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Tim gebeliklerin, farkli gebelik haftalarinda spontan diisiik riski % 15-20°dir. Disiik
orneklerinde kromozom anomalisi siklig1 % 50-60 arasinda degismektedir. Geriye doniik
olarak planlanan bu g¢alismada laboratuarimiza gelen diisiik Orneklerinde go6zlenen
sitogenetik anomaliler degerlendirildi. Samsun ve c¢evresinden 2006-2009 tarihleri
arasinda sitogenetik laboratuarimiza gonderilen, ¢ogunlugu ilk trimester diisiigli olan
toplam110 diisiik materyaline doku kiltiiri yapildi. Elde edilen kromozomlara GTG
(Tripsin-Gimza) bantlama uygulanarak karyotip analizleri yapildi. Sitogenetik inceleme
yapilan diisiik materyallerinin 83 (% 75,5)’linde normal kromozom yapisi1 gézlenirken, 12
(% 11)’sinde andploidi, 6 (% 5,4)’sinda mozaik andploidi, 4 (% 3,6)’iinde poliploidi, 2 (%
1,8)’sinde mozaik poliploidi, 2 (% 1,8)’sinde translokasyon ve 1 (% 0,9)’inde inversiyon
gozlenmistir. Caligmamiz, bolgemizde ilk kez yapiliyor olmasi ve diisiiklerdeki kromozom
anomalisi sikliginin saptanmasi agisindan onemlidir. Diisiik 6rneklerinde sitogenetik
incelemenin yapilmasi ve aileye genetik danismanlik verilmesi sonraki gebelikler icin
dikkatli olunmasini saglayacaktir.

J. Exp. Clin. Med., 2012; 29:113-115

ABSTRACT

Approximately 15-20% of all clinically recognized pregnancies are spontaneously
aborted at different weeks. Rates of abnormal karyotypes were 50-60% in abortus
material. In this retrospective study, we have investigated the chromosomal anomalies in
abortus materials which referred to our labotatuary. One hundred and ten abortus material
which were mostly first trimester were investigated between 2000-2009 years in Samsun
and around. Karyotyping was performed on tissue culture and G-banded performed to
chromosomes. In cytogenetic analysis of abortus material 83 (75.5%) revealed normal
karyotype, 12 (11%) aneuploidy, 6 (5.4%) mosaic, 4 (3.6%) polyploidy, 2 (1.8%) mosaic
polyploidy, 2 (1.8%) traslocation and 1 (0.9%) inversion. This study is important because
this is the first study in Black Sea region and the first data of chromosome anomaly
frequency in abortus material in this region. Cytogenetic investigation of abortus material
and then to give a genetic counseling to the family will provide an attention for following
pregnancies.
J. Exp. Clin. Med., 2012; 29:113-115
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1. Giris

nedenini degil ayn1 zamanda tekrarlama riskini de bilmek

Distikler, genellikle gebeligin 20. haftasindan o6nce
gergeklesen kayiplar olarak nitelendirilmektedir. Tekrarlayan
diistikler, birbirini takip eden iki ve/veya ii¢ gebelik kaybi
olarak adlandirilir. Diistige neden olarak genetik, anatomik,
endokrin, otoimmiin ve diger pek ¢ok faktoriin rol oynadig
one siiriilmektedir (Lebedev, 2006). Klinik olarak tanimlanan
tim gebeliklerin yaklagik % 15’ini ilk trimester kayiplar
olusturur. Diisliik yapan hastalar, siklikla diisiigiin sadece

isterler (Lathi ve ark., 2007). Gebelik kayiplarinin ¢ogu (%
50-76) embriyonik andploidilerden kaynaklanir. Ancak,
calismalarin tiimiinde gozlenen sonuglar ayni degildir. Bazi
yazarlar genetik olarak normal olan ve diisiikle sonuglanan
embriyolarin sikliginin andploidik embriyolardan daha fazla
oldugunu tespit etmislerdir (Ogasawra ve ark., 2000; Carp
ve ark., 2001; Hogge ve ark., 2003). Calismamizda, Samsun
ve g¢evresinden 2006-2009 yillar1 arasinda laboratuarimiza
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gonderilen, diisiik materyallerininsitogenetik analizleri yapildi
ve gdzlenen anomaliler istatistiksel olarak degerlendirildi.

2. Gere¢ ve yontem

Samsun ve c¢evresinden 2006-2009 yillar1 arasinda
Ondokuz Mayis Universitesi Tip Fakiiltesi Kadin Hastaliklar
ve Dogum Anabilim Dali ve Samsun Kadin Dogum ve Cocuk
Hastaliklar1 Hastanesi tarafindan habitiiel ve missed abortus
tanistyla gonderilen diisiik 6rnekleri incelemeye alindi. Doku
kiilttiri laboratuarimizda standart bir yontem kullanilarak
diisiik materyalinden plasental villiler ayrigtirild: (Lathi and
Milki, 2002). Daha sonra pargalanan diisiik drnegi sitogenetik
analiz i¢in kiiltiire edildi. Konvansiyonel yontemlerle elde
edilen kromozomlara bantlama (GTG) yapildiktan sonra
goriintli analiz sisteminde karyotip analizleri yapildi.

3. Bulgular

2006-2009 yillar1 arasinda caligma kapsamma dahil
edilen 110 disiik 6rneginin demografik 6zellikleri Tablo 1°de
Ozetlenmistir. Habituel abortus ve missed abortus tanisiyla
gelen orneklerin diisiik hafta say1s1 ortalama 9 olup, en az 4 en
fazla 24 haftalik diistiklerdi. Ailelerin diisiik sayisi ortalama
2 olup, diisiik sayisi 0-10 arasinda degismekteydi. Missed
abortus (% 60) ve habituel abortus (% 40) tanistyla gelen
110 disiik 6rneginin % 24,5’inde kromozom diizensizligine
rastlanmigtir. Sitogenetik incelemede, diisiik orneklerinin
83 (% 75,5)’tinde normal kromozom yapisi gozlenirken, 12
(% 11)’sinde andploidi, 6 (% 5,4)’sinda mozaik andploidi, 4
(% 3,6)’tinde poliploidi, 2 (% 1,8)’sinde mozaik poliploidi,
2 (% 1,8)’sinde translokasyon ve 1 (% 0,9)’inde inversiyon
gozlenmistir (Tablo 2).

Tablo 1. Diisiik 6rneklerinin demografik 6zellikleri

Say1 Y%
(n=110)

Diisiik (abortus) tipi
Habituel abortus 6rnegi 44 40
Missed abortus 6rnegi 66 60
Cinsiyeti
Kiz 86 78,2
Erkek 24 21,8

4. Tartisma

Kromozom anomalili embriyolarin ¢ogu spontan
abortus ile sonuglanmaktadir (Banzai ve ark., 2004). Bir¢ok
calismada ilk trimester spontan abortuslarin yaklasik %
60-70’ nin kromozomal diizensizliklerden kaynaklandigi
ve bu diizensizliklerin yarisinin da otozomal trizomilerden
kaynaklandig1 tespit edilmistir. Bazi ¢alismalarda ise
kromozom anomalisi oraninin % 5-29 arasinda degistigi
gozlenmistir (Simpson, 1980; Carp ve ark., 2001). Benzer
sekilde, bizim ¢alismamizda da bu oran diisiik olup incelenen
orneklerin % 24,5’ inde kromozom anomalisi gdzlenmistir.
Bu farkliligin, i¢ ve dis etkenler gibi kompleks etkilerden
ve diisiik 6rneginin konvansiyonel sitogenetik analizindeki
bazi giicliikklerden (maternal hiicre kontaminasyonu, hiicre
kiltiiriindeki basarisizlik, diisiik kromozomal mozaisizm)
kaynaklandig1 6ne siiriilmektedir (Lebedev, 2006). Ilk
trimester embriyo kayiplarinda en sik gdzlenen kromozom

anomalisi andploidilerdir (Philipp ve ark., 2003; Lathi ve
ark., 2007). Calismamizda ise benzer sekilde kromozom
anomalisi gozlenen diisiiklerin ¢ogunlugunu andploid ve
mozaik andploidiler (% 16,4) olusturmaktadir. Ayrica, diisiik
ornekleri cinsiyete gore degerlendirildiginde, 46,XX sonuglar
46,XY sonuglardan daha ytiksekti. Erken gebelik kayiplarinda
kiz embriyolarin erkek embriyolara gore fazla olmasiyla ilgili
olarak birkag¢ hipotez one siiriilmektedir. Bunlardan biri sex-
spesifik embriyo kaybi, digeriise erken embriyonik donemdeki
epigenetik (X-inaktivasyonu veya genomik imprinting)
bozukluklardir (Lebedev, 2006). Lathi ve arkadaslarinin
(2007) yaptig1 calismada, embriyonun olmadigi missed
abortus Orneklerinde maternal kontaminasyonun yiiksek
oldugu gozlenmistir. Genel olarak bize gdnderilen 6rneklerin
¢ogunlugunda diisiiglin hafta sayisi verilmis fakat embriyo ile
ilgili detayl bilgi verilmemistir.

Sonu¢ olarak, gelecekte sitogenetik incelemeler
ilave olarak kullanilacak olan ¢esitli genetik incelemeler

Tablo 2. Diisiik 6rneklerindeki kromozom analizi sonuglari

Karyotip sonuclari Say1 %
(n=110)

Normal karyotip 83 75,5

46,XX 72

46,XY 11

Mozaik anoploidi 6 5,4

46,XX/47,XX,+18 1

46,XX/47,XX,+4 1

46,XX/47,XX,+17 1

46,XX/47,XX,15 1

46,XX/47,XX,+9 1

46,XY/45.X 1

Anoploidi 12 11

47,XX,+2 1

47,XY,+3 1

47,XX,+8 1

47,XY,+22 1

47,XX,+13 1

47,XX,+21 1

47,XY,+15 1

45X 5

Mozaik Poliploidi 2 1,8

46,XX/92,XXXX 2

Poliploidi 4 3,6

69,XXY 3

92, XXXX 1

inversiyon 1 0,9

46,XX, inv(9)(pl1q21) 1

Translokasyon 2 1,8

45,XX, rob(13;14)(q10;q10) 1

46,XX,+14,rob(13;14)(q10:q10) 1
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(Array CGH ve mikro array gibi) ile embriyo patogenezi
ve bunu takip eden erken gebelik kayiplarinin nedeninin daha
iyi anlasilmasi saglanacaktir.
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