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Olgu Sunumu / Case Report

Maternal Dengeli Translokasyon Tasiyiciligina Bagli
Gelisen Fetal Dengesiz 47,XY, t(2;18)(p21,q23),+18
Karyotipinin Prenatal Tanisi

Prenatal Diagnosis of Fetal Unbalanced 47 XY, t(2;18)
(p21;923),+18 Karyotype Due to Maternal Balanced
Translocation
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Mayozda maternal kromozomlarin ayrilamamasina bagl gelisen trizomiler
30-40 yaslarinda artan bir oranda ortaya ¢ikmaktadir. Fetal kromozomal
anomalilerini tespit etmek amaclyla gestasyonel yasa bagli olarak tani ve
tarama testeleri gelistirilmistir. Serum tarama testi sonucuna gore trizomi
18 riski yiiksek (1/90) olan bir gebede fetal kromozom analizi yapildi ve
fetusta karyotip 47 XY1(2;18)(p21;923),+18 olarak saptandi. Ebeveynlerde
yapilan arastirma fetal dengesiz karyotipin annedeki dengeli 46,XX,t(2;18)
(p21;,923) tasiyicihigi sonucu ortaya ciktigi gosterildi. Gebeligin 21.
haftasinda yapilan diizey Il ultrasonagrafisinde fetusta intrauterin gelisme
geriligi, trizomi 18'e 6zgi el pozisyonu, tek umblikal arter saptandi. Genetik
danismanlik sonrasi aile gebelik terminasyonu karari aldi. Ebeveynde
resiprokal dengeli translokasyon tasyiciigi sonucu fetusta dengesiz
karyotipler olusabilmektedir. Ug:1 missegregasyon sonucunda ortaya gikan
fetusta saptanan bu karyotip nadiren goriilmektedir. Burada annede 3:1
missegregasyon sonucunda nadir goriilen bir durum olan kromozomal
diizenlenme olan 47 XY1(2;18)(p21,923),+18 olgusu sunulmaktadir. The
Journal of Pediatric Research 2014,1(2):101-3

Anahtar Kelimeler: Mayotik ayrilmama, 3:1 missegregasyon, trizomi 18,
prenatal tani

ABSTRACT

Trisomies due to maternal chromosome non-disjunctions usually
occur within 31 and 4th decades of life with an increasing ratio. Fetal
chromosomal anomalies can be detected by diagnostic and screening
tests used depending on the gestational age. In this report, fetal
chromosome analysis was performed in a pregnant individual with a high
(1/90) risk of trisomy 18 in serum screening test and the karyotype was
found to be 47 XY1(2;18)(p21;023),+18 in the fetus. Parental analysis were
performed and unbalanced fetal karyotype was found to be resulted from
balanced maternal 46,XX,t(2;18)(p21;,923) translocation. Prenatal level
[I' USG performed at the 21st week of gestation revealed intrauterine
growth retardation, typical clenched-hand posture and single umbilical
artery in the fetus. The family decided termination of pregnancy after
genetic counselling. Unbalanced karyatypes can be seen in families having
balanced translocations. But this kind of unbalanced karyotypes due to 3:1
missegragation is rarely seen. In this report, a rare trisomy 18 case having
47, XY1(2;18)(p21;¢23),+18 karyotype due to 3:1 meiotic missegragation
has been reported. The Journal of Pediatric Research 2014;1(2):101-3
Key Words: Meiotic missegregation, 3:1 missegragation, trisomy 18,
prenatal diagnosis
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Giris

Kromozomal anomaliye sahip fetuslarin ¢ogu invaziv
prenatal tani uygulanmayan genc yastaki anne adaylarinda
saptanmaktadir (1). Dolayisiyla prenatal tani uygulanamayan
gebelerin  taranmasi amaciyla invaziv olmayan testler
gelistiriimistir. Bu amacla sik rastlanilan trizomilerin taranmasi
amaciyla ikinci veya UclUncU trimesterde maternal serum
tarama testleri kullanilmaktadir. Canick ve ark. ikinci trimester
maternal serum tarama testlerine trizomi 18'i eklemistir (2).
Palomaki ve ark. ise 1995'de maternal yas ve maternal serum
marker degerlerinin kombine edildigi yeni bir risk hesaplama
yontemi gelistirmistir (3). Bu ydntem kullanilarak %0,2
yalanci poziflik ile cut-off degeri 1:100 olarak allindiginda
%60 gebelikte trizomi 18 yakalanabilmektedir (4). Serum
tarama testlerinde risk saptanan gebelere kesin tani igin
karyotip analizinin yapidigi amniosentez, kordosentez gibi
invaziv prental tani testleri uygulanmaktadir. Gebelik periyodu
déneminde saptanan trizomi 18’e sahip fetuslarda blylime
geriligi, mikrosefali gibi bulgular saptanabilir. Trizomi 18
olgularinda karakteristik yiz gorinimi, genital anomaliler
ve pek cok i¢c organ anomalileri gortlmektedir. Olgularin
yaklasik %90’inda hayatin ilk haftalarinda apne, kardiak
veya solnum yetmezligine bagli 6lim gerceklestirmektedir.
Olgularin %901 maternal mayozdaki ayriimamaya bagli trizomi
gortlmektedir (5,6). Gebeliklerin birinde trizomi gelistiginde
bir sonrakinde gelisme riski %1 olarak belirtiimektedir (7).
Ayrica tersiyer trizomiler, de novo t(18;18)'e bagl, i(18p),
i(18q) ve translokasyon taslyicisi ebeveynlere bagli gelisen
trizomi vakalari bildirilmistir (8-11). Burada ise daha 6nceden
tariflenmemis mayozdaki ayrilmamaya bagll 2 adet normal
18. kromozom ve dengeli translokasyon tasiyicisi anneden
kalitilan derivatif 18. kromozom sonucu gelisen bir trizomi 18
vakasi sunulmaktadir.

Olgu Sunumu

Ucli testte trizomi 18 igin 1/90 risk artisi nedeniyle Tibbi
Genetik Anabilim Dali'na basvuran 26 yasindaki anne adayinda
iki aylk iken bir dustk oyklsli mevcuttu. Aile oykusinde
herhangi bir 6zellik yoktu. Genetik danisma sonrasi yapilan
amniosentezde 47,XY, t(2;18)(p21;923),+18 saptanmasi
lizerine anne-baba karyotipi calisildi. Annede dengeli
translokasyon olarak t(2;18)(p21;923) saptandi. Dogrulama
amaclyla fetal kordosentez materyalinden karyotip tekrarlandi
ve anne karyotipi ile beraber degerlendirildiginde 47,XY,
1(2;18)(p21;923),+18 olarak belirlendi (Sekil 1). Yapilan diizey
Il ultrasonagrafi sonucunda fetal intrauterin gelisme geriligi,
karakteristik el pozisyonu, tek umblikal arter bulgularina
rastlandi. Aile etik kurul onayi ile terminasyon karari ald.

Tartisma

lleri anne yasi riski olmayan gebeliklerde invaziv prenatal
tani islemi yapmadan maternal serum tarama testleri ile
kromozomal anoploidiler taranabilmektedir. Riski yUksek
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Sekil 1. Fetal karyotip goriintUs

clkan gebeliklerde ise amniosentez, kordosentez gibi invaziv
prenatal tanilar yapilabilmektedir. Olgumuzda Ugli tarama
testinde Polanski ve ark.'nin belirttigi 1/100°den yuksek olan
1/90 risk belirlenen gebelik bulunmaktaydi. Genellikle trizomi
18 olgularinin yaklasik yarisi amniosentez yapilabilen hafta
olan 17.-19. haftalara ulasabilmekte, ¢ok az bir kismi ise
dogabilmektedir (12). ikinci trimesterde trizomi 18 olgularinda
ayrintil ultrasonagrafide omfolasel, radial aplazi, kistik higroma,
ense kalinhiginda artis, bilateral koroid pleksus kisti, kistik
umblikal kord gibi bulgularla yakalanabilmektedir (13). Bizim
olgumuzda ise intrauterin gelisme geriligi, trizomi 18 olgularina
6zgl Ust Uste binmis parmaklar seklinde karakteristik el
pozisyonu, tek umblikal arter bulgularina rastlandi. Trizomi
18 olgularinin baytk bir cogunlugunda maternal mayotik
ayrilmamaya bagli 18. kromozomun 3 adet olmasi seklinde
bir trizomi gorilmektedir. Annede veya babada dengeli
translokasyon taslyici olan bireylerde genellikle 46 kromozom
ve derivatif kromozom sonucu olusan 18. kromozomun
translokasyona ugradigl kromozomun ucunda gorilmesi
seklinde bir komple veya parsiyel trizomiler gortlmektedir.
Bizim olgumuzdaki gibi bir dengeli translokasyon ve trizomi
21 birlikteligi de novo olarak bir olguda bildirilmistir (14).
Baska bir olguda ise dengeli bir translokasyon taslyicisi
(t(12;18)) ebeveynden 3:1 mayotik ayrilmamaya bagli trizomi
18 vakasi bildirilmistir (15). Ancak bizim olgumuzda anneden
transloke kromozomlarin ikisi de gecerek aslinda kendisi gibi
dengeli bir durum gerceklesebilecekken mayotik ayriimama
da gerceklesmis ve ekstra 18. kromozomun da aktariimasi
ile trizomi 18 olusmustur. Annede dengeli translokasyon
bulundugundan bir sonraki gebeliklerinde dengesiz aktariimasi
sonucu 2. ve 18. kromozomlar igin delesyonlarin ve parsiyel
trizomilerin ve monozomilerin gortlme riski bulunmaktadir.
Aile bu agidan da takip edilmelidir. Bu dengeli translokasyona
sahip ebeveynlerde gelisen 3:1 segregasyon hatalarina bagli
trizomi 18 vakasi daha énce bildirilmemistir. Ayrica klinik olarak
trizomi disinUlen prenatal veya postnatal olgularda yapilacak
karyotip analizleri ile olagan disi durumlarla karsilasabilecegi ve
ailenin bundan sonraki gebeliklerini de etkileyecek durumlarin
da ortaya cikabilecegi akilda tutulmasi acisindan 6nemli bir
olgu oldugunu disinmekteyiz.
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