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Kriptorkizm etiyopatogenezinde nendiler
faktorlerin rolii 44 ailede arastrilnustir. Birinci
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SUMMARY

The etiologial role of the hereditary factors in
cryptorchidism are evaluated in 44 families.

dereceden erkek akrabalarda familial kriptorkizmF amilial incidence of cryptorchidism in first de-

insidanst “7c7,l olarak bulunmustur. Bu oran

birincidereceden akrabalarda %8,9 olarak bek-

lenen multifaktorial kalihm insidansma oldukca
yalan olarak goriilmektedir. Birinci dereceden ak-
raba evliligi olan ve olmayan ailelerde krip-
torkizm goriilme oranlan arasinda biiyiik bir fark
bulunmamigniy. 13 hastada yapilan seks

kromatin tayinive periferal kromozon analiz-

lerinde herhangi bir patoloji tesbit edilmemigtir.

Ailevi

kromozomal bozukluklar.

Anahtar Kelimeler: Kriptorkizm, insidans,
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Klinik olarak yaklasik 200 yil o6nce ilk kez
dikkatleri ¢ekip
aragtirilan bir sorun olmasina karsin, kriptorkizm
fikir birligi

Testislerin normal inis

tanimlanan ve her dOnemde

etiyopatogenezinde tam bir olmadigi

goriilmektedir. mekaniz-
tam olarak agiklanamamis oldugu
diistiniiliirse  farkli

dereceye kadar dogal karsilanmalidir.

masinin bile

yaklasimlarin  olmast  bir

Kriptorkizm etiyopatogenezinde genetik

faktorlerin rolii iizerinde degisik arastirmalar

yapilmis,
malignansi potansiyeline kromozomal diizeyde bir

testislerin  hatali inislerine ve artmis

cevap aranmistir (1,2).

Dis kaynaklt arastirmalarda kriptorkizmde

birinci dereceden akrabalarda ve kardeslerde mul-

tifaktorial ailevi insidans oldukg¢a yiiksek oranda

Tiirkiye Klinikleri Tip Bilimleri ARASTIRMA Dergisi C.8, S.4,1990
Turkish Journal of RESEARCH in Medical Sciences V.8, N.4, 1990

gree malerelatives was foundtobe 7.1%'. This

rate compares favorably to the expected multifac-

torialinheritance ratein first degree relatives
whichis 8.9%. Theincidence of cryptorchidism
were found 10% and 8.8% subsequently in first
degreerelative and nonrelative marriages. Sex
chromatin typing and peripheral chromosomal
analyses were achievedin 13 patients and no

pathological evidence was found.

Cryptorchidism, Familial incidence.

Chromosomal Anomalies.
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bildirilmektedir (8). Ozellikle iilkemizde yakin ak-
raba evlilikleri, bir ¢ok herediter anomalinin mor-
biditesindeki dnemi nedeni ile her zaman giindeme

getirilen bir sorundur.

Bu c¢alisma, kriptorkizm etiyopatogenezinde

herediter faktorlerin roliiniin belirlenmesi ve
olduk¢a  masrafli, zaman alict  kromozomal
arastirmalarin  bu hastalarda rutin yapilmasi

gereken bir inceleme haline getirilmesinin ne
dereceye kadar gerekli oldugunun gdosterilmesine

yonelik olarak yapilmistir.

GEREC VE YONTEM

Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi Hastanesi
Uroloji poliklinigine basvuran kriptorkizm olgulari
arasinda bir veya daha fazla erkek kardesi olan
444 calisma grubunda alinmistir.
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Tablo 1. Birinci Dereceden Erkek Akrabalarda
Kriptorkizm Insidansi

Tablo 2. Birinci Dereceden Akraba Evliliklerinin
Kriptorkizm Insidansindaki Rolii

Anne ve baba arasinda birinci Say1 Birden ¢ok ¢ocukta

Toplam Kriptorkizm olan %
Babalar 4 _
Erkek kardesler 54 7 129
Toplam 98 7 71

Hastalarin anne ve babalan arasinda akrabalik
olup olmadig:1 varsa derecesi sorulmus, babada
diger erkek kardeslerde ve ikinci dereceden ak-
rabalarda kriptorkizm olup olmadigi1 O&grenilerek
kaydedilmistir. Annenin hastaya gebeligi sirasinda
bir hastalik gecirip geg¢irmedigi, travma ya da
operasyona maruz kalip kalmadigi, herhangi bir
ila¢ kullanip kullanmadigi, radyolojik tetkikler
yapdip yapilmadigi 6grenilmistir.

Hastalarin fizik ve ruhsal gelismet durumu,
kriptorkizm disinda baska bir hastaligi, anomalileri
olup olmadigi arastirilmistir, obesite jinekomasti,
dis genital organlarin gelisimi yoniinden incelen-
mistir.

13 hastada seks kromatin ve karyotip tayinleri,
periferal kromozom analizleri yapilarak sonuglari
ayni fakiiltenin Genetik Bolimiince degerlendiril-
mistir. Bu hastalarda Direkt Uriner Sistem Grafisi
ve intravendz pyelografi yapilarak baska iirolojik
anomaliler arastirilmistir.

BULGULAR

Annenin gebeligi sirasinda ge¢irdigi hastaliklar,
travma ve operasyon ile kullandig1 ilaglar ve
uygulanan radyolojik inceleme sorularak bunlarin
riptorkizmle iliskileri arastirdmak istenmis ancak

kayda deger bulgular bulunamamistir.

Birden fazla erkek ¢ocugu olan 44 ailede anne
ve baba arasinda akrabalik olup olmadigi, varsa
derecesi, babada ve diger kardeslerde kriptorkizm
Higbir
babasinda kriptorkizm olmadigi tesbit edilmis,

olup olmadigr arastirilmistir. hastanin

diger bulgular Tablo 1'de gdsterilmistir.

ikinci dereceden erkek akrabalarda (amca,
day1, erkek yegen ve iivey erkek kardeslerde) krip-
torkizm olup olmadigi tesbit edilmek istenmis,
ancak giivenilir diizeyde bilgi edinilemedigi i¢in bu
gurup arastirmaya dahil edilmemistir.
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dereceden akrabahk Kkriptorkizm
Olanlar 10 1 (%I10)
Olmayanlar 34 3 (%8.8)

Anne ve baba arasinda birinci dereceden ak-
raba evliligi olan 10 aile ve akraba evliligi olmayan
34 ailede birden fazla g¢ocukta kriptorkizm goriilme
oranlan incelenmistir (Tablo 2).

Birinci dereceden akraba evliligi olan 10
aileden birinde (%10) birden daha fazla ¢ocukta
kriptorkizm oldugu, birinci dereceden akraba ev-
liligi olmayan 34 aileden ise iigiinde (%8.8) birden
fazla ¢ocukta kriptorkizm oldugu bulunmustur.

13 hastada seks kromatin, karyotip tayini ve

periferal kromozom  analizleri yapilmistir. Bu
gruba kriptorkizm yanisira hipospadias ve Noonan
Sendromu olan iki hasta rastgele se¢im yapilmadan

direkt olarak dahil edilmislerdir (Tablo 3).

13 olgunun tiimiinde seks kromatin (—) olarak
bulunmus ve tim olgularda karyotip tayini 46 XY
olarak tesbit edilmistir. Bir olguda Y kromozomun-
da  gorilen polimorfizm, bir olguda bazi
kromozomlardaki kiriklar normal olarak degerlen-
dirilmistir. Bir olguda D ve G gruplarinda goriillen
satellite normal olarak

artiglari (polimorfik

familial) degerlendirilmistir.

TARTISMA

Simdiye kadar yapilan arastirmalarda krip-
torkizme neden olabilecek primer gen diizensizlik-
lerinin  belli kromozomlarda lokalizasyonlan
gosterilememistir (1,2,3). Ancak major etkili bazi
seks kromozomal anomalilerinde (XXY, XXYYVY,
XXXXY, XYY, X0/XY, XX-erkek gibi) ve
otozomal kromozomal anomalilerde (Trizomi
13,18,21,9,14)  diger

torkizmde goriilebilmektedir (11).

anomalilerin yanisira krip-

birinde Y

kromozomunda polimorfizm tesbit edilmis, bir ol-

Calismamizda 13 olgunun

guda G ve D gruplarinda bazi iyelerde satellite
artig1 bulunmus, bir olguda da bazi kromozomlar-
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Tablo 3. Kriptorkizm Olgusunda Seks Kromatin, Karyotip Tayini ve Periferal Kromozon Analizi Sonuglari

Olgu No Seks Kromatin Karyotip Birlikte Anomali Sonug

1. Bilateral -) 46 XY Noonan Send. Normal

2. Bilateral -) 46 XY Hipospadias Normal

3. Bilateral -) 46 XY Bilateral ureteropelvik darhk Normal

4. Bilateral () 46 XY —_ Normal

5. Unilateral -) 46 XY (Y kromazomunda — Normal
polimorfizm)

7. Bilateral -) 46 XY — Normal

8. Bilateral ) 46 XY (D ve G gruplarinda baz —_— Normal polimorfik
liyelerde satellite artisi) familial)

9. Bilateral -) 46 XY (baz1 kromozomlarda - Normal (Rastgele olarak
kirilma) - degerlendirildi)

10. Bilateral -) 46 XY —_ Normal

11. Bilateral -) 46 XY —_— Normal

12. Bilateral -) 46 XY —_— Normal

13. Bilateral -) 46 XY - Normal

da kirilmalar goriillmiistiir. Ancak bu bulgular nor-
mal varyasyonlar olarak kabul edilmistir. Tiim ol-
gularda karyotip 46 X Y , seks kromatin (—) olarak
bulunmustur (Tablo 3).

Mininberg ve Bingdl kriptorkizm olan 13 has-
tanin ii¢linde testis dokusu biopsi materyalinde
bazi kromozomlarda kiriklar ve bir olguda hatali
"Z" kromozomu gibi bazi yapisal kromozomal
bozukluklar  géstermislerdir  (9).
arkadaslar1 13 olgunun biopsi materyalinde herhan-
gi bir bozukluk bulamamis (3), Dewald ve
arkadaslar1 ise gene 13 olguda hem periferal kan
hem de testis dokusunda kromozomal bir patoloji
gosterememistir (2). Bu konuda en genis kapsamli
arastirmayt Barton ve Scmidt 50 olgu {izerinde
hem periferal kan hem testis doku materyalinde
yapmiglardir. Klinefelter olan bir olguda her iki
materyalde 47 XXY/48 XX XY tesbit etmisler, bir
olguda 1ise periferal kanda karyotip
goriilirken testis biopsi dokusunda triozomi
8(46XY/47 XY-8) tesbit etmislerdir, ancak bu
sonuclar normal erkek popililasyonunda goriilen
1782 lik  kromozomal
karsilastirilinca istatistiksel olarak anlamli bulun-

Dougal ve

normal

anomali insidans1 ile

mamistir (1).

Degisik interseksiialite olgularinda, ozellikle
hipospadias, yukari {riner sistem maiformasyon-
lar1, epididimis ve duktus deferens anomalileri gibi
degisik tlirogenital sistem malformasyonlannda bir-
likte kriptorkizm sik olarak goriilmektedir (4,6,11).
Kriptorkizm, hipospadias ve normal biiyiikliikte fal-
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lus olan olgularda interseksiialite goriilme oram
%27 olarak belirtilmektedir. Kriptorkizm olup
baska bir semptomu olmayan hastalarda in-
travendzpyelografide %10.5 oraninda iiriner trak-
tusun  komplet  duplikasyonu, nonobstriiktif
ureteral dilatasyon ve bdbregin malrotasyonu gibi
anomaliler saptanmistir, ancak bunlarin sadece
%]1'inde cerrahi miidahale gerekmektedir (5).
Calisma grubumuzda bulunan bir hipospadias ve
intravendzpyelografide  Dbilateral ureteropelvik
darlik tesbit edilen bir olguda herhangi bir
kromozomal anomali tesbit edilememistir.

Bazi1 nonkromozomal malformasyon sendrom-
larinda da birlikte kriptorkizm goriilebilmektedir.
Bunlar arasinda Prader Willi, Kallman, Laurence-
Moon-Biedl, Noonan sendromu ve daha birgoklari
sayilabilir (10,11). Calismamizda Noonan
sendromu tanisi konmus bir olguda kromozomal
tetkikler normal olarak bulunmustur.

2.500 gr. ve {stiinde
agirlikta dogan kriptorkizme %3.4
oraninda gorilir. Dogumdan sonraki 9 ay iginde

Normal zamaninda,
infantlarda

spontan inis olabilmekte ve 9. ay sonunda krip-
torkizm orani eriskinlerdekiyle ayni oranda, %0.7-
0.8 olarak, bulunmaktadir (5,6). Jones ve Young'm
yaptiklar1 bir g¢aligmada kriptorkizmde nisbi de
olsa ailevi insidansm rol oynadigi bildirilmektedir.
Bunun Mendelian ve kromozomal bir kalitim
olmadigi, multifaktorial oldugu goriilmektedir. Bu
aragtiricilar ailevi insidansi birinci dereceden ak-
rabalarda %06.5, kardeslerde ise %9.75 olarak

bulmuslardir (8).
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Tablo 1'de gosterildigi gibi
grubumuzda toplam 98 birinci dereceden akrabada
kriptorkizm insidans1 %71 olarak bulunmustur.
Multifaktérial kahtim insidans1 birinci dereceden
akrabalar icin, tiim popiilasyondaki kriptorkizm
insidansinin kare kokiine esittir ki, bu durum-
da beklenen multifaktérial kahitim oranm %89
olmaktadir 3). Arastirma grubumuzdaki
%7.1'lik oran bu degere oldukc¢a yalan bulun-
mustur. Kardeslerde beklenen multifaktorial
kalitim oram ise 1/%89'dur ki bu da yaklasik
%11.24'liik bir orandir (8). Cabsma grubumuzda
kardesler icin bulunan %129'uk multifaktorial
kalitim oram da beklenen orana yakin olarak bulun-

arastirma

mustur.

Tablo 2'de birden fazla ¢ocukta Kkriptorkizm
goriilme insidans1 anne ve baba arasinda birinci

dereceden akrabalik olan ve olmayan gruplarda
karsilastirilmistir. Akrabalik olan grupta %10 ol-
mayan grupta %88 gibi birbirine olduk¢a yakin
oranlar bulunmustur.

Sonuc olarak, kriptorkizmde ailevi insidans rol
oynamaktadir. Bu multifaktérial bir insidanstir.
Ailenin bu yonden aydinlatilmasi uygun olacaktir.
Yapilan calismalarin masrafi, verecegi sonuclar
g0z oniine almacak olursa, baska anomalilerin
bulunmadig: Kriptorkizm olgularinda kromozomal
tayinlerin yapilmasi mutlak gerekli degildir. Bu ol-
gularda seks kromatine bakilip, pozitif bulunursa
daha ileri tetkiklere gidilebilir. Ancak birlikte
baska anomalilerde bulunuyorasa kriptorkizm 6n
planda tutarak degil, major
anomalilerin bulunabilecegi diisiiniilerek ileri
genetik arastirmalar yapilmasinda fayda olacaktir.

kromozomal
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