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Ailesel t(1;17)(p34;925)
Dengeli Translokasyon Tasiyicisi
Uc Mental Retardasyon ve Epilepsi Olgusu

Familial t(1;17)(p34;q25) Balanced Translocation
Carrier with Mental Retardation and
Epilepsy Cases: Scientific Letter

OZET Resiprokal translokasyonlar, insanlarda en sik goriilen kromozomal yeniden diizenlenmel-
erdendir ve genellikle ebeveynlerin birinden aktarilmaktadir. Dengeli resiprokal translokasyonlar
yaklagik 600 yeni doganda bir goriiliir. Ailesel dengeli resiprokal translokasyon tasiyicisi bireylerde
fenotipik etki goriilmemesine ragmen mental retardasyon daha sik goriilmektedir. Bu makalede
anne tarafindan kahitilan ailesel dengeli resiprokal translokasyon tasiyicisi, hafif ve orta derecede
mental retardasyon ve epilepsi hastas1 3 kardes sunulmaktadir. Periferik kan kiltiirtinden yapilan
sitogenetik analizde incelenen tiim metafazlarda dengeli t(1;17)(p34;q25) translokasyonu tespit
edilmigtir. Mental retardasyon ile iligkili kromozomal diizeyde dengeli goriinen yeniden diizen-
lenmelerden bazilar1 molekiiler diizeyde dengesiz olabilir. Kirik noktalarinin tam olarak belir-
lenebilmesi amaciyla ileri molekiiler tetkiklerin yapilmas: gerekmektedir.

Anahtar Kelimeler: Mental retardasyon; translokasyon, genetik; epilepsi

ABSTRACT Reciprocal translocations, the most frequent structural aberration in humans, are
mainly transmitted by one of the parents. Balanced reciprocal translocations occur at a frequency
of approximately 1 in 600 live births. Familial reciprocal translocations are generally without phe-
notypic effect, although there is some evidence for a small excess of mental retardation (MR) in
children carrying familial reciprocal translocations. We describe three children presenting with
moderate MR/epilepsy and a familial balanced reciprocal translocation inherited from the mother.
Cytogenetic analysis of peripheral blood lymphocytes showed a balanced reciprocal translocation
t(1;17)(p34;q25) in all 25 analyzed metaphase spreads. Some of the apparently balanced rearrange-
ments associated with MR may be unbalanced at the molecular level. Further detailed molecular
analysis is required to characterize these breakpoints.
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esiprokal translokasyonlar yaklasik 600 yenidoganda bir goriiliir.! Ai-
lesel dengeli resiprokal translokasyon tastyisi bireyler fenotipik ola-
rak normal olmalarina ragmen, mental retarde bireylerde aymi

translokasyon tipi genel topluma gore sik goriiliir.

Agir derecede mental retardasyonu olan hastalarin %30-40’1nda, hafif
derecede mental retardasyonlu hastalarin da yaklagik %15’inde kromozo-
mal veya diger genetik yeniden diizenlenmeler goriildiigi bildirilmistir.? On
bes yasin altinda 10.5 milyon ¢ocugun epilepsisi oldugu ve bu sayinin epi-

lepsi hastalarinin %25’ini olusturdugu tahmin edilmektedir.?
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Bu ¢alisgmamizda, ailesel t(1;17)(p34;q25) den-
geli translokasyon tasiyicis1 mental retardasyon ve
epilepsisi olan 3 kardesi sunmak ve konuyla ilgili
literatiir bilgilerini vermeyi amagladik.

On dort yagindaki kiz olgu, epilepsi ve mental
retardasyon nedeniyle kromozom analizi i¢in sito-
genetik laboratuvarimiza gonderilmistir. Olgu,
aralarinda ikinci derece kuzen evliligi bulunan
saglikli anne ve babanin yasayan ilk ¢cocugudur.
Probandin genel zihinsel diizeyinin belirlenmesi
amaciyla “Wechsler Adult Intelligence Scale-Re-
vised (WISC-R)” (1980 Tiurk Test kanunlarina
gore) uygulandiginda kendi grubu igerisinde ‘orta
derecede zeka geriligi’ belirlenmistir.* 2004 yili
EEG incelemesi multifokal epileptik aktivitenin
varligini gostermistir. Probandin, 12 yasinda olan
tek yumurta ikiz kardeslerinden 1’inde sinirda
mental retardasyon, digerinde hafif derecede men-
tal retardasyon oldugu belirlenmistir. EEG sonug-
lar1 olgunun ikiz kardeslerinde de epileptik
aktivitenin varligim gostermistir. Olgunun dayisi
ve annesinin teyzesinin oglunda epilepsi bulun-
maktaydi (Sekil 1).

Hastanin periferik kan kiiltiirinden hazirla-
nan preparatlar Giemsa bantlama teknigi (GTG) ile
boyanarak incelemeye alindi. Yirmi bes metafaz

plaginda kromozom analizi yapildi. Kromozom ku-
rulusunun spontan ya da ailesel olup olmadigini in-
celemek amaciyla olgumuzun ebeveynlerinden, tek
yumurta ikiz kardeslerinden ve ulasilabilen yakin-
larindan kan alinarak sitogenetik inceleme yapild:
ve aile agac1 ¢ikarildi.

Periferik kandan yapilan sitogenetik incele-
mede probandin 46,XX,t(1;17)(p34;925) kromozom
kurulusuna sahip oldugu saptand: (Sekil 2 ve 3).
Probandin tek yumurta ikiz kardeslerinde yapilan
sitogenetik incelemede 46,XY,t(1;17)(p34;q25) kar-
yotipi belirlendi. Probandin anne ve babasindan
yapilan kromozom analizi sonucunda ayni kromo-
zom kurulusu annede de goriildi. On iki kisiyi kap-
sayan ailesel incelemede ailenin toplam 6 iiyesinde
t(1;17)(p34;q25) dengeli resiprokal translokasyo-
nun bulundugu belirlendi. Olgunun annesinden
bilgilendirilmis olur alinda.

Bizim ¢aliymamizda, proband ve tek yumurta
ikiz t(1;17)(p34;925)
translokasyon tagiyiciligi yani sira mental retardas-

kardeslerinde dengeli
yon ve epileptik nobetler gorilmiistiir. Ailesel re-
siprokal translokasyonlar genel olarak fenotipik
etki yaratmamakla birlikte de novo translokasyon-
larin mental retardasyon ve/veya konjenital ano-
bildirilmistir.’

malilerle iligkilendirilebilecegi
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SEKIL 1: Probanda ait aile agac!.
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$EKiL 2: Ikinci olgumuzun karyotipi [46,XX,t(1;17)(p34;925)]

Mental retardasyon ile iligkilendirilen bazi famil-
yal translokasyonlar bildirilmistir.6® Hussain ve
ark., ii¢ kusak boyunca aktarilan ve non-sendromik
mental retardasyon ile seyreden dengeli t(1;17)
(p36.3;p11.2) resiprokal traslokasyon tastyicisi bir
aile bildirmistir. Bunun yani sira ayni ailesel den-
geli translokasyonu tasiyan 8 olgunun fenotipik
ozelliklerinin farkliliklar gosterdigi bildirilmistir.’

Olgularimizin, normal aile bireylerinde de
ayni translokasyonun goriiliiyor olmasi, mental re-
tardasyon ve epileptik nobetlerle iligkili olmayaca-
gin1 gosterebilir. Molekiiler diizeyde dengesiz
yeniden diizenlenmeler, uniparental dizomi, kirik
noktalarinda bulunan genlerin bozulmasi, translo-
kasyonun bir bagska dokuda mozaisizm gostermesi
veya genomda bagka bir yere taginan genin ifadesi-
nin degismesi sonucunda ailesel dengeli translo-
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SEKIL 3: t(1;17)(p34;q25) resiprokal translokasyonun parsiyel karyotip ve
idiyogrami.

izerine ¢ok degisik bildiriler vardir. Guerrini ve
ark., ¢cocuklarda epilepsinin nedenlerini ve klinik
spektrumunu olduke¢a genis olarak tanimlamistir.
Tek gen mutasyonlarinin epilepsiye ve farkli feno-
tiplere neden olabilecegi gibi, benzer fenotiplerin
de farkli genotiplerce olusturulabilecegi bildiril-
mistir.!!

Bugge ve ark., yaklagik 6.6 milyon niifuslu Is-
vigre ve Danimarka popiilasyonunda 71739 post-
natal sitogenetik sonucu degerlendirmistir. Calis
malarinda kromozomal anomali tespit edilen men-
tal retardasyonlu hastalarin yaklagik %50’sinde fa-
milyal yeniden diizenlenmeler oldugu bildirmis

lerdir."?

Sonu¢ olarak, proband ve tek yumurta
ikiz kardeslerinde belirli bir genetik gecisin olabi-

kasyonlarin fenotipik etkileri degisebilir.' lecegi ve ileri tetkiklerin yapilmas: gerektigi soyle-
Literatiirde mental retardasyon ve epilepsi genetigi nebilir.
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