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 1. Giriş
 Düşük olayı; çiftlerde maddi ve manevi sorunlara neden 
olan önemli sağlık problemlerinden biri olma özelliğini gü-
nümüzde de korumakta olup endokrin disfonksiyona, otoim-
mün hastalık, genetik abnormalite, maternal ve paternal yaş, 
enfeksiyon, çevresel ve konjenital uterus anomalileri gibi et-
kenlerle ilişkilendirilmiştir. Gebeliklerin yaklaşık %10-15’i 

düşük ile sonuçlanmakta (Rao ve ark., 2005; Bruno ve ark., 
2006; Suzumori ve Sugiura-Ogasawara, 2010) ve yaklaşık 
yarısının kromozomal anomalilerden kaynaklandığı bilin-
mektedir (Sugiura-Ogasawara ve Suzumori, 2005; Qian ve 
ark., 2005; Monfort ve ark., 2006; Zarina ve ark., 2006; Tunç 
ve ark., 2007). Özellikle ilk trimester düşüklerinde kromo-
zomal anomali insidansının %70’den fazla olması bu tespiti 

Bu olguda aile geçmişinde düşük öyküsü olmayan, iki kez düşük yapması nedeniyle 
sitogenetik laboratuarına başvuran ve ailesel ins (22; ?) genotipi taşıyan kadın hasta 
ve ailesi değerlendirilmiş, ailesel ins (22; ?) ile tekrarlayan düşükler arasında herhangi 
bir ilişki olup olmadığı araştırılmıştır. Olgunun aile öyküsünün alınmasının ardından, 
düşük materyalinden doku kültürü metodu ile olgu ve aile bireylerinde ise periferik 
kan kültür metodu ile, elde edilen preparatlar, tripsin giemsa bantlama metodu ile 
boyanarak değerlendirildi. Tekrarlayan düşük tanısıyla laboratuvarımıza başvuran 
olgunun, sitogenetik analiz yapılmadan önce, tüp bebek yöntemiyle sahip olduğu iki 
ikiz gebeliğinin de düşükle sonuçlandığı tespit edildi. Olgunun 2. düşüğünden alınan 
düşük materyalinin laboratuarımıza gönderilmesi üzerine, yapılan sitogenetik analiz 
sonucunda, düşük materyali karyotipinin 46,XX,ins(22;?)(pter→q11.2::?::q11.2→qter) 
olduğu görüldü. Olgu ve aile bireylerinde yapılan sitogenetik analizler sonucunda ise 
olgu ve annesinin 46,XX,ins(22;?) (pter→q11.2::?::q11.2→qter) karyotipine ve olgunun 
eşi ile babasının da normal karyotipe sahip olduğu tespit edildi. Bu çalışmada, ins(22;?)
(pter→q11.2::?::q11.2→qter) karyotipine sahip olgunun düşükleri ve klinik bulguları 
arasındaki ilişki tartışıldı.  
J. Exp. Clin. Med., 2012; 29:316-318

ABSTRACT

In this study a woman that carried a familial ins (22;?) chromosome, applying to our 
laboratory with the aim of cytogenetic analysis after having two miscarriages and her 
mother who is also carrier of the same entity were investigated. Preparations obtained 
from the patient and her relatives by method of peripheric blood culture was banded by 
Trypsin Giemsa Banding (GTG) method after making her pedigree.  The case had two 
miscarriages of two twins pregnancies that realized by the method of  in vitro fertilisation, 
before application to our laboratory. The abortion sample taken from her second 
miscarriage, was investigated cytogenetically. Cytogenetic investigation showed 46,XX, 
ins(22;?)(pter→q11.2::?::q11.2→qter) karyotype in second miscarriage. The cytogenetic 
analyses of the case and her mother showed the same karyotype that was found in abortion 
sample. In this report, we discussed relationship between clinical findings and abortions 
of the case who carries ins(22;?)(pter→q11.2::?::q11.2→qter) karyotype.
J. Exp. Clin. Med., 2012; 29:316-318
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açıkça doğrulamaktadır. Düşüklerin bir kısmının herhangi bir 
ebeveyninde dengeli kromozomal düzenlemelerin saptanmış 
olması, bu alanda daha yoğun çalışmaların yapılmasını ge-
rektirmektedir. Düşük sahibi çiftlerin %5’inde dengeli trans-
lokasyon (Zarina ve ark., 2006), %1’inde inversiyon (Dela 
Fluente-Cortes ve ark., 2009) ve yeni doğanlarda 1/5000’den 
daha az insersiyon görülmesi düşündürücüdür (Tan ve Lu., 
2002). Tüm çiftlerin yaklaşık %5’inin gebeliklerinin 20. haf-
tasından önce tekrarlayan düşük yapması (Zarina ve ark., 
2006) ve düşük sahibi çiftlerden bir kısmında değişik in-
sersiyonların bulunması, düşük oluşumunda insersiyonların 
önemli bir etken olduğunu göstermektedir (Rao ve ark., 2005; 
Tunç ve ark., 2007; Dela Fluente-Cortes ve ark., 2009; Suzu-
mori ve Sugiura-Ogasawara, 2010). 
 Herhangi bir kromozoma ait DNA materyalinin başka 
bir kromozomun herhangi bir bölgesine dahil oluşunu ifade 
eden insersiyonal bir translokasyonun oluşabilmesi, özellikle 
iki kromozomda en az üç kırığın oluşmasıyla mümkün ol-
maktadır. İki kırık sonucu oluşan resiprokal translokasyonlar 
insersiyonlar ile kıyaslandığında; insersiyonların, nadir gö-
rülmelerine rağmen, ciddi klinik problemlere neden olduğu 
anlaşılmaktadır (Tan ve Lu., 2002). İnsersiyonlu olgularda 
kırık noktalarında bulunan genlerde ya da gen gruplarında 
oluşabilecek herhangi bir mutasyon ya da anomali tipi; yer 
değiştiren DNA materyalinin boyutuna, ökromatik ya da he-
terokromatik olup olmadığına, direkt ya da ters bağlanma du-
rumuna bağlı olarak, değişik karakterlerin oluşmasına neden 
olabilmektedir (Lur’e ve ark., 1975). Bu nedenle, düşüğe ne-
den olan etkenin anlaşılabilmesi için, kırık noktalarının ileri 
yöntemlerle araştırılması gerekmektedir (Rao ve ark., 2005). 
Bu çalışma kapsamında aile geçmişinde düşük öyküsü olma-
yan, iki kez düşük yapması nedeniyle sitogenetik laboratua-
rına başvuran ve ailesel ins(22;?) genotipi taşıyan kadın olgu 
ile ailesi değerlendirilmiş ve ailesel ins(22;?) ile tekrarlayan 
düşükler arasında herhangi bir ilişki olup olmadığı tartışıl-
mıştır.  

 2. Olgu
 Kromozom analizleri için, olgu ve aile üyelerine periferik 
kan kültürü yöntemi ile konvansiyonel sitogenetik bantlama 
yöntemi (GTG) uygulandı. Her bireyden 50 metafaz plağı in-
celenerek değerlendirildi ve 30’ar metafaz plağının karyotipi 
yapıldı (Şek. 1). Bulgular, ISCN 2005’e göre değerlendirildi 
(Shaffer ve Tommerup, 2005).

 Tekrarlayan düşük tanısıyla laboratuarımıza başvuran 
olgunun, sitogenetik analiz yapılmadan önce, tüp bebek 
yöntemiyle sahip olduğu iki ikiz gebeliğinin de düşükle 
sonuçlandığı tespit edildi. Olgunun 2. düşüğünden alınan 
düşük materyalinin laboratuarımıza gönderilmesi üzerine, 
yapılan sitogenetik analiz sonucunda, düşük materyali 
karyotipinin 46,XX,ins(22;?)(pter→q11.2::?::q11.2→qter) 
olduğu görüldü. Olgu ve aile bireylerinde yapılan sitogenetik 
analizler sonucunda ise; olgunun 46,XX,ins(22;?) 
(pter→q11.2::?::q11.2→qter) karyotipine ve olgunun eşinin 
normal karyotipe sahip olduğu tespit edildi (Şek.2). Olgu 
ve aile bireylerinde yapılan sitogenetik analizler sonucunda 
ise; olgunun 46,XX,ins(22;?) (pter→q11.2::?::q11.2→qter) 
karyotipine ve olgunun eşinin normal karyotipe sahip olduğu 
tespit edildi (Şek.2).

 3. Tartışma 
 Kromozomal anomalilerin; çeşitli hastalıklar ya da feno-
tiplerin yanı sıra, düşüklere de neden olduğu, Schmidt tara-
fından 1962 yılında ilk defa iki ya da daha fazla düşük öyküsü 
olan çiftler üzerinde yapılan bir çalışma ile anlaşılmış oldu 
(Rao ve ark., 2005). İlk insersiyon olgusu da Abuelo ve ark., 
(1988) tarafından rapor edildi. Bu raporu, insersiyon taşıyıcı-
larında spontan düşüklerin olabileceği tespiti izledi (Sugiura-
Ogasawara ve Suzumori, 2005; Qian ve ark., 2005; Monfort 
ve ark., 2006; Zarina ve ark., 2006; Tun. Ve ark., 2007). Ay-
rıca, diğer bazı çalışma sonuçları da insersiyon taşıyıcılığının 
spontan düşüğe neden olduğunu gösterdi (Wang ve ark., 1994; 
Van Hemmel ve Eussen, 2000; Tan ve Lu, 2002; Rao ve ark., 
2005; Dela Fluente-Cortes ve ark., 2009). Rio ve arkadaşla-
rınca, tekrarlayan düşükleri olan 160 çift üzerinde, yapılan bir 
çalışma sonucunda, çiftlerin %11’inde kromozomal anomali 
saptandığı ve ins(22;?)’nin tekrarlayan düşüklerle yakın iliş-
kili olduğu ifade edilmiştir (Rao ve ark., 2005). De la Fluente-
Cortes ve arkadaşlarınca(2009), tekrarlayan düşüklere sahip 
158 çiftte yapılan bir çalışma sonucunda, sadece bir olguda 
ins(15;8)(q26;p11p22) insersiyonu saptanmış ve bu insersi-
yonun tekrarlayan düşüklerle ilişkili olduğu beyan edilmiş-
tir. Van Hemel ve Eussen (2000) tarafından, insersiyonlu beş 
olgu ile aileleri üzerinde yapılan bir çalışma ile insersiyon 
taşıyıcısı ebeveynlerin, insersiyonel segmentin duplikasyo-
nu ya da delesyonu durumunda, konjenital anomalili çocuk 
sahibi oldukları ve düşük yaptıkları gösterilmiştir. Literatür 
değerlendirmesi, olgumuzla uyumluluk gösteren bir olgunun 
olmadığını ortaya koymuştur. Bu nedenle, 46,XX,ins(22;?)
(pter→q11.2::?::q11.2→qter) karyotipine sahip olgu literatür 
bilgisi ışığında tartışılamamıştır. Ancak, olgunun tekrarlayan 
düşüklere sahip olma özelliği ile değişik insersiyonlara sahip 
diğer olguların düşük yapma özelliği uyumluluk göstermiş-
tir.   
 Bu çalışmada saptanan insersiyonun maternal kalıtımlı 
olduğu, 46,XX,ins(22;?) (pter→q11.2::?::q11.2→qter) inser-
siyonu ile tekrarlayan düşükler arasında pozitif bir ilişkinin Şek. 1. Olgunun 46,XX,ins(22;?)(pter→q11.2::?::q11.2→qter) 

şeklindeki bir karyotipi.

Şek. 2. Olgunun aile ağacı.
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bulunduğu ve kromozomal anomaliler arasında nadir görülen 
bir anomali olsa da insersiyonların tekrarlayan düşüklerin te-

mel etkenlerinden biri olduğu kanaatine varıldı.
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