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esiprokal translokasyonlar yaklaşık 600 yenidoğanda bir görülür.1Ai-
lesel dengeli resiprokal translokasyon taşıyısı bireyler fenotipik ola-
rak normal olmalarına rağmen, mental retarde bireylerde aynı

translokasyon tipi genel topluma göre sık görülür.
Ağır derecede mental retardasyonu olan hastaların %30-40’ında, hafif

derecede mental retardasyonlu hastaların da yaklaşık %15’inde kromozo-
mal veya diğer genetik yeniden düzenlenmeler görüldüğü bildirilmiştir.2On
beş yaşın altında 10.5 milyon çocuğun epilepsisi olduğu ve bu sayının epi-
lepsi hastalarının %25’ini oluşturduğu tahmin edilmektedir.3
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Ailesel t(1;17)(p34;q25) 
Dengeli Translokasyon Taşıyıcısı 

Üç Mental Retardasyon ve Epilepsi Olgusu

ÖZET Resiprokal translokasyonlar, insanlarda en sık görülen kromozomal yeniden düzenlenmel-
erdendir ve genellikle ebeveynlerin birinden aktarılmaktadır. Dengeli resiprokal translokasyonlar
yaklaşık 600 yeni doğanda bir görülür. Ailesel dengeli resiprokal translokasyon taşıyıcısı bireylerde
fenotipik etki görülmemesine rağmen mental retardasyon daha sık görülmektedir. Bu makalede
anne tarafından kalıtılan ailesel dengeli resiprokal translokasyon taşıyıcısı, hafif ve orta derecede
mental retardasyon ve epilepsi hastası 3 kardeş sunulmaktadır. Periferik kan kültüründen yapılan
sitogenetik analizde incelenen tüm metafazlarda dengeli t(1;17)(p34;q25) translokasyonu tespit
edilmiştir. Mental retardasyon ile ilişkili kromozomal düzeyde dengeli görünen yeniden düzen-
lenmelerden bazıları moleküler düzeyde dengesiz olabilir. Kırık noktalarının tam olarak belir-
lenebilmesi amacıyla ileri moleküler tetkiklerin yapılması 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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Bu çalışmamızda, ailesel t(1;17)(p34;q25) den-
geli translokasyon taşıyıcısı mental retardasyon ve
epilepsisi olan 3 kardeşi sunmak ve konuyla ilgili
literatür bilgilerini vermeyi amaçladık.

On dört yaşındaki kız olgu, epilepsi ve mental
retardasyon nedeniyle kromozom analizi için sito-
genetik laboratuvarımıza gönderilmiştir. Olgu,
aralarında ikinci derece kuzen evliliği bulunan
sağlıklı anne ve babanın yaşayan ilk çocuğudur.
Probandın genel zihinsel düzeyinin belirlenmesi
amacıyla “Wechsler Adult Intelligence Scale-Re-
vised (WISC-R)” (1980 Türk Test kanunlarına
göre) uygulandığında kendi grubu içerisinde ‘orta
derecede zeka geriliği’ belirlenmiştir.4 2004 yılı
EEG incelemesi multifokal epileptik aktivitenin
varlığını göstermiştir. Probandın, 12 yaşında olan
tek yumurta ikiz kardeşlerinden 1’inde sınırda
mental retardasyon, diğerinde hafif derecede men-
tal retardasyon olduğu belirlenmiştir. EEG sonuç-
ları olgunun ikiz kardeşlerinde de epileptik
aktivitenin varlığını göstermiştir. Olgunun dayısı
ve annesinin teyzesinin oğlunda epilepsi bulun-
maktaydı (Şekil 1). 

Hastanın periferik kan kültüründen hazırla-
nan preparatlar Giemsa bantlama tekniği (GTG) ile
boyanarak incelemeye alındı. Yirmi beş metafaz

plağında kromozom analizi yapıldı. Kromozom ku-
ruluşunun spontan ya da ailesel olup olmadığını in-
celemek amacıyla olgumuzun ebeveynlerinden, tek
yumurta ikiz kardeşlerinden ve ulaşılabilen yakın-
larından kan alınarak sitogenetik inceleme yapıldı
ve aile ağacı çıkarıldı.

Periferik kandan yapılan sitogenetik incele-
mede probandın 46,XX,t(1;17)(p34;q25) kromozom
kuruluşuna sahip olduğu saptandı (Şekil 2 ve 3).
Probandın tek yumurta ikiz kardeşlerinde yapılan
sitogenetik incelemede 46,XY,t(1;17)(p34;q25) kar-
yotipi belirlendi. Probandın anne ve babasından
yapılan kromozom analizi sonucunda aynı kromo-
zom kuruluşu annede de görüldü. On iki kişiyi kap-
sayan ailesel incelemede ailenin toplam 6 üyesinde
t(1;17)(p34;q25) dengeli resiprokal translokasyo-
nun bulunduğu belirlendi. Olgunun annesinden
bilgilendirilmiş olur alındı.

Bizim çalışmamızda, proband ve tek yumurta
ikiz kardeşlerinde t(1;17)(p34;q25) dengeli
translokasyon taşıyıcılığı yanı sıra mental retardas-
yon ve epileptik nöbetler görülmüştür. Ailesel re-
siprokal translokasyonlar genel olarak fenotipik
etki yaratmamakla birlikte de novo translokasyon-
ların mental retardasyon ve/veya konjenital ano-
malilerle ilişkilendirilebileceği bildirilmiştir.5

ŞEKĐL 1:  Probanda ait aile ağacı.
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ŞEKĐL 2: Đkinci olgumuzun karyotipi [46,XX,t(1;17)(p34;q25)]
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ŞEKĐL 3: t(1;17)(p34;q25) resiprokal translokasyonun parsiyel karyotip ve
idiyogramı.
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Mental retardasyon ile ilişkilendirilen bazı famil-
yal translokasyonlar bildirilmiştir.6-8 Hussain ve
ark., üç kuşak boyunca aktarılan ve non-sendromik
mental retardasyon ile seyreden dengeli t(1;17)
(p36.3;p11.2) resiprokal traslokasyon taşıyıcısı bir
aile bildirmiştir. Bunun yanı sıra aynı ailesel den-
geli translokasyonu taşıyan 8 olgunun fenotipik
özelliklerinin farklılıklar gösterdiği bildirilmiştir.9

Olgularımızın, normal aile bireylerinde de
aynı translokasyonun görülüyor olması, mental re-
tardasyon ve epileptik nöbetlerle ilişkili olmayaca-
ğını gösterebilir. Moleküler düzeyde dengesiz
yeniden düzenlenmeler, uniparental dizomi, kırık
noktalarında bulunan genlerin bozulması, translo-
kasyonun bir başka dokuda mozaisizm göstermesi
veya genomda başka bir yere taşınan genin ifadesi-
nin değişmesi sonucunda ailesel dengeli translo-
kasyonların fenotipik etkileri değişebilir.10
Literatürde mental retardasyon ve epilepsi genetiği

üzerine çok değişik bildiriler vardır. Guerrini ve
ark., çocuklarda epilepsinin nedenlerini ve klinik
spektrumunu oldukça geniş olarak tanımlamıştır.
Tek gen mutasyonlarının epilepsiye ve farklı feno-
tiplere neden olabileceği gibi, benzer fenotiplerin
de farklı genotiplerce oluşturulabileceği bildiril-
miştir.11

Bugge ve ark., yaklaşık 6.6 milyon nüfuslu İs-
viçre ve Danimarka popülasyonunda 71739 post-
natal sitogenetik sonucu değerlendirmiştir. Çalış
malarında kromozomal anomali tespit edilen men-
tal retardasyonlu hastaların yaklaşık %50’sinde fa-
milyal yeniden düzenlenmeler olduğu bildirmiş
lerdir.12

Sonuç olarak, proband ve tek yumurta 
ikiz kardeşlerinde belirli bir genetik geçişin olabi-
leceği ve ileri tetkiklerin yapılması gerektiği söyle-
nebilir.
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