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OZET

Bu ¢ahgmada, spontan abortus materyalinden elde edilen korion
villus (CV) hiicrelerinden direkt kromozom analizi yéntemi ile sitogenetik
degerlendirme yapilarak sayisal ve yapisal kromozom kusurlan aragtinldi.
Sitogenetik degerlendirme sonucunda 2 vakada mozaik tetraploidi, 1 vaka-
da mozaik monosomi ve 1 vakada mozaik hiperdiploidi geklinde sayisal
kromozom anomalileri (CA) gozlendi. Aynca bir vaka'min 14 metafaz fi-
giiriinden ikisinde kink geklinde yapisal kusurlar belirlendi.
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SUMMARY

Cytogenetic Evaluation By Direkt Chromosome Analysis Method from
Chorion Villus Samples (CVS) in Spontaneous Abortions

In this study, we investigated number and structural defects of
chromosomes by direkt chromosome analysis method of chorion villus
sampling (CVS) from spontaneous abortions. In the result of cytogenetical
evaluation we observed number chromosome anomalies as mosaic letrap-
loidy in two cases, mosaic hyperdiploidy in one case and mosaic mono-
somy in one case. Moreover, we determined structural defects such as
breaks in the two figures from 14 metaphase figures.

GIRIS

Ekseri poliploidiler, otosomal trisomiler ve X-monosomiyi de igine alan
hemen hemen tiim monosomiler gebeligin erken safhalarinda lethal olarak kay-
bolurlar!®, Spontan abortuslarin % 90’1 gebeligin ilk trimestresinde vukuu bu-
lur®. Kromozomal aneuploidilerin insidans: gebelik siiresine gore degisir*. Olii
dopumlarda insidans % 67, geg spontan abortuslarda % 6,5 - % 11,5'8 arasinda-
dir. Bu oranlar 8-12 haftalik embriyonik gelisim evresinde % 25 ve 2-7 haftalik
embriyonik gelisim evresinde ise % 66’ya kadar gikar®. Missed abortuslar son
kategori igine girer, giinkii onlar erken embriyonik dliim ile karakterize edilir.
Fakat 10-14. haftaya kadar trofoblast geligiminin engellenmesi sonucu bdyle va-
kalar genellikle anembriyonik gebelik seklinde ortaya gikabilir®. Spontan abor-
tuslarin sitogenetik analizi, gesitli populasyon ve yas gruplarinda kromozom
anomalilerinin sikhg, onlarin etiyolojisi, tekrarlama riskleri ve bir populasyonda
§-i.iflgclenilen mutagen etmen aktivitesi hakkinda bize aydinlatica bilgiler verebi-
lir™®, Keza, karyotip bilgilerinin klinik bulgulan ile alakah olmas: kromozom ku-
surlarindan kaynaklanmayan abortuslarin arastirilma yonii hakkinda bize once-
d.e,n bilgi verme hususunda yardima: olabilir®. Son yillarda geligtirilen mubhtelif
sitogenetik teknikler ile®10-11.12 spontan abortuslarin korion villus (CV) hiicrele-

rinden kromozom analizi yapilarak kromozom anomalilerini saptamak miimkiin
olmustur.

MATERYAL VE METOD

A B'u aragtirma Bursa Ziibeyde Hanim Dogumevi Septik Servisi ve Uludag
l‘JI.qu.:rsues: Tip Fakiiltesi Kadin Hastaliklar1 ve Dogum Anabilim Dalina gebe-
ligin llk tr'fmestrindc kanama sikayeti ile bagvuran ve spontan diigiik yapan has-
talar uzcrfn‘de. Bursa Ziibeyde Hamim Dogumevi Biyokimya Laboratuvarinda
gcx:geklcgtuddl. 7-10 haftalik spontan abortuslarin kiirtaj materyallerinden elde
edilen CV &rnekleri; 1983 yilinda Simoni ve arkadaglan tarafindan g€ﬁ§ti1'ilen]0
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direkt kromozom analiz yontemi modifiye edilerek igerisinde 0.02 pg/7l cholci-
cine bulunan T.C. Medium 199 soliisyonuna alinds. 1 saat siireyle 37°C lik etiivde
bekletildi. Daha sonra hiicrelere 30 dakika 0.075 M KCL soliisyonunda hipoto-
nik sok uygulandi. Bu islemden sonra hiicreler 1/3’liik acetic acid-methanol so-
lisyonunda 30 dakika fixe edildi ve son asamada lam iizerine yayilarak gimza
boyasi ile boyanip preperatlar mikroskopta degerlendirilecek hale getirildi ve
elde edilen metafaz figiirlerinden muhtelif kromozom kusurlar1 belirlenmeye ¢a-
ligild.

BULGULAR
Bulgular Tablo: I’de verilerek 1. vakaya ait érnek karyotip figiir 1’de gos-
terildi. Yaslar1 18-30 arasinda de@isen 8 vakanin 7-10 haftahk spontan abortus

metaryali CV hiicrelerinden yapilan sitogenetik degerlendirme sonucunda 2 va-
ka’da mozaik tetraploidi (Fig. 1), 1 vaka’da mozaik hiperdiploidi, 1 vaka’da mo-

Tablo: I- 8 Spontan Abortus Vakasinda Sitogenetik Bulgular

Kromozom Sayi Kusuru Kromozom

Vaka Anne Sayilan Normal Yapm Kusuru

No. Yasi Metafaz Karyotip Mozaik Mozaik Mozatk ———
Monosomi Hiperdiploidi Tetraploidi  Kirik
1 25 15 10(46XY) = = 5(92XXYY) —
2 18 17 14(46XX) = ~ 3(92XXXX) =
2 26 20 20(46XX) = 5 = =
4 25 15 13(46XY) = 2(48XY) == —
5 22 19 19(46XY) = = = —
6 24 13  10(46XX) 3(45X0) = i o
7 30 21 21(46XX) i e == s
8 26 14 12(46XY) = — e 2

e -

e iR AR L —— el

x

Wﬁ’e-————m-m—w——n-——lm——ﬂ—-
Dyy———i} Ty e g7 ——— s Fio b ‘“
Edha  gaar
n n
Figiir: 1

Vaka No 1. 92XXYY, Tetraploid Karyotip Yapist
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zaik X monosomi seklinde say1 kusurlan belirlendi. Ayrnica 1 vaka’da kirik
seklinde kromozom yap: kusuru gozlendi. Yapilan karyotip analizlerinde hiper-
diploid figiirlerde fazla kromozomlarin D ve G grubu kromozomlara ait oldugu,
monosomik figiirlerde ise X kromozomuna ait oldugu gosterildi.

TARTISMA

Kromozom sayi ve yapi kusurlarina sahip embriyolar genel olarak fetal
hayatin erken dénemlerinde spontan abortus geklide kaybolurlar*39, CV hicre-
lerinden direkt kromozom analizi, kisa ve uzun siireli doku kiiltiirii yontemleri
ile yapilan sitogenetik galigmalarda sayisal kusurlarin trisomi, poliploidi ve
monosomi seklinde oldugu belirlenmigtir®39-13-14 - Ayrica korion villuslerinin
morfolojik ve histolojik yapilarimn bozuklugu ile kromozom anomalileri ve
diisiikler arasinda direkt bir baglantinin oldugu belirlenmigtir* 4, Biz, 8 spontan
abortus materyalinden elde ettigimiz CV hiicrelerinden yaptifimiz sitogenetik

degerlendirmede 2 vaka’da tetraploidi, 1 vaka’da hiperdiploidi, 1 vaka’da X-
monosomi saptadik.

CV hiicre kiiltiirlerinde poliploidinin nedeni kesin olarak bilinmemekte-
dir*. Bu konuda yapilan bir ¢alismada tetrapoloidinin annenin hiicrelerinin emb-
riyonun CV materyaline karigmasi ile bir doku kiiltiirii artefakti olarak mitotik
f:!}dorcduplikasyondan dolayn meydana gelebilecegi, embriyo veya plasenta
icinde in vivo olarak olugabilecegi ileri siiriilmiigtiir*!S, Bunun sonucu olarak da
mozaik yapimn olusabilecegi belirtilmistir, Bazi galismalarda belirtildigi gibi CV
hiicrelerinden gerek direkt kromozom analizi, gerekse kisa ve uzun siireli doku
kiiltiirii galiymalarinda monosomik ve trisomik metafaz figirlerini igeren mo-
saiszme oldukga sik rastlanmaktadir!}->16, Bununla beraber mosaisizmin direkt
kromozom preparatlarinda daha sik gériildiigii, bunun da nedeninin sitotrofob-
lastlar ile suurh post zigotik non-disjunction olaylarinin oldugu belirﬁlmi-Sﬁfls-
Regiler tipteki trizomik kromozom sayr anomalilerine yagh annelerin abortus
matt::ryz-illerindc, mozaik, poliploid ve X-monosomi tipteki kromozom say1 ano-
malilerine ise geng annelerin spontan abortus materyallerinde daha sik rastlan-
dlgf belirtilmektedir®. Bizim bulgularimizda literatiirdeki diger cahgmalarla para-
lellik gostermektedir. Nitekim vakalarimizin yaglan 18-30 arasinda depismekte
0!up, f)l:talama yas 24,5 olarak belirlenmistir. Yani bunlar olduk¢a geng anneler-
dir. Bizim galiymamizda elde ettigimiz mozaik kromozom konfigiirasyonlar, lite-
ratiirdeki dier aragtirmalarin bulgularini destekler niteliktedir.

o, 2 SOD_}K} olf.rak arastirmamizda 8 spontan abortus materyalinden elde edi-
en CV hiicre drneklerinden gerceklestirilen sitogenetik degerlendirmede mo-

ik tipteki sayisal anomalilerin g
yapisal kromozo Jine
rak goriildiigi belirlendi. m anomalilerinden daha sk 0
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