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1Q DUPLİKASYON SENDROM: NADİR BİR OLGU*
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Anahtar kelimeler

Chromosome 1q Duplication Syndrome: A Rarely Case

SUMMARY
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Birinci kromozomun uzun kolundaki anormallikler hem yapısal genetik bozukluklarla hem de neoplastik
hastalıklarla ilişkili bulunmuştur. Parsiyel trizomi 1q nadir gözlenir. Birinci kromozomun uzun kolundaki
anormallikler hem yapısal genetik bozukluklarla hem de neoplastik hastalıklarla ilişkili bulunmuştur. 1.
kromozomun uzun kolundaki anormallikler yapısal yeniden düzenlenme, çeşitli delesyonlar ve etkilenen
kromozom kolunun yada bölgesinin aşırı amplifikasyonu ile karakterize olabilir Kromozom 1q duplikasyonu
çok sayıda visseral organ anomolisi, dismorfik özellikler ve psikomotor retardasyon ile birliktedir Biz
doğumunun 3. gününde beslenme intoleransı ve parmak anomolileri nedeni ile sevk edilen ve çok sayıda
dismorfik özellikler ile birlikte eksploratif laparotomide intestinal malrotasyon saptanan 1q duplikasyonu
olgusunu bildirdik.

: 1q duplikasyonu, yenidoğan,dismorfik özellikler

The abnormalities on the long arm of first chromosome are described as related with both structural genetical
deformities and neoplastic diseases. Partially trisomia 1q is rarely seen. Chromosome 1q duplication is
accompanied by visseral organ anomalies, dismorphical findings and phsycomotor retardation. In this letter we
report a case with 1q duplication, who was accepted to the clinic with feeding intoleranse, finger deformities
and multipl dysmorphical findings and an intestinal malrotation observed by explorative laparotomia.

1q duplication, newborn, dysmorphic features
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Kromozom 1q duplikasyonu çok sayıda visseral
organ anomalisinin ve dismorfik özellikler ile
psikomotor retardasyonun eşlik ettiği nadir görülen
konjenital anomalilerdendir. Birinci kromozomun
uzun kolundaki anormallikler hem yapısal genetik
bozukluklarla hem de neoplastik hastalıklarla ilişkili
bulunmuştur Parsiyel trizomi 1q nadir gözlenir.
Birinci kromozomun uzun kolonun distal yarısı daha
sıklıkla tutulur . Belirgin dismorfik özellikler ile
birlikte intestinal malrotasyon birlikteliği olan çok
nadir görülen 1q duplikasyonu olgusunu bildirdik.

Üç günlük kız olgunun, 23 yaşındaki annenin ilk
gebeliğinden 38 gebelik haftasında normal spontan
vaginal yolla doğduğu, solunum sıkıntısı nedeniyle
yenidoğan yoğun bakım ünitesine sevkedildiği
öğrenildi. Prenatal hikayesinden takipte bir gebelik
olduğu, sigara ve alkol almadığı, triple testinin normal
bulunduğu, polihidramniyos ve intrauterin büyüme
geriliği saptanmadığı, soygeçmiçinden babanın 25
yaşında olduğu, anne-baba arasında akrabalık
olmadığı öğrenildi. Fizik muayene bulguları; vücut
ısısı: 36.9°C solunum sayısı: 56/dk, nabız:143/dk,
vücut ağırlığı: 2936 gram (AGA), boy: 42 cm (AGA),
baş çevresi: 36 cm (AGA) ön fontanel: 2x2 cm. idi.
Genel durumu orta, ağlaması ve emmesi zayıf cilt ve

skleralar ikterik görünümde idi. Dar bifrontal mesafe,
mikrognati, küçük ağız açıklığı, daralmış ve yüksek
damak arkı, ince ve uzun ekstremite parmakları,
küçük ve dar pelvis, ayaklarda her iki diz ve dirsek
eklemlerinde fleksiyon kontraktürü, her iki el 1. ve 2.
parmaklarda çekiç deformitesi saptadığımız dismorfik
bulgulardı (Resim 1a ve 1b). Genital muayenesinde
hipoplazik labia majorlarla birlikte belirgin labia
minor ve klitoris dikkati çekmekteydi. Vagen prolabe
idi. Diğer sistem muayenelerinde interkostal
retraksiyonları ve II/VI şiddetinde tüm odaklardan
duyulan üfürürümü vardı. Oral alımı iyi olmayan
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Resim 1a: 1. ve 2. parmaklarda çekiç deformitesi
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hastanın safralı rezidüleri olması üzerine hastada
yapılan eksploratif laparotomide intestinal
malrotasyon saptandı. Laboratuar incelemelerinde
patoloji saptanmadı. Karyotip analizinde 1.
kromozomun uzun kolunda duplikasyon tespit edildi
(Resim 2).

Birinci kromozomun uzun kolundaki
anormallikler yapısal yeniden düzenlenme, çeşitli
delesyonlar ve etkilenen kromozom kolunun ya da
bölgesinin aşırı amplifikasyonu ile karakterize olabilir
. Birinci kromozomun uzun kolunun distal yarısı daha
sıklıkla tutulur . Duplikasyon 1 (q24-qter) ve 1 (q 25-
q ter) en şiddetli anomolilerin bulunduğu duplikasyon
şekli iken, duplikasyon 1q (32-q ter) yaşam süresinin
en kısa olduğu duplikasyon şeklidir . 1q(42-qter)
normale yakın entellektüel gelişim olup yaşam
süresinin daha uzun süreli olması ile karekterizedir .
İntersistiyel duplikasyonlar genellikle visseral organ
tutulumu ve mental retardasyonun daha belirgin
olduğu kısa yaşam süresi ile karekterizedir . 1q
duplikasyonlarında intrauterin ve postnatal büyüme
geriliği sıklıkla saptanan bir bulgu olmasına karşın

olguda doğum ölçüleri gebelik haftasına göre normal
sınırlarda idi . Mikroretrognati, yüksek damak, yele
ve kısa boyun, ekstremitelerde fleksiyon kontraktürü,
ince parmaklar, parmak deformiteleri (çekiç parmak
deformitesi), kifosolyoz gibi dismorfik özellikler 1q
duplikasyonlarında sıklıkla bildirilen dismorfik
özelliklerdir . 1q duplikasyonu olgularında
ambigus genitalya, genital hipoplazi saptanan olgular
bildirilmekle beraber bizim olgumuzda klitoromegali
ile birlikte vagen prolapsusu mevcuttu ve eşlik eden
üriner sistem anomalisi yoktu. Beslenme intoleransı
nedeni ile yapılan tetkiklerde patolojik bulgu
saptanmamas ı üzerine yap ı lan eksploratif
laparotomide intestinal malrotasyon saptandı. 1q
duplikasyonu olgularında safra kesesi yokluğu,
duodenal atrezi, duodenal malrotasyon, intestinal
malrotasyon bildirilmiştir . Literatürde yayınlanan 1q
duplikasyon olgularının çok büyük bir çoğunluğu de
novo olgulardır . Olguda anne ve babada yapılan
karyotip analizi olgunun denovo olduğunu
göstermiştir. Trizomi 1q olgularında mevcut olan çok
sayıda dismorfik özellikler ve organ anomolileri
nedeni ile intrauterin dönemde anomolileri saptamak
ve amniosentez ile tanı koymak olanaklı olmaktadır

. Olguda takipli gebelik olmasına karşın prenatal
dönmede dismorfik özelliklerden herhangi biri
saptanamamıştır. Bunun nedeni mevcut dismorfik
özelliklerin prenatal USG ile saptanmansın güç
olmasından kaynaklanıyor olabilir.
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