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ÖZET

Onuncu kromozom uzun kolunda terminal delesyon nadir 
görülür ve kırılma noktaları değişkendir. Hastaların feno-
tipik özellikleri; çıkık alın, basık ve geniş burun kökü, yarık 
damak, mikrognati, düşük kulak gibi yüz anomalileri, post-
natal büyüme-gelişme geriliği, mental retardasyon, kardi-
yak ve genitoüriner defektlerdir. Olgumuzda bu bölge 
kayıplarında bildirilmemiş duodenal atrezi varlığı söz 
konusu olup, bu tür parsiyel monozomi olgularında mole-
küler düzeydeki çalışmalarla detaylı haritalama yöntemle-
rinin önemi ortaya çıkmaktadır. 

Özellikle intrasitoplazmik sperm enjeksiyonu (ICSI) gibi 
yardımcı üreme yöntemlerinin kullanımıyla infertilite teda-
visinde yeni bir dönem başlamıştır. Bu prosedürler sonrası 
oluşan gebelikler yakından takip edilmekte ve doğan 
bebekler rutin takibe alınmaktadır. Bu yöntemlerin kulla-
nılmasıyla doğan bebeklerde konjenital anomali sıklığının 
artış gösterdiği tartışmaları sürmektedir. Olgumuzda yar-
dımcı üreme yöntemi – yeni oluşmuş (de novo) kromozom 
anomalisi birlikteliği söz konusudur.

Anahtar kelimeler: kromozom delesyonu, 10q delesyonu, 
IVF, duodenal atrezi

SUMMARY

Deletions of long arm of chromosome 10 is a rare entity 
and the breakpoints show a heterogeneous pattern. 
Phenotype usually shows frontal bossing, broad nasal 
bridge, cleft palate, micrognathy and other facial features 
next to growth retardation, Mental deficit, cardiac and 
urinary abnormalities.

There are some novel features in this report of a patient 
with a 10q26 deletion, such as the presence of duodenal 
atresia so detailed mapping is necessary for such cases but 
in our case it was not possible because of insufficient mate-
rial.
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GİRİŞ

Onuncu kromozom uzun kolunda terminal delesyon 
ender olarak görülür ve kırılma noktaları değişken-
dir (1). Hastaların fenotipik özellikleri; çıkık alın 
(frontal bossing), basık ve geniş burun kökü, yarık 
damak, mikrognati, düşük kulak gibi yüz anomalile-
ri, postnatal büyüme- gelişme geriliği, mental retar-
dasyon, kardiyak ve genitoüriner defektlerdir (2). 
10q26 terminal delesyonu tanısı alan hastamızı lite-
ratür eşliğinde gözden geçirdik.

OLGU

Altı aylık kız bebek, öksürük, ateş yakınması ile baş-
vurdu. Hastanın öyküsünden aralarında akrabalık 
bulunmayan infertil anne ve babanın ilk IVF deneme-
sinden, 29 gestasyon haftasında, 1,150 g ağırlığında 
C/S ile ikiz eşi olarak doğduğu öğrenildi. Serviste 
izlenirken postnatal 4. günde safralı kusmaları geliş-
miş, düodenal atrezi tanısı alarak opere edildi.  Fizik 
muayenesinde ağırlık 2,000 g (<3p) ve boy 40 cm 
(<3p) idi, ön fontaneli 3 cm çapında ve geniş olarak 
not edilmişti. Hafif fasial asimetri, üçgen yüz, yük-
sek ve düz alın, büyük ve düşük kulak, ciddi hiperte-
lorizm, dar palpebral fissur, sağ gözde mikroftalmi, 
strabismus, geniş ve hafif yüksek burun kökü, büyük 
ve öne bakan burun delikleri, retrognati, uzun filt-
rum, ince dudaklar, yarık ve yüksek damak, bilateral 
ayak 5. parmakta klinodaktili, sağ ayak 2. parmak 
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deformitesi mevcuttu. Şüpheli kliteromegalisi vardı. 
Kardiolojik muayenesinde 3/6 sistolik sufl olması 
nedeniyle yapılan ekokardiyografide fallot tetralojisi 
saptandı. Batın ve pelvik USG’de böbrekler ve iç 
genital organlar normal olarak rapor edildi. Eşlik 
edebilecek immun yetersizlik olasılığına karşı yapı-
lan tetkikleri normaldi.

Kromozom analizinde 46, XX, del(10)(q26→qter) 
bulundu. Anne, baba ve ikiz kardeş kromozom ince-
lemeleri normaldi ve olgu de novo distal 10 q deles-
yon sendromu kabul edildi. Bebek tekrarlayan pnömo-
niler sonucu kaybedildi ve ileri tetkik planlanamadı.

TARTIŞMA

Onuncu kromozom uzun kolunda interstiyel veya 
terminal delesyon ender olarak görülür (1). Bugüne 
kadar 10q delesyonu tanısı alan 65 hasta bildirilmiş 
olup, 51’i saf 10q terminal delesyonudur (1,5,7). Kırılma 
noktaları değişkendir, en sık 25 ve 26 bölgesinde 
bildirilmiştir. 10q25 delesyonları 10q26’ya kıyasla 
daha fazla ciddi konjenital anomalilere yol açıyor 
görülmektedir (1). Yapılan bir çalışmada del10q25 
olgularında konjenital kalp anomalisi % 71, anogeni-
tal anomaliler % 86 oranında bildirilirken; q26 deles-
yonlarında kalp anomalisi % 21, anogenital anomali 
% 26 oranında bildirilmiştir (8). 

10q delesyon sendromlarının karekteristik fenotipik 
özellikleri bulunmaktadır. Sıklıkla rastlanan klinik 
bulgular; pre ve postnatal büyüme geriliği, psikomotor 
ve/veya mental gerilik, hipotoni, konjenital kalp hasta-
lığı, genital anomaliler, üriner sistem anomalileri, 
mikrosefali, belirgin ve geniş burun kemeri, düşük 
kulak, hipertelorizm ve strabismusu içeren yüz anoma-
lileri ve parmak anomalileridir (1-7). 1985 ve 1989’da 
bildirilen toplam 28 10q sendromlu hasta gözden geçi-

rildiğinde % 39 SGA, % 74 büyüme geriliği ve % 100 
psikomotor retardasyon belirlenmiştir. Sık görülen 
kraniofasial bulgular ise % 86 hipertelorizm, % 75 
strabismus, % 89 burun kemeri belirginliği, % 71 
büyük veya malforme kulaklardı (9,10). Hastamızda da 
bildirilen olgulardakine benzer şekilde büyüme gerili-
ği, düşük kulak, kliteromegali, frontal bossing, bilate-
ral ayak 5. parmakta klinodaktili, mikrognati, hafif 
hipertelorizm, strabismus, yarık ve yüksek damak, 
kısa filtrum, fasial asimetri mevcuttu.

Onuncu kromozom uzun kol terminal ucunda önemli 
fonksiyonları olan birkaç gen yerleşim göstermekte-
dir (6). Bunların bulunduğu bölgeler sırasıyla DOCK1- 
PAX2- GFRA1- EMX2- FGFR2 ürogenital organla-
rın, D10S1483- D10S217 markırlarının işaret ettiği 
bölgeler ruhsal, CTBP2- DRD11P- DPYSL4 davra-
nış ve mental, D10S1679 marker bölgesi kardiyak 
gelişimde rol alır görülmektedir (6,7). Terminal bölge-
nin delesyonunda burada yerleşen genler etkilenece-
ğinden sistem gelişimlerinde sorun olur ve klinik 
bulgular ortaya çıkar. Konjenital kalp hastalığı 
Shapiro ve Wulfsberg’in bildirdiği çalışmalarda yak-
laşık % 32 oranında bulunmuştur. Kalp anomalisi 
olarak bugüne kadar PDA, aort stenozu, VSD, trun-
cus arteriyosus, Fallot tetralojisi, çift aortik ark, 
hipoplastik sol ventrikül, çift çıkışlı sağ ventrikül, 
pulmoner hipertansiyonla beraber VSD bildirilmiştir 
(9,10). Hastamızda da yapılan ekokardiyografik incele-
mesinde Fallot tetralojisi saptanmıştı.

Onuncu kromozom uzun kolu normal erkek tipte 
genital yapı gelişiminde önemli role sahiptir. Bu böl-
geyi etkileyen mutasyonlarda karyotip 46 XY olma-
sına rağmen kız yönünde genital yapı veya interseks 
tipte fenotipler oluşabilir. Bunun yanı sıra kuşkulu 
genital yapı, küçük fallus, perineal hipospadias, krip-
torşidizm ve kızlarda hipoplastik dış genital yapı 
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görülebilir (1). Olgumuz 46,XX karyotipindeydi, kli-
teromegali dışında genital anomalisi yoktu.

Onuncu kromozom uzun kolu delesyon sendromla-
rında sıklıkla tesbit edilen üriner anomaliler vezikoü-
reteral reflü, hidronefroz, megaüreter, megamesane, 
intrarenal reflü ve böbrek boyutlarının küçük olması-
dır (1-7). Olgumuzda üriner anomaliye rastlanmadı.

CTBP2- DRD11P- DPYSL4 bölgelerini etkileyen 
mutasyonlarda davranış bozukluğu, ruhsal ve mental 
sorunlar görülür. Araştırmalar sonucunda bipolar 
bozukluk, hiperaktivite, dikkat eksikliği, uyku gerek-
siniminin azalması, agresif davranışlar, kendine zarar 
verme eğilimi görülebileceği bildirilmiştir. Özellikle 
bu grup sorunların prognozu kötü yönde etkilediği 
yayınlanmıştır (2,3,7). Hastamızın yaşının küçük olma-
sından dolayı bu durum değerlendirilemedi. Duodenal 
atrezi varlığı bu bölge delesyonunda ilk kez bildiril-
mektedir. 

İnfertilite genetik danışma açısından zorluk çıkaran 
bir tıbbi sorundur. Yeni yöntemler sayesinde özellikle 
erkek infertilitesinde önemli aşamalar kaydedilmiş 
olması altta yatan genetik nedenin de kuşaklar arasın-
da geçişine neden olmaktadır. Bu gerçeklik dışında 
yöntemlerin yarattığı genetik riskler hakkında tutarlı 
ve kesinleşmiş kanıt yoktur. Konuyla ilgili son yıllar-
da çıkan en geniş serilerden biri Pinborg ve ark.’nınki 
dahil, tartışma bir karara bağlanamamıştır (11). Bu 
yöntemlerle çoğul gebeliklerin ve erken doğumların 
artmış olması, prematuriteye özgü komplikasyonlar-
da artış sağlamıştır. Olgumuzda olduğu gibi de novo 
kromozom kusurları, bunun dışında tek gen defektle-
ri veya multifaktoryal hastalıkların yardımcı üreme 
yöntemleri ile daha sık görülüp görülmediği ise tartı-
şılmaya devam edecektir. Bu olguda kayıp bölgeyi 

ilgilendiren yeni klinik bulguların varlığı, bunun bir 
IVF gebeliği olmasından kaynaklanan tartışmalara 
paralel öneme sahip olmaktadır. Örnek yetersizliği ve 
olgunın kaybedilmesi nedeniyle uygulanamamış olsa 
da; bu tür olgularda ayrıntılı haritalama ve kırık nok-
talarının kesinleştirilmesi etiyoloji, prognoz tayini ve 
yeni genlerin varlığının öngörülmesi açısından önem 
göstermektedir. 
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