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PRENATAL TANIDA SAPTANAN iLAVE MARKER KROMOZOMLAR
(SSMC): PREVALANS VE KROMOZOMAL KOKEN

O. ALTUNGOZ, S. TUMER, E. AY, §. CAKMAKOGLU, O.AY, F PARALI, . ERESEN, M. SAKIZLI
Dokuz Eylil Universitesi, Tip Fakltesi, Tibbi Biyoloji ve Genetik AD, IZMIR

oguz.altungoz@deu.edu.tr

Amag: flave kigik marker kromozom (sSMC) veya yapisal ydnden anormal ilave kromozom
(ESAC) terimleri konvansiyonel sitogenetik yontemlerle kékeni tam belirlenemeyen, yapisal
olarak heterojen bir grup olan anormal ilave kromozomtar igin kullaniimaktadir. Bu galigmada,
sSMC kromozomlarinin kékeninin tOm kromozom DNA kitiphanesi (wep) kullanarak ¢oklu
renk floresans in situ hibridizasyon (FISH) yéntemiyle belirlenmesi ve prenatal tamdaki
prevalansinin saptanmast hedetlemistir.

Gere¢ ve Yontem: Gesitli endikasyonlar ile laboratvanmaza gelen 5619 amniyoseniez
olgusunda in situ kiltir yéntemi ve GTG bantloma uvygulanarak konvansiyonel sitogenetik
analiz gerceklestirldi. sSMC kromozomu saptanan olgularda, marker kromozomun kékenini
belirlemekigin ¢oklu renk wep-FISH yéntemi uygulandi.

Sonuglar: 5619 amniyosentez olgusunun 4'0nde (% 0.071) sSMC (ESAC) kromozomu saptandi.
Bu olgularin karyotipleri agagida verilmigtir.

Olgu 1; 46,XX[9]/47 XX, +ESAC[8}/48,XX, + 2, +ESACI2],
Olgu 2; 46,XX[63]/47,XX,+ESAC[10]

Olgu 3; 47, XX, +ESAC[22]j

Olgu 4;47,XY,+ESAC[64].

Ucginch olgudaki marker kromozomun 15 no'lu kromozomun perisentromerik bolgesinden
turedigi wep-FISH analizi ile saptandt. Bu olgudaki parental karyotip analizi sonucundd
marker kromozomun maternal olarak kaltildigr gdsterildi. Diger olgulardaki marker
kromozomlar parental karyotiplerde gézlenmedi. IV nollu olgudaki de novo marker
kromozomun wcp21 probu icin kismi pozitif oldugu saptandi.. Marker kromozomu tagiyan
hicre klonlarinin yetersiz olmasi nedeniyle mozaik olgularda FISH ¢aligmast yapilamamigtir.

Tartigma: Yalnizea morfolojik analizle ilave “mar” kromozomlarin kékeninin ¢dzimlenmesi
genelde mimkin degildir. De nova olguiarda, risk tayini ve genetik danigma igin kékenin
belirlenmesi gerekli olabilmektedir. Bu ve diger ¢alismalar familyal ilave “mar” kromozomu
olgulannda reprodiktif riskin disuk oldugunu gostermektedir.
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