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6ZET

Poliploidi insanda oldukca nadir gériilen bir kromozom
anomalisidir. Triploidi, spontan disiiklere neden olan kromo-
zomal anomalilerden biridir ve klinik olarak letal bir sendrom-
dur. Tipik olarak hidatiform plasenta, ileri derecede intrauterin
gelisme geriligi, displastik kranial kemikler, kalp anomalileri,
g6z bulgular, yarik damak ve/veya dudak, malforme kulaklar,
kiiglk gene, sindaktili ve genital anomaliler izlenir. Diploid-
Triploid mosaisisim ise oldukga nadirdir ve hastalar genellikle
daha uzun yasarlar. Tetraploidi ise gebeligin erken
dénemlerinde izlenir ve oldukga letaldir. Tetraploid mosaisisimi
de oldukga nadirdir.

Bu vaka tip literatiriinde ilk kez bildirilen bir Diploid-
Triploid-Tetraploid Mosaisisimdir. 34 haftalik fetusta 46 XX /
69 XXX /92 XXXX mosaisisim klinik, sitogenetik, patolojik bul-
gulariyla tammlanmis ve tani "flow cytometry" kullanilarak
DNA miktar élgimleriyle desteklenmistir.

Anahtar Kelimeler: Triploidi, tetraploidi, mosaisisim, sin-

daktili, intrauterin gelisme geriligi.

Triploidi ve tetraploidi spontan dusiiklere neden olan kro-
mozom anomalileridir (1-7). Oldukega nadir gériilirler. Olugum
nedenleri farkll mekanizmalarla agiklanmaktadir. Triplodi
olusum nedenleri: Dispermi, oosit veya spermatogenesisdeki
1. veya 2. mayotik bolinmedeki bir hatadan, bir set kromozo-
mun ayriimasindaki hatadan veya fertilizasyona ikinci bir polar
cismin katilmasina baghdir (4-7). Tetraploidi genellikle diploid
zigotun birinci bdlinmesindeki stipresyonia veya iki diploid ga-
metin flizyonuyla sonuglanir (3).

OLGU SUNUMU

Vaka akraba olmayan 23 yasinda bir annenin ve 33
yasinda bir babanin ilk gocugudur. Annenin hamileliginde 19.
haftada vaginal kanama, oligohidramnios ve 34. haftada ileri
derecede gelisme geriligi saptandi. 34. gebelik haftasinda ult-
rasonda 24 haftalik fetus demonstre edildi. Fetal distres nede-
niyle sezeryan ile dogurtuldu, amniotik sivi mekonyumluydu.

Fizik muayenede agirlik 600 gr, boy 31 cm, bas cevresi 24
cm, gogus gevresi 16 cm bulundu. Yiizde asimetri, dlgtk ve
malforme kulaklar, kiglk ¢ene, belirgin occiput izlendi (Resim
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SUMMARY ’

Polyploidy is a rare event in humans. Triploidy is one
of the chromosomal anomalies in spontaneous abortions
and results in a clinically recognizable lethal syndrome.
Typically these are hydatiform placenta, severe intrauteri-
ne growth retardation (.U.G.R.), dysplastic cranial bones,
cardiac defects, eye defects, cleft lip and/or palate, malfor-
med ears, micrognatia, syndactyly and genital anomalies.
Diploid-Triploid mosaicism is rare and patients are more li-
kely to survive. Tetraploidy is mostly lethal very early in
pregnancy. Tetraploid mosaicism appeared to be very
rare.

This is the first report of diploid-triploid-tetraploid mo-
saicism in the medical literature. A patient with 46 XX/69
XXX/92 XXXX mosaicism was detected after abortion with
clinical, cytogenetic, postmortem findings and DNA con-
tent measurement by flow cytometry using a simple tech-
nique from archival paraffin-embedded tissue.

Key words: Triploidy, tetraploidy, mosaicism, syndac-
tyly, LU.G.R.

Resim 1: Dismorfik yuz, belirgin occiput, Ru‘;uk ¢ene.

1). Sindaktili sag elde 3. ve 4. parmaklar arasinda, sol elde 2.
ve 3. parmaklar arasindaydi (Resim 2).

Postmortem kranial tomografi ve total viicut radyolojik in-
celemeleri normaldi.

Patolojik incelenmesinde herhangi bir i¢ organ malfor-
masyonuna rastianiimadi. Mikroskobik olarak sadece pndmoni
saptandi.

Ankara Patoloji Bilteni » Cilt: 12 (1), 43-47, 1995

43



Dr. S. Balci » Dr. D. Aktas » Dr. 0. Evirgen

Resim 2: Sol elde 2. ve 3 parmaklar arasinda sindaktili,
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Resim 4: 92, XXXX olan karyotip.

SITOGENETIK BULGULAR

Alinan kandan elde edilen lenfositlerden sitogenetik
caligma yapildi. % 20 fetal kalf serum iceren RPMI 1640 mie-
diast kullanilarak direkt kiltiir yapildi. Elde edilen metafazlar
G-banding (GTG) teknigi ile bantlandi. Yapilan analizde
hiicrelerin % 67'si 46, XX karyotipine, % 25'i 69, XXX karyoti-
pine, % 81 92, XXXX karyotipihe sahipti. Bundan baska her-
hangi bir yapisal anormali izlenmedi. Anne ve babanin karyo-
tipleri ise normaldi.

FLOW SITOMETRI

Parafine gémulmis doku 6rneklerinde, niikleer DNA mik-
tari flow sitometri ile dlglldi (FACS Analyser, Becton Dickin-
son, Mountain View, CA) Yapilan DNA miktar analizinde, 1.19
DNA indexli, total preparatin % 10'unu kapsayan anaploidi
mevcut oldugu, GOG1 fazindaki diploid hiicrelerin % 72.7
oldugu izlendi (Tablo 1). Anaploid hicrelerin S ve G2M
fazindaki hiicre dagilimlan hesaplandi. Biitiin preparat igin or-
talama S proliferasyonu % 17.1 olarak bulundu ve bu bulgu
yiiksek proliferasyon olarak degerlendirildi.

Bu sonuglar anaploidi oldugunu gosterdi ve mosaisisim
tanisini destekledi.
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Resim 5: Parafine gomurmuadcku drneginden elde edllen DNﬁ.
Histogrami. A- Diploid hiicre DNA 6rnegi, B- Anaploid hiicre DNA
dmegi (Bu iki DNA dmedi ayni zamanda alinmistir.):

Tablo 1: DNA Miktar Olgim Degerleri |
(Anaploidi, Yuksek Proﬂlamsyan)

- Caloulation | Parameters* (Popf). =
oo
G2+
G1CV
G2+M/G1 ratio o
Pop. 1 Cell Cycle Statistics (173
‘Phase " Events  Percent ' %so
(S:i'l : gﬁg --.3?%""5 000
GO @éﬂ'ﬂ b8
TARTISMA

Triploidi, spontan dustiklere neden olan kromozomal ano-
malilerden biridir. (1-7). Tipik olarak hidatiform plasenta (8, 9),
ileri derecede intrauterine gelisme geriligi, displastic kranial
kemikler, yarik damak ve/veya dudak, malforme kulaklar,
kigik cene, kalp defektleri, sindaktili, genital anomaliler (10-
14), g6z bulgulan (15, 16), hematolojik bulgular (17), holopro-
sensefali (18-20), artmis maternal serum alfa-fetoprotein (21,
22) izlenir. Klinik olarak lethal bir sendrom olmasina ragmen li-
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Tablo 2:
Diploid - Triploid - Tetraploid Mosaisisim'deki Bulgularin Diger Mosaik Vakalarla Karsilagtirimasi
Diploid - Triploid Diploid - Tetraploid Bizim
. Mosaisism Mosaisism Vakamiz

Bulgular . IS0 Pettanati - Graham. Aughton - Quiroz - Kelly

Fetal Kanama +

Fetal'_Distres + - + - -

Gebelik Haftasr 43 M 32 JYiaN1155G 34

Oligohidramnios : +

Sex Ks=r E K E E K

" Int. Gelisme Geriligi + - - -

Mental Retardasyon - -

Hipotoni ! + -

Fasial Asimetri . + : +

Vilcut Asimetrisi .

Thoracal Asimetri : -

Gelisme Geriligi : + : -

Kiigtik Gene + + ik + .

Dtk Kulaklar i + + +

Sindakdili + + + -

Klinodaktili + ¥

Hemivertebra ] +

Pnémonitis # e

Kongenital Kalp Defekti +

Kranial Sistem

Anomalisi + +
teratUrde uzun sire yasayan birkag vaka bildirilmigtir (23-25). organ malformasyonuna rastlanmadi. Mikroskobik incelenme-
Diploid-Triploid mosaisisim ise oldukga nadirdir ve hastalar sinde yalnizca pndmoni saptandi. Parafin bloklardan elde edi-
genellikle daha uzun yasarlar (26, 27). len doku Grneklerinden yapilan DNA galismalari taniyr destek-

Tetraploidi ise gebeligin erken dénemlerinde izlenir ve ledi. ’
oldukea letaldir (1). Tipik olarak hidatiform plasenta (28), hid- Diploid - triploid® - tetraploid mosaisisim bilgilerimiz
rops fetalis, kistik nukhal higroma (29), displastik kranial ke- dlctistinde medikal literatiirde ilk kez bildirilmektedir. lleri dere-
mikler, mikroftalmi, ekstremite anomalileri, sakral mgningosel, ce intrauterin gelisme geriligi, atipik yliz gorintimi, belirgin ok-
mental retardasyon, biyiime ve gelisme geriligi (30-32), poli- siput ve sindaktili olan vakalarda sitogenetik inceleme diploid -
kistik over (33) izlenir. Komplet tetraploid vakalari gebeligin triploid - tetraploid mosaisisim taninmasi agisindan son dere-
erken dénemlerinde disiikle sonlanirken, diploid-tetraploid ce dederli ve anlamli olacaktir. Bu vaka multidisipliner
mosaisisim vakalar daha uzun siire yasarlar. Klinik olarak calismanin 6nemini ortaya koyan iyi bir drnekdir.
mental ve gelisme geriligi, mikrosefali, koloboma, gklemlerde Sonug olarak burada takdim ettigimiz vaka gerek lite-
fleksiyon deformitesi, sindaktili, hemivertebra ve asimetrik ratirde, gerekse yurdumuzdan ilk kez tani alan diploid - trip-
biytime geriligi izlenir (34-39). loid - tetraploid mosaisisimi'dir (46 XX / 69 XXX / 92 XXXX).

lleri derece intrauterine gelisme geriligi ve oligahidramnio- Klinik, sigonetik, patolojik bulgulari ve DNA miktar Glgiimleriyle
su olan hasta diploid -triploid- tetraploid mosaisisim agisindan incelenmistir.
degerlendirildi (Tablo 2). Fizik muayenesinde yalnizca bilate- Bu vaka 24. Avrupa Genetik Kongresinde (Mayis 1992, EI-
ral sindaktili ve belirgin occiputla birlikte fasial dismorfisim bu- sinore, Danimarka) bildiri olarak sunulmustur.
lunan vakada 6lumunden yaklagik 30 saat sonra yapilan kro- DNA miktar 6lgtimlerinin gerceklesmesindeki katkilarindan
mozom calismasinda diploid - triploid - tetraploid mosaisisim dolay Prof. Dr. Yahya Laleli ve arkadaslarina tesekkiir ediyo-
saptandi. Patolojik incelenmesinde gros olarak herhangi bir ig ruz. |

e
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