21922g Translokasyonu Saptanan

Bir Down Sendromu Olgusu

A CASE WITH DOWN SYNDROME PRESENTING 21922 TRANSLOCATION:

DIFFERENTIAL DIAGNOSIS
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Abstract

Robertsonian translokasyon (ROB)laren sik gorile
kromozomal yeniden duzenlenmelerdir. ROB’lar 13, 18, 21ve 22
akrosentrik kromozomlar arasinda kisa kol ya dareererden kay-
nama ile olsan yeniden dizenlenmelerdir. ROB’lar goriilme gikli
na gore 2gruba ayrilir. Birinci grupta sik gdzlenen rob(13q) ve
rob(14q21q) translokasyonlari, 2. grupta ise ergietilen dger tun
non-homolog ROB’lar yer alir. ikinci grupta ender géril
translokasyonlar, ROB’larirsadece %0.8 ile %3.7'sini clwrur.
Down sendromlu hastalarin yakila %5’inde 21. kromozomu ilgilen-
diren ROB gorulur. Down sendromunda en sik gorilenthomoloc
ROB, rob(14g21q)'dur. Rob(21q;22q) ender gorilenRDB’dur. Bu
yazida 4 yainda 21g22q trahskasyonlu bir erkek ¢cogu sunuldu
konuyla ilgili literatiir bilgileri gdzden gegirildi
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Robertsonian translocations (ROBs) are the most noor
chromosomal rearrangemets. ROBs are whole-rearrangemer
between the acrocentric chromosomes chromosome$41315, 21
and 22. ROBs can be classified intoglbbups depending on th
frequency of occurrence, common [rob(13gl4q) ano(14q21q)
and rare (all remaining possible nonhomologous dnations). Eac
of the rare types make up only 0.8% to 3.7% ofttital number ¢
ROBs. ROBs involving chronsmme 21 are found in approximai
5% of patients with Down syndrome (DS). The mosmuomr
nonhomologous ROB in DS is rob(14921q). Rob(21qy2&qar
uncommon ROB. In this case a 4-yedd- boy with 21922
translocation is discussed briefly. The literataigout ROBswas
reviewed.
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own sendrom (DS)’lu hastalarin yayla
%95'inde 21. kromozomun trizomisi

Bu calsmamizda 46,XY, rob(21922q)
(910;910),+21 karyotipi gosteren olguyu sunmak

seklinde goriiliirken, %5'inde kromozom Ve ROB'larla ilgili literattr bilgilerine dginmeyi

21q ile akrosentrik kromozomlardan birinin uzun

kolu arasinda ROB ile ojmus 46 kromozom bu-

lunur?!
DS’li

rob(14q;21q) veya rob(21q;21q) dir.
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hastalarda en sik goérilen ROB’lar

amacladik.

4 yminda erkek hasta DS ©On tanisiyla
sitogenetik laboratuvarina yonlendirigni Arala-
rinda akrabalik olmayan 26 gradaki annenin 2.
gebelginden sezaryen ile 36 haftalik, 3300 gra
lhlginda dgmustu.

Olgunun 6 yainda sglikl bir kiz kardai var-
di. Hastanin fizik muayenesinde vic@rag 11
kg (<3 persentil) ve boyu 85 cm (<3 persentil)'di
(Sekil 1). Burun kokd basik, okuler hipotelorizm,
sol elde simian c¢izgisi olgw go6zlendi.
Hipoaktifdi. Hareket kisitlifii ve deformite yoktu.
Kardiyovaskiler sistem mezokardiyak odakta 2/6°
sistolik  Gfurim saptanmasi Uzerine yapilan
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Sekil 1. a.Olgunun resmib. Olgunun sol elinde simian cgizgisi.
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Sekil 2. a. Olguya ait metafaz [46,XY,rob(21922q)(g10;q
+21]. b. Translokasyonliromozom [rob(21922q)(g10;q10)]
ideogrami.

ekokardiyografik incelemede atriyoventrikuler
septal defekti (AVSD) oldgu saptandi. Hastanin
periferik kan kultirinde GTG bant yontemiyle
yapilan sitogenetik incelemede 46,XY, rob
(219229) (g10;910),+21 kromozom kurguuma
sahip oldgu saptandi§ekil 2). Yapilan aile ince-

lemesinde anne ve babada normal kromozom yap|-3-

sI tespit edildi.

ROB’larin yaklgik yariside novo yeniden du-
zenlenmelerdif. De novo ROB’larin da yaklgik
%95'ini olusturan rob(13q;14q) ve rob(149;21q)
translokasyonlarinin maternal mayozdasahile-
cesi bildirilmistir.* De novo ROB olyma hizinin
~3.9 x 10' mutasyon/gamet/jenerasyon olup bu
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hizin otozomal dominant mutasyonlarin 2 kat
oldugu bildirilmektedir. Akrosentrik kromozomla-
rin p11 bolgesi I, 11, 111, IV vep satellit DNA'lar1,
pl2 bolgesi 18S ve 28S ribozomal RNA genleri,
pl13 bolgesi isg-satellit DNA ve telomer dizileri
icermektedi. Sk gérilen ROB’larin  [rob
(139;14q) ve rob(14q;21q)] ayni kirik noktalarina

sahip oldgu, oogenez sirasinda ve benzer bir me-
kanizma ile olgabilecei bildirilmektedir. Ender
gorulen ROB’larda yapilan ¢aina sayisi yetersiz-
dir ve bu translokasyonlarin glum mekanizmalari
tam olarak bilinmemekle birlikte rob(14q;22q),
rob(15q;22q) ve rob(21qg;22q) da oogenez esnasin-
da ve rastgele bir mekanizma ile glbilecei
bildiriimektedir! Bizim olgumuz 2. kategoride yer
alan de novo ROB’a [46,XY, rob(21922q)
(g10;910),+21] sahip az sikhkla gorulen bir olgu-
dur. Bu gibi cocga sahip olan aileler, tekrar cocuk
sahibi olmay! istemeleri durumunda bu ydnde ge-
netik dangma verilebilir ve duruma goére prenatal
tani yontemlerin biri Onerilebilir. Caimamizda
olgumuzun de novo 46,XY, rob(21922q)
(910;910),+21 kromozom kurujuna sahip oldgu
belirlendi. De novo translokasyonlar gz o6nline
alinarak 35 y@indan gen¢ annelerde de prenatal
tani yontemleri kullaniimalidir.
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