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Erken Çocuk Ölümü ve Abortus Yakınması Olan 
Bir Ailede Dengeli 46,XX, t (15; 16) (q15;q24) 

Mat Düzensizliği 

Denge l i t r a n s l o k a s y o n taşıy ıc ı lar ı gene l l i k le kl inik 
he rhang i belirti v e y a bu lgu v e r m e y i p bu kişi ler tekrar­
l a y a n d ü ş ü k v e / v e y a ö l ü d o ğ u m l a r y a d a m a l f o r 
m a s y o n l u çocuk la r n e d e n i y l e k r o m o z o m araş t ı r ı lmas ı 
yap ı ld ığ ında o r taya konur lar . Bun la r a ras ında R o b e r t s o n 
tipi denge l i ( "ba lanced") t r a n s l o k a s y o n l a r öneml i bir ye r 
tutarken D-grup akrosent r ik le r le ö tek i g rup k r o m o z o m ­
lar ve bu a r a d a N o . 15 i le 16 a ras ında o luşan t rans lo­
k a s y o n l a r b i ld i r i lm iş t i r (1-6) . Ö r n e k l e r i n h e m e n h e p ­
s i nde değ iş ik bir öykü vardı r (6). 

Bu m a k a l e d e indük lemey le gerçek leş t i r i len bir g e ­
bel ik ten s o n r a d o ğ a n çocuk la r ı ö len , ik inci gebe l iğ i ilk 
t r imes t r d ü ş ü ğ ü y l e s o n l a n a n bir a i l e s u n u l m a k t a d ı r . 
T r a n s l o k a s y o n düzens iz l iğ i kad ın ta ra f ından taş ınmak ta ­
dır. K o r y o n b iyops i p rog ramın ın uygu land ığ ı a i len in s o n 
g e b e l i ğ i n d e n ayn ı a n o m a l i y i t a ş ı y a n bir ç o c u k d o ğ ­
muştur . N o . 15 ile 16 a ras ındak i t r a n s l o k a s y o n ş imd iye 
k a d a r yay ın lanmış o lan la rdan farkl ı band lar ı tu tmakta­
dır. 

Vaka Takdimi 
Ö a i les i k l in iğ imize i ndük lemey le gerçek leş t i r i len 

ilk gebe l i k ten doğan çocuk la r ın e r ken ö lümü ve d a h a 
s o n r a k i g e b e l i ğ i n d ü ş ü k l e s o n l a n m a s ı y a k ı n m a s ı y l a 
başvurmuş tu r . S i v a s d o ğ u m l u kad ın 28 yaş ında ev h a ­
nımıdır . H e r h a n g i yak ınmas ı o lmad ığ ı gibi f izik m u a y e n e 
bu lgu lar ı n o r m a l değer lend i r i lmiş t i r . K a n g rubu 0 , Rh 
(+). Eşi 27 yaş ında , S i v a s d o ğ u m l u ve bir k a m u görev­
lisi o larak ça l ışmaktadı r . İlk gençl ik y ı l lar ında geç i r i len 
akc iğer tübe rkü lozu d ış ında y a k ı n m a s ı yoktur, kl inik bu l ­
gu la r normald i r . K a n g rubu A , Rh (+). 

5 yı l l ık evl i a i l ede ilk gebe l i k ev lend ik le r i nden 3 
3.5 yı l s o n r a o v u l a s y o n u indük lemek üzere Dyne r i c ve 
P a r l o d e l t e d a v i l e r i n d e n s o n r a g e r ç e k l e ş m i ş . G e b e l i k 
k o m p l i k a s y o n s u z geçmiş . D o ğ u m vak t inde , h a s t a n e d e , 
v a g i n a l yo l l a o lmuş . K o r d o n do lanmas ı o lduğu söy lenen 
b e b e k m o r d o ğ m u ş , h e m e n ağ lamamış ve mor l uğu 1-2 
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dak. sü rmüş . B o y u 51 c m , ağır l ığ ı 3 1 0 0 gr, baş çev res i 
3 6 c m . ö l çü lmüş . 

Üç ay sü rey le a n n e sü tü a lan kız bebek h e n ü z 15 
g ü n l ü k k e n ek g ıda la ra geç i le rek bes lenmiş . B i r ay l ık 
k e n baş ın ı tutabi l iyor, 4 ay l ı kken des tek l i o turab i l iyor -
m u ş v e b u a y a g e l i n c e y e k a d a r d ikkat i ç e k e c e k pa to 
lojik he rhang i g ö z l e m d e b u l u n u l m a m ı ş . A n c a k o s ı ra lar ­
da ya tak ta d ö n e m e d i ğ i , bir y e r e u z a n a m a d ı ğ ı an laş ı l 
mış , Ca ve D v i tamini eks ik l iğ i sap tan ıp 3 ay tedav i uy­
g u l a n m ı ş . D a h a ö n c e k a y b o l a n b a s m a s ı i l a ç l a r d a n 
s o n r a ger i ge lm iş , fakat d iğer ş ikayet ler i d e v a m e tm i ş . 
Y e d i ay l ık o l d u ğ u n d a a n c a k des tek l i o t u r a b i l i y o r m u ş . 
Araş t ı rma la r s o n u c u E E G ile "sağ h e m i s f e r d e be l i rg in 
o lmak üze re z e m i n r i tminde düzens iz l i k , çok hafif e p i -
lep t i k k a r a k t e r d e b o z u k l u k " s a p t a n m ı ş , b i l g i s a y a r l ı 
bey in tomogra f i s i nde "hafif kort ikal atrof i" be l i r lenmiş ve 
s e r e b r a l pa l s l ön tanıs ı k o n a r a k ileri tetkik y a p ı l m a s ı 
öner i lm iş . 

Y e d i ay l ı kken ür iner e n f e k s i y o n n e d e n i y l e bir k e z 
d a h a yat ı r ı lan h a s t a y a ant ibiyot ik tedav is i u y g u l a n m ı ş . 
O z a m a n k i f izik m u a y e n e bu lgu lar ı T a b l o d a n iz leneb i l i r 
(Tab lo 1). 

T a b l o 1 . Has tan ın 7 ay l ı kken f izik m u a y e n e bu lgu la r ı 

Boy : 66 cm (25-50 persentil) 
Ağırlık : 6 kg (3-10 persentil) 
Baş çevresi : 40.5 cm (90 persentil) 
Hafif bilateral ptozis 
Kısık sesle ağlama 
Otit 
Üriner enfeksiyon 
Başını tutamamakta 
Destekli oturabilmekte 
Kas tonüsü normal 
Hareket kısıtlılığı yok 
Denver gelişim testi anormal 
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Bi r ay k a d a r s o n r a n e f e s t ıkanık l ığ ı , m o r a r m a ve 
yüksek a teş le h a s t a n e y e gö tü rü len b e b e k akc iğer e n ­
f eks i yonu , se reb ra l pa ls i ve konjunkt ıv i t ön tanılar tyla 
yat ı r ı lmış , fakat üç lü ant ib iyot ik t edav i s i ne r a ğ m e n a teş i 
d ü ş m e m i ş ; konvü lz iyon la r ı neden i y l e Lum ina l ver i lmiş , 
s o l u n u m sıkınt ısı d ü z e l m e m i ş , e leketrol i t d e n g e s i b o z u l ­
m u ş . Üç kez k a r d i y o p u l m o n e r arrest ge l i şmiş , 9 ayl ık 
ken ü ç ü n c ü arrest te ö lmüş . 

L a b o r a t u v a r Bu lgu lar ı ( d o s y a s ı n d a n ) 

E M G n o r m a l , C P K 148 Ü/L, H b 11 .9 gr /d l , H tc 
% 3 5 , lökosi t 9 7 0 0 , sed imer ı tasyon 14 m m / s a a t , perî fe-
rik y a y m a lenfos i toz (%30 parça l ı , % 7 0 lenfosi t , k ü m e 
ha l inde t rombosi t ; d a h a s o n r a % 9 parça l ı , % 9 2 lenfo­
sit) o la rak bu lunmuş tu r . İd ra rda he r s a h a d a 2 -3 löko­
sit, baz ı s a h a l a r d a granü l ve h i ya len s i lendir ler göz len ­
mişt ir . P o s t mo r tem patoloj ik i n c e l e m e d e mak roskop i k 
o la rak b e y i n d e s u b a r a k n o i d k a n a m a , W i r c h o w R o b i n 
a ra l ı k la r ında g e n i ş l e m e , akc iğe r s e p t u m l a r ı n d a ka l ın ­
l aşma ve hepatos i t kordon la r ı a ras ında yer ye r b i rkaç 
hücre l ik n e k r o z a lanlar ı sap tanmış , spes i f i k g ö z l e m d e 
bulunulamamışt ı r . 

İlk ç o c u ğ u n ö l ü m ü n d e n 3 ay s o n r a yen i gebe l i k 
spon tan o larak ge rçek leşmiş . Gebe l iğ in 6 . ha f tas ındak i 
k a n a m a y ü z ü n d e n a n n e 1 0 g ü n s ü r e y l e h a s t a n e d e 
ya tmış , kanamas ı kes i lm iş ve yap ı lan u l t rasonograf i s o ­
n u c u fötal ge l iş im no rma l değer lend i r i lm iş . Gebe l iğ in 10. 
ha f tas ında tekrar k a n a m a o l m u ş . U l t rasonogra f ik ince­
l e m e d e ( C R L : 2 7 m m , u terus içer is indeki g e s t a s y o n e l 
k e s e i z l enmek te , se rv iks açık l ığ ı normal ) e m b r i y o n u n 6 
haftal ık m a t ü r a s y o n d a ka ld ığ ı sap tanmış , fetal kard iyak 
akt iv i te göz lenmemiş t i r . Bir h a l t a içer is inde k a n a m a s ı 
ar tarak gebe l ik s p o n t a n düşük le son lanmışt ı r . 

S i t o g e n e t i k A r a ş t ı r m a l a r 

B a b a (Z.Ö.) peri fer ik k a n d a n haz ı r lanan me ta faz 
p lak lar ında m o d a l k r o m o z o m sayıs ın ın 46 , c ins iyet ku­
ru luşunun XY o lduğu göz lenm iş , G b a n d l a m a s ı , no rma l 
değerlendir i lmişt ir . 

A n n e d e (N.) 46 , XX kuru luşu ve 15 ve 16. çift leri 
tu tan t r a n s l o k a s y o n d ü z e n s i z l i ğ i b u l u n m u ş ; [ 4 6 , X X , t 
(15; 16) (q15;q24)] düzens iz l iğ in in sabi t o lduğu an laş ı l ­
mışt ı r (Şeki l 1, üst te) . 

Ötek i labora tuvar m u a y e n e l e r i no rma l değer lend i r i l ­
miş , a i le a raş t ı rması yap ı lmad ığ ından t r ans l okasvonun 
kaynağ ı o r taya konamamış t ı r . A i l en in ilk çocuk la r ı ve 
s o n r a k i fetal ma te r ye l s i togene t i k b a k ı m d a n i n c e l e n ­
m e m i ş o l m a k l a bir l ikte kad ındak i bu lgu et iyoloj ik a n ­
lamlı sayı lmış , son rak i gebe l ik le r in yüksek r iz iko taş ı ­
dık lar ı karar laşt ı r ı lmışt ı r . Y e n i gebe l ik te an tenata l tanı 
yön temler i uygu lanmas ı zo run lu görü lmüş tü r . 

D o ğ u m önces i tanı p rog ramına a l ınan v a k ' a y a 6 . 
g e b e l i k h a f t a s ı n d a k o r y o n b i y o p s i y ö n t e m i u y g u l a n ­
mış t ı r F ö t u s t a a y n ı d ü z e n s i z l i ğ i n 4 6 , X X , t (15; 16) 
(q15;q24) sap tanmas ı ka rş ıs ında k o n t a m i n a s y o n o lası ­
lığı d ikka te a l ınarak ko ryon ö rnek lemes i 2 haf ta s o n r a 

3 3 3 

Şekil 2. Fötal karyoîip (D.Ö.) 

tek ra r lanmış ve aynı s o n u c a gel inmişt i r . T r a n s l o k a s y o n 
denge l i say ı ld ığ ından gebe l iğ in d e v a m ı n a iz in ver i lmişt i r . 
Kon t ro l lü o la rak s ü r d ü r ü l e n g e b e l i k k o m p l i k a s y o n s u z 
seyre tmiş ve m iad ında , h a s t a n e d e , se rv i ka l v a g i n a l y o l ­
la sağl ık l ı bir kız ç o c u ğ u doğu r tu lmuş tu r (Ağus tos 1 9 9 1 ) . 

Denge l i d e o l s a N . Ö . v e yen i d o ğ a n kızı D. 'dek i 
k r o m o z o m a l düzens iz l i k n e d e n i y l e Ö . a i les i t a ra f ım ız ­
d a n iz lenmekted i r . 

T A R T İ Ş M A 

P r o p o z i t a d a (N.Ö.) 15q ile 16q a ras ında d e n g e l i 
t r a n s l o k a s y o n bu lunmak tad ı r . Bu gib i ö rnek le rde b e k ­
lendiğ i üzere kişi fenot ip o la rak normald i r . Ü ç ü n c ü g e ­
be l iğ inden o lan kız ç o c u ğ u n d a da kend i s i ndek i g ib i k ro ­
m o z o m ku ru luşuna karş ın y e n î d o ğ a n d ö n e m i n d e her ­
hang i f izik düzens iz l i k sap tanamamış t ı r . İlk g e b e l i ğ i n ­
d e n d o ğ m a fakat 9 ay l ıkken ö len kız çocuk la 10 ha f ta ­
l ıkken kaybed i l en fe tus ta s i togenet ik ç a l ı ş m a y a p ı l m a ­
d ığ ından on lar ın k r o m o z o m yapıs ı h a k k ı n d a b i lg im iz b u ­
lunmamak tad ı r . A n c a k ayn ı fenot ip i gös te rmed ik le r i iç in 

T Klin Tıp Bilimleri 1992, 12 



334 

birb i r inden farkl ı d e n g e s i z k r o m o z o m yap ıs ına s a h i p o l ­
duk lar ı i leri sürülebi l i r . P a r s i y e l 16q t r izomi v e y a par -
s iye l 15q m o n o z o m i s i o lası düzens iz l i k le rden ikisidir. 

S p o n t a n a b o r t u s l a r d a k o m p l e 16 t r izomi ler en sık 
ras t lanan t r izomi ö rnek le r inden o lup t ü m s p o n t a n abor -
tus lar ın %5 kadar ıd ı r lar ; b u n a karşı l ık pa rs i ye l 16q tri-
z o m i s i seyrek t i r (1,2). R o b e r t ve Ducke t t (1978) t a m ve 
pa rs i ye l t r i zomi le r i g ö z d e n geç i r i p ka rş ı l aş t ı rma y a p ­
mış la rd ı r (5,6). O n l a r a gö re 16q t r i zomi le r d a h a çok 
N o . 1 6 i le ö tek i k r o m o z o m l a r a ras ındak i denge l i t rans lo-
k a s y o n l a r d a n o luşmak tad ı r (1-3). N o . 1 5 ile 16 a ras ında 
d a b e n z e r d ü z e n s i z l i k l e r b i ld i r i lm iş t i r . S c h i m c k e d v e 
ark. (1975 ) , Y u n i s ve ark . (1977) i le R i d l e r ve ark. 
(1974) ta ra f ından 1 5 q ; 1 6 q denge l i t r ans lokasyon lu ör­
nekler yay ın lanmış t ı r (3-5). Y i n e de 16q t r izomis in in fe-
notipini be l i r l eyecek yeterl i b i lg imiz bu lunmamak tad ı r . O 
neden le bir inci gebe l i k ten o l a n ç o c u ğ u n T a b l o 1'de v e -
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ri len özel l ik ler in 16q y o k s a 15q t r i zomiye mi ait o l d u ğ u 
söy lenememek ted i r . 

D a h a ö n c e rapor ed i len 15 i le 16. k r o m o z o m l a r 

a ras ındak i denge l i t r ans lokasyon la r i lkinin k ısa , ik inc is i ­

nin u z u n ko lunu (15p ve 16q) e tk i lemekted i r . Ö t e y a n ­

d a n 15q ve 16q 'yu tutan t r a n s l o k a s y o n N y h a n (1989) 

ta ra f ından bi ld ir i lmişt i r (4). Nyhan ' ın vak ' as ında 4 6 , X X , t 

(15q-;16q+) (q26;q22) mat kuru luş lu denge l i bir t rans lo ­

k a s y o n söz konusudu r . 16q d u p l i k a s y o n ve 15q d e l e -

s y o n l u kız ç o c u ğ u n d a dis ta l a r t rogr ipoz is , konjeni ta l k a l ­

ça ç ık ığ ı , ö n e çıkık a l ın , ep ikan ta l k ı v r ım , ince d u d a k ve 

t am bel i rg in o l m a y a n f i l trum b u l u n m a k t a . B i z i m s u n ­

d u ğ u m u z v a k ' a d a i s e fa rk l ı b a n d l a r ı i ç e r e n t r a n s l o ­

k a s y o n vardı r ; [46 ,XX, t (15; 16) (q15;q24)J. 

S o n d o ğ a n ç o c u ğ u n d a h a y a k ı n d a n v e u z u n sü re 
i z l enmes i y l e k o n u y a ışık tu tacağ ın ı umar ız . 
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