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own sendrom (DS)’lu hastaların yaklaşık 
%95’inde 21. kromozomun trizomisi 
şeklinde görülürken, %5’inde kromozom 

21q ile akrosentrik kromozomlardan birinin uzun 
kolu arasında ROB ile oluşmuş 46 kromozom bu-
lunur.1  

DS’li hastalarda en sık görülen ROB’lar 
rob(14q;21q) veya rob(21q;21q)’dir.2 

Bu çalışmamızda 46,XY, rob(21q22q) 
(q10;q10),+21 karyotipi gösteren olguyu sunmak 
ve ROB’larla ilgili literatür bilgilerine değinmeyi 
amaçladık.  

4 yaşında erkek hasta DS ön tanısıyla 
sitogenetik laboratuvarına yönlendirilmişti. Arala-
rında akrabalık olmayan 26 yaşındaki annenin 2. 
gebeliğinden sezaryen ile 36 haftalık, 3300 g ağır-
lığında doğmuştu. 

Olgunun 6 yaşında sağlıklı bir kız kardeşi var-
dı. Hastanın fizik muayenesinde vücut ağırlığı 11 
kg (<3 persentil) ve boyu 85 cm (<3 persentil)’di 
(Şekil 1). Burun kökü basık, oküler hipotelorizm, 
sol elde simian çizgisi olduğu gözlendi. 
Hipoaktifdi. Hareket kısıtlılığı ve deformite yoktu. 
Kardiyovasküler sistem mezokardiyak odakta 2/6º 
sistolik üfürüm saptanması üzerine yapılan 
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Özet 
Robertsonian translokasyon (ROB)’lar en sık görülen 

kromozomal yeniden düzenlenmelerdir. ROB’lar 13, 14, 15, 21 ve 22. 
akrosentrik kromozomlar arasında kısa kol ya da sentromerden kay-
naşma ile oluşan yeniden düzenlenmelerdir. ROB’lar görülme sıklığı-
na göre 2 gruba ayrılır. Birinci grupta sık gözlenen rob(13q14q) ve 
rob(14q21q) translokasyonları, 2. grupta ise ender görülen diğer tüm 
non-homolog ROB’lar yer alır. Đkinci grupta ender görülen 
translokasyonlar, ROB’ların sadece %0.8 ile %3.7’sini oluşturur. 
Down sendromlu hastaların yaklaşık %5’inde 21. kromozomu ilgilen-
diren ROB görülür. Down sendromunda en sık görülen non-homolog 
ROB, rob(14q21q)’dur. Rob(21q;22q) ender görülen bir ROB’dur. Bu 
yazıda 4 yaşında 21q22q translokasyonlu bir erkek çocuğu sunuldu, 
konuyla ilgili literatür bilgileri gözden geçirildi.  
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 Abstract 
Robertsonian translocations (ROBs) are the most common 

chromosomal rearrangemets. ROBs are whole-arm rearrangements 
between the acrocentric chromosomes chromosomes 13, 14, 15, 21, 
and 22. ROBs can be classified into 2 groups depending on their 
frequency of occurrence, common [rob(13q14q) and rob(14q21q)] 
and rare (all remaining possible nonhomologous combinations). Each 
of the rare types make up only 0.8% to 3.7% of the total number of 
ROBs. ROBs involving chromosome 21 are found in approximately 
5% of patients with Down syndrome (DS). The most common 
nonhomologous ROB in DS is rob(14q21q). Rob(21q;22q) is an 
uncommon ROB. In this case a 4-year-old boy with 21q22q 
translocation is discussed briefly. The literature about ROBs was 
reviewed. 
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ekokardiyografik incelemede atriyoventriküler 
septal defekti (AVSD) olduğu saptandı. Hastanın 
periferik kan kültüründe GTG bant yöntemiyle 
yapılan sitogenetik incelemede 46,XY, rob 
(21q22q) (q10;q10),+21 kromozom kuruluşuna 
sahip olduğu saptandı (Şekil 2). Yapılan aile ince-
lemesinde anne ve babada normal kromozom yapı-
sı tespit edildi. 

ROB’ların yaklaşık yarısı de novo yeniden dü-
zenlenmelerdir.3 De novo ROB’ların da yaklaşık 
%95’ini oluşturan rob(13q;14q) ve rob(14q;21q) 
translokasyonlarının maternal mayozda oluşabile-
ceği bildirilmi ştir.4 De novo ROB oluşma hızının 
~3.9 x 10-4 mutasyon/gamet/jenerasyon olup bu 

hızın otozomal dominant mutasyonların 2 katı 
olduğu bildirilmektedir. Akrosentrik kromozomla-
rın p11 bölgesi I, II, III, IV ve β satellit DNA’ları, 
p12 bölgesi 18S ve 28S ribozomal RNA genleri, 
p13 bölgesi ise β-satellit DNA ve telomer dizileri 
içermektedir.5 Sık görülen ROB’ların [rob 
(13q;14q) ve rob(14q;21q)] aynı kırık noktalarına 
sahip olduğu, oogenez sırasında ve benzer bir me-
kanizma ile oluşabileceği bildirilmektedir. Ender 
görülen ROB’larda yapılan çalışma sayısı yetersiz-
dir ve bu translokasyonların oluşum mekanizmaları 
tam olarak bilinmemekle birlikte rob(14q;22q), 
rob(15q;22q) ve rob(21q;22q) da oogenez esnasın-
da ve rastgele bir mekanizma ile oluşabileceği 
bildirilmektedir.1 Bizim olgumuz 2. kategoride yer 
alan de novo ROB’a [46,XY, rob(21q22q) 
(q10;q10),+21] sahip az sıklıkla görülen bir olgu-
dur. Bu gibi çocuğa sahip olan aileler, tekrar çocuk 
sahibi olmayı istemeleri durumunda bu yönde ge-
netik danışma verilebilir ve duruma göre prenatal 
tanı yöntemlerin biri önerilebilir. Çalışmamızda 
olgumuzun de novo 46,XY, rob(21q22q) 
(q10;q10),+21 kromozom kuruluşuna sahip olduğu 
belirlendi. De novo translokasyonlar göz önüne 
alınarak 35 yaşından genç annelerde de prenatal 
tanı yöntemleri kullanılmalıdır.  
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Şekil 1. a. Olgunun resmi. b. Olgunun sol elinde simian çizgisi.  
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Şekil 2. a. Olguya ait metafaz [46,XY,rob(21q22q)(q10;q10), 
+21]. b. Translokasyonlu kromozom [rob(21q22q)(q10;q10)] ve 
ideogramı. 

 
 


