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OZET

Amag: Bu calismada, sekiz yildwr infertil, dort IUI (Intrauterin Inseminasyon) denemesinin basarisiz, IVF (In Vitro
Fertilizasyon) denemesinin ikincisinde basarili olan fakat 8 haftalikken gebelik kaybi yasayan bir ¢ift sunuldu.
Gereg ve yontemler: Sitogenetik analizde, periferik kandan elde edilen kromozomlara tripsin gimza bantlama (GTG)
uygulanarak karyotip analizleri yapild:.

Bulgular: Fenotipik olarak normal goriilen olgularin karyotipleri 46,XX ve 46, XY,1(9,11)(p12,p11.2) olarak saptandi. Erkek
olgunun annesinde de ayni translokasyon bulundu. Baba hayatta olmadigindan incelenemedi. Ayrica olgunun iki dayisinin
ogullarindan biri 15 yillik evli ve infertil, digeri 5 yildwr evii ve infertildir, bu kisilere heniiz ulasilamadigindan incelenemedi.
Tartisma: Dengeli translokasyonlu olgumuzun verebilecegi gametlerden ozellikle 9p monozomisi ve infertilitenin

birlikte goriildiigii diger benzer translokasyonlu olgular karsilastirilarak sunulmustur.

Anahtar kelimeler: kromozomal translokasyon, infertilite
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SUMMARY

THE EFFECT OF FAMILIAL BALANCED RECIPROCAL TRANLOCATION t(9;11)(p12;p11.2) TO
REPRODUCTIVE PERFORMANCE

Aim: In this study, we report a couple who had been infertility problem for eight years and they had four failed IUI
and one failed IVF. In second IVF attempt the women got pregnant and it resulted with abortion in eight week.
Material and metods: Cytogenetic analysis was performed by standart peripheral blood culture and GTG method
by using phytohemagglutinin-stimulated lymphocyte.

Results: The women and her husband were phenotypically normal but karyotype analysis revealed 46, XX and
46, XY,1(9;11)(p12,p11.2) respectively. The mother of the husband's karyotype analysis showed the same translocation.
The father of the husband's could not examined because he was not alive. Also two uncles of the husband were suffered
from infertility for fifteen and five years respectively. However cytogenetic analyses of the uncles had not been
accomplished yet. Balanced translocation carriers could give unbalanced chromosomes.

Conclusion: The infertility cases of especially monosomy 9p and the other similar translocations that can result from

the parents of balanced translocation carriers are represented here by comparing.
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GIRIS

Cesitli calismalar infertilitede genomik yeniden
diizenlenmelerin; andploidi, translokasyonlar,
inversiyonlar, Y kromozom delesyonlar1 artmig sperm
dizomisi ve DNA hasarinin etklili oldugunu gdstermistir(1).
Genel populasyonda bildirilen kromozom anomalilerinin
sikligt % 1'den diisiik iken, {ireme problemi olan hasta
gruplarinda, bu oran %5 civarindadir. Bu degisimler
arasinda otozomal robertsonian translokasyonlar ve cinsiyet
kromozomu aberasyonlari 6n siradadir?). Kromozomal
anomaliler, infertil erkeklerde daha yaygm goriilmelerine
ragmen, hem erkek hem de kadinlarda infertiliteye neden
olabilirler®). Ozellikle infertil erkek hastalarda somatik
kromozom anomali insidansinin %2.2 ve 19.6 arasinda
oldugu rapor edilmistir. Sex kromozom anomalileri, insan
kromozom anomalileri iginde en yaygin goriilenlerdir.
Infertil erkeklerde cinsiyet kromozomu anomalisi oram
%3.8 iken, otozomal kromozomlardaki anomali orani
%1.3'tiir®). Normal bireylerle karsilastirildigida infertil
erkeklerde yapisal kromozom anomalisi goriilme sikligt
1-4 kat daha fazladir(>:1). Bu anomaliler iiremeyi
etkilemektedir. Sperm sayisi diistiigiinde anomali insidanst
artmaktadir. Oligospermik grupta en sik, otozom
anomalileri (%3) goriiliirken azospermik erkeklerde
cinsiyet kromozom anomalileri (%12.6) baskindir(®).
Otozomal kromozom-lardaki degisiklikler, 6zellikle
Robertson tipi translokasyonlar, spermatogenez sirasimdaki
bazi merkezi etkilerle sperm yogunlugunu bozabilirler.
Benzer anomalileri olan kadin tasiyicilarda ise
gametogenez goriilmekte, ancak etkilenmemektedir. Bu
nedenle kadin tastyicilarda, spontan abortus veya malforme
¢ocuk sahibi olma riski mevcuttur. Oysa erkek tastyicilarda,
kromozomal anomalilerin sterilite veya subfertiliteye yol
actig1 belirtilmistir(7).

Bu calismada iireme problemi olan t(9;11)
(p12;p11.2) tastyicist bir aile sunulmustur.

OLGU SUNUMU

Bilgilendirilmis onam1 alinan aile bireylerine
konvansiyonel sitogenetik yontem ve GTG (Giemsa-
Trypsin) bantlama teknigi uygulandi. Yapilan
kromozom analizinde 30 metafaz plagi incelendi ve
10 metafaz plaginin karyotipi yapilarak (Sekil 1),
ISCN 2009'a gore tanimlandi(®).
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Sekil 1: Olguya ait karyotip ornegi.

Sekiz yildir

Inseminasyon) denemesinin basarisiz, IVF (In Vitro

infertil, 4 TUI (Intrauterin

Fertilizasyon) denemesinin ikincisinde basarili olan
fakat 8 haftalikken gebelik kaybi yasayan ciftin
kromozom kurulusu 46,XX ve 46,XY, t(9;11)(p12;p11.2)
olarak saptandi. Olgunun aile incelemesinde, {i¢ yil
sonunda gebe kalabilen ve ilk gebeliginde 9 aylik 6li
dogum ve bir kez ilk trimester diistigiinden sonra saghkli
gocuk sahibi olabilen erkek olgunun annesinde de (II1.
Kusak 11. birey) ayn1 translokasyon bulundu. Baba (II1.
Kusak 10. birey) hayatta olmadigindan incelenemedi.
Ayrica olgunun iki dayisimin ogullarindan biri (I11. Kusak
2. birey) 15 yillik evli ve infertil, digeri (III. Kusak 6.
birey) 5 yildir evli ve infertildir fakat bu bireylere heniiz
ulagilamadigindan sitogenetik inceleme yapilamamistir
(Sekil 2).
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Sekil 2: Olgunun Aile agact.
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Ailesel dengeli resiprokal translokasyon t(9;11)(p12;p11.2)’un iireme performansina etkisi

TARTISMA

Translokasyonlar normal erkeklere gore infertil
erkeklerde daha fazladir(®. Bu tip kromozomal
diizensizlikler spermatogenezisi olumsuz etkileyerek
dengesiz gametlerin olusumuna neden olmaktadir.
Olusan bu dengesiz gametler ise, tekrarlayan gebelik
kayiplarina, konjenital malformasyon, gelisim geriligi
ve mental retardasyon sendromlari gibi diizensizliklere
neden olabilmektedirler.

Olgumuzdan farkli kirik noktalarina sahip
46,XX,t(9;11)(p22;p15.5) bir olguda SRY geni pozitif
olarak saptanmig, bunun yanisira gelisim geriligi ve
cinsiyet degisimi goriilmiistiir19). Ayrica 46,XY, t(9;15)
(p10;q10) karyotipine sahip infertil bir olgu
tammlannmustir(! ). 9p monozomisinin goriildiigii diger
bir olguda da gonadal disgenezis ve cinsiyet degigimi
(fenotipik erkek) gortilmistiir. Literatiirde infertilite ve
cinsiyet degisimine neden olan 9p monozomisinin birlikte
gorildigii 9 nolu kromozomu igeren degisik
translokasyonlar; t(9,13), t(9;3), t(7;9), t(2;9), t(4;9),
del9(p23) bildirilmistir(12-17). Cesitli 16semi olgularmda
farkli kirik noktalarina sahip t(9;11) vakalar:
goriilmiistiir(18:19). Farkli kromozomlarm olusturdugu
dengeli tranlokasyonlarla iligkilendirilmis infertilite olgulart
da bildirilmistir (4:6-11.20), Bunlarm ortak sonucu olarak,
kromozomal anormalliklerin mayozda hatali kromozom
eslesmesi ve krossing-over ile iliskili olabilecegidir. Diger
bir olasilik ise bazi1 kromozom kirik noktalarmin testikiiler
gelisim ve fonksiyonu igin 6nemli genlere engel
olabilecegidir. Bizim olgumuzda gergeklesen
translokasyon spermatogenezisi etkilememistir. Ciinkii
erkek olgumuzun spermiogram testi sonucu normaldir.
Olgumuzun kirik bolgesi igerisinde yer alan 9p21-22 bant
bolgesinde TETI (testis-expressed transcript)
haritalanmistir(®). TET1'in kromozom 11'e transloke
olmast farkli pozisyon etkisi gosterek infertiliteye neden
olabilir. Benzer sekilde 6zellikle erkek bireylerde
translokasyon bolgesinde infertiliteye neden olabilecegi
diistincesi ile bu bolgede yer alan genlerin ayritili

molekiiler analizinin yapilmasi gerekmektedir.

Sonuc¢

Caliymamizda infertiliteye neden olan etiyolojik
faktorler arasinda, kromozom translokasyonlarinin
6nemli rol oynayabilecegi ve ilgili kirik noktalarinda
yer alan genlerin ayrintili molekiiler analizinin yapilmasi

gerekliliginin 6nemi vurgulanmistir.
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