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OZET : 21. kromozom trizomisinden kay-
naklanan Down sendromu canli dogumlarda
1/800 siklikta gériilen en yaygin kromozomal
diizensizliklerden biridir. Bu klasik trizomiden
sonra, genetik hastaliktan en ok sorumlu tutu-
lan kromozomal diizensizlik 21. kromozomun
uzun kolunun trizomisi (21q trizomisi) ya da
duplikasyonudur (dup (21q)). Burada, toplum-
da 1/45.000 siklikta duplikasyon sonucu olusan
ve incelenen tiim lenfosit hiicrelerde 21q trizo-
misi gdsteren bir olgu sunulmaktadur.

Anahtar Kelimeler : 21q Duplikasyonu,
Down Sendromu.

SUMMARY : Down syndrome due to tri-
somy 21 is the most comon human chromosomal
abnormality in live borns (1/800 live births). Af-
ter primary trisomy, "de novo" 21q trisomy is
the most frequent chromosomal aberration res-
ponsible for Down syndrome. Here, we report a
case of duplication of chromosome 21q (dup
(21q)) present in all blood lymphocyte cells exa-
mined. This form of Down syndrome occurs with
an incidence of about 1/45.000 live births.
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Down sendromlu hastalarin yaklagik % 4'iiniin
nedeni 21q trizomisidir. Bu hastalifin toplumda
goriilme siklifinin artmast klasik trizomide oldugu
gibi anne yaginin artmasiyla ilgili degildir. Bu olgu-
larin % 95'i de novo (yeni) olusmaktadir (Hamer-
ton, 1981). Ancak annenin bu 6zelli§i tagimasi ¢o-
cuklannda ortaya ¢ikma riskini arttirnir (Thompson
ve ark. 1991) 21. kromozomun uzun kolunun dupli-
kasyonu, ya izokromozom [i (21q)] ya da Robert-
son tipi translokasyon [t (21q 21q)] iiriinii olarak or-
taya ¢ikabilir (Chapelie, 1982; Priest ve ark. 1988).
Ancak son yillarda DNA analizleri sonucu 21q tri-
zomilerinin tamamina yakininin translokasyon de-
gil, izokromozom orijinli oldugu belirlenmistir
(Antonarakis ve ark. 1990; Grasso ve ark. 1989).

Bu olgu sunumunda birinci dereceden yegen
olan, fenotipik olarak normal goriinen anne ve ba-
banin 13 aylik Down sendromu tanist almig ¢ocu-
gunun sitogenetik sonuglar agiklanmaktadir. Aile-
nin 6 yagindaki kiz ¢ocuklart normaldi. Sendromun
oldukga ender olusan izokromozom diizensizligin-
den kaynaklanmas: ilging sayilmigtur.

Kromozom preparatlar standart periferik tiim
kan lenfosit kiiltiiri yapilarak hazirlanmigtir (Wer-
ma, 1989). Giemsa-Tripsin bantlama ve direkt Gi-
ems temleri uygulanarak hazirlanan preparatlardan
toplam 95 metafaz hiicresinin sitogenetik analizi
yapilmigtir. Kromozomal hem sayisal, hem de ya-
pisal diizenlenme (gap, satellit asosiyasyonlart vs.)
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yOniiyle 1600x mikroskop biiytitmede degerlendi-
rilmigtir.
OLGU SUNUMU

Prot. no : 101/92. 13aylik erkek bebek hiriluli
solunum, ateg ve Oksiiriik sikayetleri ile kliniZe bas-
vurmugtur. Oykiisiinden zamaninda dogan bebegin
prenatal ve natal dénemlerinin normal oldugu, do-
gum sonras1 geligmesinin ise geri oldugu 6grenil-
mistir. Dogum afirlig1 4000 gr., dogum boyu 52
cm. olarak dl¢iilmiigtiir. Bagin1 7. ayda tutabilen ¢o-
cugun halen destekli oturdugu belirtilmistir,

Fizik muayene : Agirhig 8000 gr. (% 3>), boyu
60 cm. (% 3 >), bas gevresi 40 cm., gbgiis ve karin
¢evresi 41 cm. olarak bulunmustur, Gzlerde hi-
pertelorizm ve epikantus mevcuttur. Bilateral simi-
an egrisi pozitiftir. Yapilan laboratuvar incelemele-
ri ve ekografi sonuglarina gore hastada bronkopno-
moni ve atrio-ventrikiiler kanal defekti saptanmig-
tir,

Incelenen tiim hiicrelerde Resim 1'de goriildii-
il gibi 21q trizomisi gdzlenmigtir. Bu nedenle pro-
bandin mozaisizm gostermedigi agagidaki sonuglar
elde edilmigtir.

Kromozomal diizensizlik

46, XY, t (21q 21q) veya i (21q)
Tetraploidi

45,XY,-D

45, XY, -G (219 21q)

46, XY, C ve D grubu kromozomda gap
46, XY, + mar (7)
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% 18 oramda satellit asosiyasyonlart bulunmugtur.
TARTISMA

Down sendromlu 21q duplikasyonlu birey,
sentromer bolgelerinden kirilan iki kromozomun
daha sonra birlegmesi ya da izokromozom formas-
yonundan kaynaklanabilmektedir. Izokromozom,
ikinci mayotik bdliinmede sentromerin boliinme-
sindeki bir hata veya birinci mayotik bdliinmede
stabil olmayan telosentrik bir kromozom olugmasi
sonucu ortaya gikabilmektedir (Gorlin, 1979).

Satellitli kromozomlann (D ve G grubu iiyeler)
mayozun pakiten evresinde birlegik kalma egili-
minde olmalart (Mire ve ark. 1980) bu kromozom-
larda stabil bir kromozom mutasyonunu kolaylas-
tirmaktadir (Schmickel ve ark. 1985). Olgumuzun
D ve G kromozomlan arasinda % 18 oraninda gorii-
len satellit asosiyasyonu bu yaklasima uyumluluk
gostermektedir (normal kigilerde % 13 oraninda
bulunmugtur).

21. kromozomun uzun kolunun distalinde bulu-
nan (21q 22) band bolgesinin duplikasyonu Down
sendromuna neden olmaktadir, Bu bolgenin G/G
seklindeki duplikasyonunu tagiyan hastalarin, ¢o-
cuklarina gegirme riski % 100, G/D duplikasyonu-
nun is¢ % 10 dolayindadir.

Bu nedenle bu tagiyicilara verilecek genetik da-
mgma dnemlidir.
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Resim 1 : 46, XY dup (21q) karyotip 6megi.
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