ahismalar kromozom ano-
malilerinin baglangigta tahmin edilenden cok daha
sik ve cesitli olduunu gdstermistir. Major kro-
mozom anomalilerinin insidans1 canli dogumlarda
yaklagik 1/160. perinatal oliimlerde 1/20. erken
spontan abortuslarda 1/2 ve konjenital anomalilerde

1/50 olarak bildirilmistir (4.5). Bunlarin yaninda
normal  fenotipli  dengeli translokasyon ta-
styicilarinm  insidanst  1/500 olup, bunlarin ¢o-
cuklarmmda  dengelenmemis  kromozom  dii-
zensizlerine daha sik rastlanmaktadir (5.6.7). Boyle
durumlarda tanidan emin olmak ve tekrarlama risk-
lerini  dofru hesaplamak icin sitogenctik la-
boratuvarindan yararlanmak gerekmektedir. Bu ne-
denlerden dolay1 sitogenetik laboratuvarlar cesithi
hastaliklarm kesin tamsinda ve tekrarlama risk-
lerinin  hesaplanmasinda onemli bir gorev  ist-
lenmektedir.

MATERYAL VE METOD

1989 - 1994 yillari arasinda 275'i pediatri. 314'i
kadin-dogum. 351 iiroloji. kalanlar degisik kli-
niklerden farklt 6n tanilarla kromozom analizi icin
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46, XX. der (22p+). 1 (10: 22) (g24: p12) 1
46, XY.1(4:14) (pl6: g24) 1
46. XY. der (4p+). L (4:14) (pl6:q24) |
46. XY. t(5:10) (p15: q22) |
46. XX. der (5p+). 1 (5:10) (p 15: 422} I
46. XY. inv (9) 2
TOPLAM : 309
MMR ve KONJENITAL
ANOMALI : 46. XX 29
46. XY 16
TOPLAM : 45

CINSIYET TESBITI
VE SEKSUEL GELISME

BOZUKLUKLARI : 46. XX 23
46. XY 18
46.XY.r(13q) 1
45.XY. t(13q 159) 1
TOPLAM : 43
GELISME GERILIGI - 46. XX ST
46. XY 16
TOPLAM : 34
KML : 46, XX. t (9q; 22q) 1 Ph! (+)
TOPLAM : 1
FANCONI : 46. XX 1 Fanconi (+)
46, XX 1
TOPLAM : 2
KROMOZOM DUZENSIZLIGI
DUSUNULEN DIGER
OLGULAR : 46. XX 23
46. XY 34
TOPLAM : 57
GENEL TOPLAM : 672
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Down sendromu oldugu bildirilmistir (5.9). Bu bul-
gulara uygun olarak laboratuvarimiza Down send-
romu On tanist ile bagvuran 113 olgunun 63'ii Re-
giiler tip. 3'i Translokasyon tipi Down sendromu
olarak rapor edilmistir. Translokasyon tipi Down
sendromu tanist alan ¢ olgumuzda translokasyon
kromozomunun kayna@imn tesbiti amactyla yapilan
calismalar sonucunda 14/21 translokasyonu tasiyan
olgunun anne ve babasinin normal karyotipe sahip
oldugu anlasilmig ve translokasyonun de novo ola-
rak  gerceklestifi - diistiniilmiistiir.  15/21  trans-
lokasyonu tasivan olgumuzun ailesi tekrar cocuk sa-
hibi olmay: diigiinmediklerini belirterck kromozom
analizini reddetmislerdir. 21/21 translokasyonuna
sahip olan olgumuzun annesinin tasiyict oldugu an-
lasilmzg olup. mozaik tip Down sendromu olgusuna
rastlanmarmisur. Ancak Down sendromu 6n tamsiyla
gelen bir olgumuzda 47. XY, t (11; 22) (g13: q13)
karyotipi saptanmis ve dengeli translokasyon ta-
styicth@imin anneden kaynaklandigi anlagiimistir.

Otozomal kromozom hastaliklar: icinde Down
sendromundan sonra en sik rastlanan trizomilerin:
1/8.000 siklikla trizomi 18. 1/20.000 siklikla trizomi
13 oldugu bildirilmistir (5). Inceledigimiz olgular
arasinda trizomi 18'e rastlanmamis olup, tek bir ol-
guda trizomi 13 karyotipi saptanmustir. Bu olgularda
yasam siiresinin sinirlt oldugu, gereksiz cerrahi mii-
dahalelerden kaginilmasi onerilmistir (10).

Laboratuvarimizdan, cinsivet kromozomu dii-
zensizh@l tamisi alan olgular incelendiginde 4 ol-
gunun 47, XXY. 7 olgunun 45, XO. 1 olgunun 45.
X0 /46, XX. 2 olgunun 45, XO / 46. X i (Xq). 3 ol-
gunun 45. XO / 46. X. r (X) mozaisizmi gosterdigi
saptanarak. 4 olgu Klinefelter sendromu, 13 olgu
Turner sendromu olarak degerlendirilmistir. Kli-
nefelter ve Turner sendromlarmm sikliklarina ba-
kildifinda sirastyla 171000 ve 1/10.000 oldugu g6-
rilmektedir  (4.5). Tablo 2'de goriildiigi
laboratuvarimizdan Klinefelter sendromu tamst alan
olgularm Turner sendromundan az olmast Kli-
nefelter sendorumunun ergenlik déneminden once

gibi

lanmmasmin giic olmas veya toplumsal nedenlerie
hekime acik-
lanabilecedi diisiiniilmiistiir. Ayrica Turner send-
romu olgularinin % 60'1tmn monozomi X. geri ka-
lanlarm X' kromozomunun yapisal diizensizlikleri
ve/veya mozaisizmini iceren karyotiplerden olus-
tugu bildirilmistir. Olgularimizin 7'sinin 45. XO kar-

miiracaatiarinin az  olmast  ile

1989 - 1994 Yillar: Arasinda Laboratuvaromiza Basviran
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Olgularin Degerlendivilmesi

yotipinde. 6'simn X kromozomunun  yapisal dii-
zensizlikleri ve mozaisizmine sahip olmast literatiir
bilgileri ile uyumlu bulunmustur (5.10).

Yapilan calismalar gostermistir ki: vaklasik ola-
rak her iki disiikten ve 20 6li dogumdan birinde
herhangi bir kromozom anomalisi ise karismaktadir
(11.12). Bu anomalilerin kaynagi cogunlukla den-
geli translokasyon tagiyicisi olan chbeveynlerdir. Bu
up ebeveynlerin ¢ocuklarinda ortaya cikmasi muh-
temel karyotipler sunlardir : normal. dengeli trans-
lokasyon . 46 kromozomlu parsivel monozomi. 46
kromozomlu parsiyel trizomi. Robertsonian trans-
lokasyonlara baglt tam monozomi ve trizomiler.
Ancak monozomilerdeki yiiksck dliimeiilliize bagli
olarak trizomilerin sikh@i daha yiiksektir (7. 13. 14).
Laboratuvanimiza spontan diisiikler. oli dogum ve
multiple malformasyonlu cocuklara sahip olduklari
icin gonderilen 309 olgu incelendidinde 7 ailede es-
lerden birinin dengeli translokasyon tasiyicisi ol-
dugu anlagiimistir. Bu ailelerden birinde kadinin 14/
21 translokasyonuna sahip oldugu saptanmis ve pre-
natal tan1 merkezine gonderilen bu ailenin saghkl
bir cocuk sahibi oldugu, &grenilmigtir. Benzer se-
kilde iireme kayiplart olan 2 aileden birinin 8/13, di-
gerinin 10/15 numarali kromozomlar tutan dengeli
translokasyon tasidigi tesbit edilmis ve prenatal tan:
merkezine gonderilmistir. Bu olgulardan 8/13 trans-
lokasyonu tasiyan ailenin daha sonra normal kar-
yotipli bir erkek ¢ocuga sahip oldugu &grenilmistir.
Ayrica iireme kaviplar1 olan. ancak dengelenmemis
karyotipli ¢ocuklardan hareketle tasiyict olduklari
tesbit edilen 4 aileden ikisinde annenin. ikisinde ba-
banin dengeli translokasyon tasiyicis: oldugu tesbit
edilmistir. Dengelenmemis karvotipli olgularin ti-
parsiyel  trizomi mo-
nozomilerin yasamla daha az bagdasti@im bildiren
caliymalanin sonuclan ile uyumlu bulunmustur. Bu
sekilde. treme kayiplari nedenivle inceledigimiz
309 olgudan 7 ailenin dengeli kromozom dii-
rensiZhigl tasimast. direme kaviplanimin % 5'inden

miinde mevcut  olmasi.

dengeli trunslokasyonlarin sorumlu oldugunu bil-
diren bulgulan desteklemektedir (12).

Mental - Motor retardasyon ve Multiple kon-

jenital anomalisi olan olgularmizda herhangi bir

kromozom diizensizligi bulunamamistir. Bu amacla
vuritilen cahsmalar. olgularn 6070 inde spe-
sifik  bir belirlenemedigini
Ancak prometafaz kromozomlarinin bandlama yon-

{
C

etmen gostermistir.
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temleriyle incelenebilmesi % 12'sinin kromozom dii-

zensizligi  sonucu olustuunu  ortaya koymustur
(15.16). Bizim olgulannmizda kromozom  dii-
zensizligi  saptanamamasi uygun yvontemin - Kul-

lamlamamasina veya olgu sayisinin azhigina bag-
lanmustir.

Laboratuvarimizda farkh etivolojilere sahip sek
siiel gelisme bozukluklar: 6n tamst ile gonderilen 43
olgunun 23'iinde 46. XX. 18'inde 46. XY karyotipi
tesbit “edilerek. klinisyenin tedaviyi bu dogrultuda
yonlendirmesine katkida bulunulmustur. Benzer se-
kilde éiusiyet tesbit amaciyla gonderilen bir olguda
r (13q). bir diger olguda 45. XY. t (13q 15g) kar-
yotipi saptanmistir. Ayrica gelisme gerilifi On tanisi

A.
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\. Lamat S Suvar

saptanmis ve semptomlann  farkh cuvolopk ne-
denlerden kaynaklandi@n diisuntlmistir.

Buraya kadar bahsedilen olgular. sitogenctik la-
boratuvarimiza gonderilen hastalarin en biyuk bo
liimiinii olusturmaktadir. Bunun disinda farkl 6n ta-
milarla laboratuvanimiza gonderilen olgular. uygun
sitogenetik tetkiklerle incelenmistir. Olgularin ba
zilarinda satellit ve heterokromatin blgelerde gos
lenen polimorfik goriiniimler normal varyant olarak
degerlendirilmistir.  Boylece. la-
boratuvarimiz genetik hastaliklarin kesin tamsinda
ve tekrarlama risklerinin belirlenmesinde  uzerine

sitogenetik

diisen gorevi yerine getirmeyc ¢alismisur ve halen
bu yondeki cabalarim gelistirerek surdirme gayreti

ile gonderilen topiam 34 olguda normal karvotipler icerisindedir.
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