
 
 
 
 
 
 

 
Ege Tıp Dergisi 43 ( 3 ) : 193 - 196, 2004 

   193 

 
PRENATAL TANIDA SAPTANAN SATELL�TL� Y KROMOZOMUNUN (Yqs) DE�ERLEND�R�LMES� 

THE EVALUATION OF SATELLITED Y CHROMOSOME (Yqs) DETERMINED IN PRENATAL DIAGNOSIS 

Tufan ÇANKAYA1 Çı�ır B�RAY2  Cumhur GÜNDÜZ 2 Özgür ÇO�ULU1   

Derya ERÇAL3  Cihangir ÖZKINAY4 Ferda ÖZKINAY1 

1Ege Üniversitesi Tıp Fakültesi Çocuk Sa�lı�ı ve Hastalıkları Anabilim Dalı, Bornova-�zmir 
2Ege Üniversitesi Tıp Fakültesi Tıbbi Biyoloji Anabilim Dalı, Bornova-�zmir 
3Dokuzeylül Üniversitesi Tıp Fakültesi Genetik ve Teratoloji Birimi, �nciraltı-�zmir 
4Ege Üniversitesi Tıp Fakültesi Tıbbi Genetik Anabilim Dalı, Bornova-�zmir 

Anahtar Sözcükler : Yqs, amniyosentez 

Key Words : Yqs, amniocentesis 

 
ÖZET 
Fetüsteki kromozomal polimorfizmlerin do�ru yorumlanması prenatal tanıda esastır. Satellitli Y kromozomu (Yqs), insan 
karyotipinde oldukça nadir yapısal varyasyonlardan biri olarak  kabul edilmektedir. Genellikle Yqs kromozomu,  
akrosentrik otozomal kromozomun (15 veya 22) kısa kolundaki  NOR ta�ıyan bölgenin Y kromozomunun uzun koluna 
translokasyonu ile olu�maktadır ve satellit görünümüne neden olur. Bu yapı, ribozomal RNA’yı kodlayan DNA genlerin-
den transkribe edilen aktif nükleolar organizer bölge (NOR) içerir. Bu translokasyonların görünür, zararlı hiçbir etkisi 
bulunmamaktadır ve sitogenetik olarak tanımlanabilirler. 

Ege Üniversitesi Genetik Hastalıkları Ara�tırma Uygulama Merkezi’ne ba�vuran iki hamile bayanın fetal karyotipleri 
46,XYqs olarak saptanmı�tır. Fetal sitogenetik çalı�ma endikasyonları ilk olguda ileri maternal ya�, ikinci olguda ise üçlü 
testte risk artı�ıdır. Her iki olguda da baba satellitli Y kromozomu (Yqs) ta�ımaktadır. NOR bantlamada her iki olgu da 
pozitif olarak bulunmu�tur. 

Daha önce yayınlanmı� benzer olgular ve her iki olgudaki paternal kalıtım göz önünde bulundurularak, Yqs’ nin bir 
polimorfizm oldu�u ve fetusta herhangi bir anormalli�e neden olmadı�ı dü�ünülmü�tür. Bebekler beklenildi�i gibi, normal 
olarak do�mu�lardır. Yqs olgularında genetik danı�manın önemi  ele alınmı�tır. 

SUMMARY 

Accurate interpretation of chromosomal polymorphisms from in the fetus is essential in prenatal diagnosis. Satellited Y 
chromosome (Yqs) is one of the very rare structural variations in the human karyotype. It is generally accepted that the 
Yqs chromosome is the product of a translocation of parts of the NOR- bearing short arm of an acrocentric autosome (15 
or 22) to the long arm of the Y chromosome causing its satellited appearance. This structure made of active nucleolar 
organizer region (NOR), which is transcripted to the ribosomal RNA genes. These translocations have no apparent dele-
terious effects and can be revealed cytogenetically. 

Fetal karyotypes showed 46, XYqs in two pregnant women who were referred to Ege University Genetic Disease Re-
search and Application Center. The indications for fetal cytogenetic study were advanced maternal age in the first case 
and increased risk in triple test in the second case.In both cases fathers showed a satellited Y chromosome (Yqs) in their 
karyotypes. The NOR staining was positive for each case. Regarding the similar cases reported before and paternal 
inheritance in both cases, it was considered that the Yqs is a polymorphism and does not cause any abnormality in the 
fetus. The babies were normal at birth as expected. 

The significance of the genetic counseling in cases with Yqs was discussed. 
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G�R�� 

Prenatal tanı sırasında ortaya çıkarılan kromozomal var-
yantların do�ru tanımlanması, normal kromozomal 
polimorfizmler ile anormal bulguların ayırt edilmesinde 
gereklidir. Nadir görülen Y kromozomu polimorfizmleri 
genellikle, Y kromozomunun uzun kolundaki 
heterokromatik bölgenin distal bölümünü (Yq) ilgilendir-
mektedir (1). Y kromozomunun perisentrik 
inversiyonlarının, genel popülasyondaki sıklıkları 1/1000 
olarak rapor edilmekle birlikte, hiçbir klinik de�eri bulun-
mamaktadır (5). Yqs ilk kez Genest ve ark. (3) tarafından 
tanımlanmı� olup insan karyotipinde çok nadir rastlanan 
varyasyonlardır. Kabul edilen görü�; Yqs kromozomunun 
NOR ta�ıyan bir akrosentrik kromozomun kısa kolu ile Y 
kromozomunun uzun kolunun translokasyonunun bir ürü-
nü oldu�u ve satellitli görünüme bu translokasyonun ne-
den oldu�udur. Kuhl H ve arkada�larına (6) göre, bir 
akrosentrik kromozomun kısa kolu ve Yqh arasındaki 
translokasyonunun kırılma noktalarının haritası, Y kromo-
zomunun uzun kolundaki pseudootozomal bölge 2' nin 
(PAR2) kaybı ile birle�en telomer tekrarlarını (TTAGGG) 
içeren  bir nukleolus organize edici bölgenin (NOR) kaza-
nımıyla sonuçlandı�ını ve hiçbir olguda bir akrosentrik 
kromozomun NOR kaybı ve PAR2’ nin kazanılmasıyla 
tespit edilemedi�ini bildirmi�tir.  Yaygın olarak bu otozomal 
kromozomun ço�unlukla 15 nolu kromozom oldu�u ileri 
sürülmü�tür (8). Translokasyon genellikle dengesiz olmak-
la birlikte henüz zararlı bir etkisi gözlenmemi�tir. Ek 
akrosentrik kromozom materyali ço�unlukla kısa 
oligonükleotid tekrarlardan ve genetik olarak inaktif 
nükleolar düzenleyici bölgelerden (NOR) olu�maktadır. 
Kaybolan Yq materyali, genetik olarak inaktif olan 
heterokromatik Yq bölgesinin bir segmentidir (4). Bazı 
kalıtsal Yqs kromozom ta�ıyıcılarında fenotipik anomaliler 
ortaya konmaktadır. Bazı olgularda ise bu fenotiplerin 
heterojen do�ası nedeniyle 46,XYqs karyotipi ile hiçbir 
spesifik anomali ile ili�kili de�ildir (6). 

Bu çalı�ma, oldukça nadir olan Yqs varyasyonlarının 
prenatal tanıda saptanması durumunda izlenecek 
sitogenetik analizi ve aileye verilecek olan genetik danı�-
mada bu durumun dikkate alınmasının gereklili�ini vurgu-
lamak amacıyla sunulmu�tur. 

OLGU ve METOD 

Olgu I 

Yirmisekiz ya�ında, 2. gebeli�inde üçlü testte risk artı�ı 
(1/211) bulunan olgu prenatal tanı amacıyla genetik mer-
kezimize yollanmı�tır. Sitogenetik tanı amaçlı 
amniyosentez 17. gebelik haftasında yapılmı�tır. Olgunun 
1 ya�ında bir sa�lıklı kız çocu�u bulunmaktadır. Olgunun 

anemnezinde tıbbi bir problem, dü�ü�ü ve akraba evlili�i 
bulunmamaktadır. 

Olgu II 

Otuzaltı ya�ında, 2. gebeli�inde ileri maternal ya� 
endikasyonu bulunan olgu tanı amacıyla genetik merkezi-
mize yollanmı�tır. Sitogenetik tanı amaçlı amniyosentez 
16. gebelik haftasında gerçekle�tirilmi�tir. Olgunun 11 
ya�ında bir sa�lıklı erkek çocu�u bulunmaktadır. Olgunun 
anemnezinde tıbbi bir problem, dü�ü�ü ve akraba evlili�i 
bulunmamaktadır. 

Konvensiyonel Sitogenetik Analiz  

Standart kültüre edilmi� amniyotik sıvı hücrelerinden ve 
periferik kan lenfosit kültüründen elde edilen kromozomlar 
rutin GTG bantlama kullanılarak de�erlendirilmi�tir. Buna 
ilave olarak yapılan sitogenetik de�erlendirmeler �unları 
içermektedir: Gümü� boyama ; akrosentrik kromozomların 
(13,14,15,21,22) kısa kollarına lokalize olmu� nükleolar 
organize edici bölgelerin (NOR) Y kromozomunun uzun 
koluna transloke olmasının de�erlendirilmesinde, C 
bantlama; (Y kromozomunun uzun kolunun heterokromatik 
bölgesinin de�erlendirilmesinde). Her iki prenatal olguda 
farklı 2 primer kültürden elde edilen toplam 20 metafaz 
de�erlendirilmi� ve 5 tane metafaz image analiz sistemi 
(PSI Applied Imaging Co.) tarafından karyotiplenmi�tir. 
Ayrıca olguların babalarının periferik kan lenfosit kültürün-
den elde edilen metafazlara da aynı yöntem uygulanmı�tır. 

BULGULAR 

Olgu I 

Amniyotik hücrelerinden elde edilen GTG bantlı 
metafazlarının analizinde, Y kromozomunun uzun kolunda 
satelitli bir yapı saptanmı�tır (�ekil 1). Gümü� nitrat yön-
temiyle Yqs’ nin satellitli uçlarında aktif NOR bölgelerinin 
varlı�ı ve C-bantlama ile Yqs’ nin uzun kolundaki 
heterokromatin bölgenin varlı�ı gösterilmi�tir. Olgunun 
babasının da aynı yapıya sahip Y kromozomunu ta�ıdı�ı 
sitogenetik analiz ile saptanmı�tır. 

Olgu II 

Kültüre edilmi� amniositlerden hazırlanmı� metafazların 
rutin GTG-bantlaması sonucunda Y kromozomunun uzun 
kolunda satellit saptanmı�tır (�ekil 2). Aynı bulgu olgunun 
babasında da tespit edilmi�tir. Yq’ da bulunan ekstra ma-
teryalin gümü� nitrat boyama yöntemiyle NOR pozitif ol-
du�unu gösterilmi�tir. C-bantlama ile heterokromatin böl-
genin varlı�ı gösterilmi�tir. Çalı�malar bu materyalin 
akrosentrik bir kromozomun p kolundan orijinlendi�ini 
göstermi�tir. 
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�ekil 1. Olgu I’ in 46,XYqs karyotipi 
 

 
�ekil 2. Olgu II’ in 46,XYqs karyotipi 
 



  Ege Tıp Dergisi  196 

TARTI�MA 

Satellitli Y kromozomu (Yqs) nadir gözlenen bir olgudur. 
Satellitler her zaman Y kromozomunun uzun kolunda 
lokalize olmaktadır. Muhtemelen bu satellitler, distal Yq ve 
bir akrosentrik bir kromozomun p kolu arasındaki 
translokasyon sonucunda olu�maktadır. Bu akrosentrik 
kromozom sıklıkla (vakaların % 52’sinde) 15 nolu kromo-
zomdur. Vakaların % 23’ünde 22., %7’ sinde 21. ve son 
olarak her ikisi için de  % 4’ünde 13 ve 14 nolu kromozom-
lardır (8). Ço�u Yqs kromozomunun ailesel oldu�u ve 
farklı jenerasyonlar boyunca geçti�i rapor edilmi�tir. Bu 
translokasyonların daha önceki jenerasyonlarda ortaya 
çıkmı� olmaları yüzünden hiçbir fenotipik anomaliye neden 
olmadıkları varsayılmaktadır (7,9). Translokasyonlar 
infertilite insidansında hiçbir yükselme göstermemekle 
birlikte, hiçbir spontan dü�ükle de ba�lantılı bulunmamı�-
lardır. NOR genlerinin ilave kopyalarının varlı�ı belirgin bir 
klinik anlam içermemektedirler. NOR genleri multiple kop-
yalarda bulunurlar ve normalde bu bölgelerin tümü aynı  
 

anda aktif olarak bulunmaz. Translokasyon nedeniyle, 
distal Yq heterokromatik bölgesinin bir segmenti kaybol-
maktadır. Bu bölgenin inaktif olması itibariyle, hiçbir 
fenotipik etki gözlenmemektedir (2). Y kromozomu olgula-
rının bulgusunda, ilk basamak babanın kromozomlarının 
de�erlendirilmesidir. Babanın kromozomlarının de�erlendi-
rilmesinden önce daha önemlisi, non paternite sorunu 
olu�abilece�inden genetik danı�manın önerilmesidir (4).  

Çalı�mamızda, her iki olgudaki satellitlerin NOR pozitif 
olması, translokasyonun de novo olmaması ve babadaki 
Yqs’ nin fetusa geçmi� olması nedeniyle, fetusların Y 
kromozomunun nadir varyasyonlarından birini ta�ıdı�ı ve 
herhangi bir anomali göstermeyece�i sonucuna varıldı ve 
bu do�rultuda aileye genetik danı�ma verildi. Her iki olgu 
da normal do�du.  

Sonuç olarak; olguların oldukça nadir olan bu varyasyonu 
ta�ıdıklarını ve prenatal tanıda genetik danı�mada bu 
durumun dikkate alınması gerekti�ini dü�ünmekteyiz.
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