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  و  ١٦و  ١٢كروموزومي متقابل بين كروموزوم هاي جابه جايي 
  گزارش مورد: سلوليموزائيسم با سه رده 

  
 

  ٣/٦/٩٩: پذيرش ؛ تاريخ ٢١/٨/٩٨:مقاله دريافت تاريخ 

  چكيده

  

 
خطـر سـقط خودبـه     يشافـزا  ي،با كاهش بـارور  (balanced reciprocal translocation) متقابل يكروموزوم ييجا جابه

 ـ ييجابـه جـا   يـك ، به گزارش وراثـت  مقاله يندر ا. نامتعادل در فرزندان افراد مبتلا همراه است يوتايپكار ياو  يخود  ينب

بـا   يبا سه رده سلول يو تولد فرزند (Blighted ovum) پوچ يبا سابقه پنج حاملگ يا در خانواده ١٦و  ١٢ يكروموزوم ها

 XY.t ,٤٦در پدر بـه صـورت    يگوتمتقابل هتروز يينشانگر جابه جا ينوالد يوتايپكار. يمپرداز مي متفاوت يها يپژنوت

(12; 16)(q24.12; p13.2) ييجابه جا. بود  t (12; 16) مكـرر   يسـقط هـا   وهمراه باشد  ينتواند با از دست رفتن جن مي

جهـت   ييو راهنمـا  يكمشاوره ژنت يموثر برا يتواند به عنوان ابزار مي ها يافته ينا. تواند به آن نسبت داده شود مي خانواده

  .به كار گرفته شود يبعد يها يباردار

   

  متقابل، سقط مكرر يكروموزوم ييجابه جا ين،والد يكروموزوم ييجابه جا ين،در جن يسمموزائ :يديكل كلمات
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 گزارش مورد: و موزائيسم با سه رده سلولي ١٦و  ١٢كروموزوم هاي جابه جايي كروموزومي متقابل بين   ١٣٤

 ١٣٦ تا ١٣٣ ؛٢، شماره ١٠؛ دوره ١٤٠٠ بهار ،البرز پزشكي علومنشريه علمي پژوهشي دانشگاه 

  مقدمه

 اختلالات كروموزومي يكي از علل مهم ناباروري و سقط خود

به  در ميان انواع ناهنجاري ها، جا ١.شود مي به خودي محسوب

جايي كروموزومي متقابل بيشتر با اين وضعيت باليني مرتبط 

جايي متعادل، دو كروموزوم مختلف قطعاتي را در جابه  ٣و٢.است

كنند، بدون آنكه از محتويات ژنتيكي  مي بين يكديگر جا به جا

افراد حامل جابه جايي متقابل مستعد مشكلات باروري  ٤.كاسته شود

مانند سقط، ناباروري، مرگ جنين و انتقال ناهنجاري هاي 

عدم جفت شدن تواند به علت  مي كروموزومي به فرزندان هستند كه

  ٥.صحيح كروموزوم هاي جا به جا شده حين توليد گامت باشد

در مطالعه حاضر، به گزارش موردي با انتقال جابه جايي 

 ١٦و  ١٢كروموزومي متعادل از والدين بين كروموزوم هاي 

پردازيم كه به جنين منتقل شده و موجب ناهنجاري كروموزومي  مي

  .از نوع موزائيسم شده بود

  

  ش موردگزار

هفته توسط بيمارستان  ١٥ساله با سن حاملگي  ٣٦مادري 

كمالي و دپارتمان زنان و زايمان دانشگاه علوم پزشكي البرز به 

آزمايشگاه بررسي ژنتيك ارجاع داده شد كه از نظر تشخيص پره 

  .ناتال مورد بررسي قرار بگيرد

. ساله اش سالم و از نظر فنوتيپ نرمال بودند ٣٣مادر و همسر 

مادر سابقه پنج بار حاملگي داشت كه همه آن ها از نوع حاملگي 

. بودند و به تولد فرزندي منتهي نشده بود )blighted ovum(پوچ 

سلول هاي جنيني از مايع آمنيون نمونه برداري شد و تحت كشت 

سپس آناليز كروموزومي با انجام . سلولي طولاني مدت قرار گرفت

و روش رنگ آميزي تريپسين گيمسا  G-bandingكاريوتايپينگ با 

گستره متافاز حصل از كشت  ٣٠كاريوتايپينگ . انجام شد

باند صورت  ٦٠٠الي  ٥٥٠ها در دو فلاسك با وضوح  آمنيوسيت

  ).١شكل (گرفت كه موزائيسم جنيني و سه رده سلولي را نشان داد 

بود ٥/١٣ KIU/mlدر مايع آمنيون ) AFP(سطح آلفافيتوپروتئين 

ما به بررسي بيشتر ژنوتيپ خانواده . ر محدوده نرمال بودكه د

مادر كاريوتايپ . پرداختيم و كاريوتايپ والدين را بررسي كرديم

نرمال داشت اما پدر حامل جابه جايي متقابل هتروزيگوت به 

شجره  ٢شكل . بود XY.t (12; 16)(q24.12; p13.2) ,46صورت 

 .كشد مي در را به تصويرنامه خانواده و جابه جايي متقابل در پ

  

  بحث

درصد زوجين با سقط هاي مكرر، حامل  ٨/٧تا  ٥/٢حدود 

اختلالات ساختاري كروموزومي عمدتا بصورت جابه جايي متقابل 

اگرچه افراد حامل ممكن  ٦.هستند) Robertsonian(يا رابرتسوني 

است از نظر فنوتيپ طبيعي باشند، احتمال اينكه دچار عوارضي 

كاهش باروري يا سقط هاي مكرر شوند و يا بواسطه مانند 

هاي نامتعادل صاحب فرزندي با فنوتيپ غيرنرمال شوند  گامت

در اين مقاله، به گزارش وراثت يك جابه جايي  ٧.يابد مي افزايش

از پدر به فرزند و تولد فرزندي با سه  ١٦و  ١٢بين كروموزوم هاي 

به اين نتيجه رسيديم  و يمرده سلولي با ژنوتيپ هاي متفاوت پرداخت

علت اصلي ختم زودرس در بارداريهاي قبلي ١٢:١٦كه جابه جايي 

  .و پنج مورد حاملگي پوچ در اين خانواده بوده است

Pazarbasi  به گزارش موردي با  ٢٠٠٨و همكارانش در سال

در خانواده اي با سه سقط  ١٢:١٦وراثت جابه جايي كروموزومي 

 ,47ولد نوزادي با سندرم داون و ژنوتيپ مكرر پرداختند كه به ت

XY, +21, t (12;16) (q24; q24) اين جابه جايي . منجر شده بود

 t (12;16) (q24; q24)(بعلت تجمع غيرمتعادل كروموزومي در مادر 

mat (در مطالعه ما، وراثت جابه جايي كروموزومي  ٨.رخ داده بود

يپ سندرميك از منشا پدري داشت و فرزند حاصل هيچ گونه فنوت

نكته جالب توجه اين است كه كودكاني كه جابه . خود بروز نداد

برند در مقايسه با  مي جايي كروموزومي متقابل را از پدر به ارث

كودكان با وراثت جابه جايي با منشا مادري، شانس بالاتري دارند 

 ٣٠و ميزان موفقيت در بارداري به  ٥كه فنوتيپ نرمال داشته باشند

  ٩.رسد مي درصد ٧٠الي 

از نظر باليني  ١٦و  ١٢جابه جايي بازوي بلند كروموزوم هاي 

. نادر است و هيچ گونه فنوتيپ دقيقي براي آن تعريف نشده است

حاوي  ١٢با اين حال، باور بر اينست كه بازوي بلند كروموزوم 

هاي سركوبگر تومور باشند و چند مورد از استعداد ابتلا به  ژن

با اين نوع جا به ) myxoid liposarcoma(ليپوساركوماي ميكسوئيد 

  ١١و١٠.جايي گزارش شده است
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 ١٣٥   معصومه فراهاني و همكاران   
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ــكل   Abnormal fetal karyotype. Chromosome :١شــ

analysis revealed an abnormal male chromosome 
complement in all cells examined with an apparently 
balanced reciprocal translocation between the long arm 
of chromosome 12 and the short arm of chromosome 
16 (mos 46, XY, +der (16)(q24.12)[14]/46,XY, 

t(12;16)( q24.12;p13.2)[16] /46,XY[70]).  
  

اين مطالعه اولين گزارش مورد از بيمـاري بـا موزائيسـم و وراثـت     

با سابقه خانوادگي سقط هـاي   ١٢:١٦جايي كروموزومي متقابل  جابه

متاسفانه ناهنجاري هاي كرومـوزومي  . باشد مكرر خودبه خودي مي

توانـد   در سقط هاي مكرر به طور گسترده مطالعه نشده اند كـه مـي  

بعلت عدم ارجاع روتين سقط ها جهت تسـت آنـاليز كرومـوزومي    

ا غيرطبيعي شود بيماران با فنوتيپ طبيعي ي بنابراين پيشنهاد مي. باشد

هستند گـزارش   ١٦و  ١٢كه داراي جابه جايي بين كروموزوم هاي 

شوند تا تصميم پره ناتال در بيماران با ناهنجاري كروموزومي مشابه 

  .با اطلاع بيشتري صورت بگيرد
  

 

  Pedigree of the family: ٢شكل 

  

  

References 
1. De Braekeleer M, Dao TN. Cytogenetic studies in 

couples experiencing repeated pregnancy losses. Human 
reproduction (Oxford, England). 1990;5(5):519-28. 

2. Niroumanesh S, Mehdipour P, Farajpour A, Darvish S. A 
cytogenetic study of couples with repeated spontaneous 
abortions. Annals of Saudi medicine. 2011;31(1):77-9. 

3. Pal AK, Ambulkar PS, Waghmare JE, Wankhede V, 
Shende MR, Tarnekar AM. Chromosomal Aberrations in 
Couples with Pregnancy Loss: A Retrospective Study. 
Journal of human reproductive sciences  2018;11(3):247-
53. 

4. Morin SJ, Eccles J, Iturriaga A, Zimmerman RS. 
Translocations, inversions and other chromosome 
rearrangements. Fertility and sterility  2017;107(1):19-26. 

5. Zhang HG, Zhang XY, Zhang HY, Tian T, Xu SB, Liu 
RZ. Balanced reciprocal translocation at amniocentesis: 
cytogenetic detection and implications for genetic 
counseling. Genetics and molecular research : GMR. 
2016;15(3). 

6. Hirshfeld-Cytron J, Sugiura-Ogasawara M, Stephenson 
MD. Management of recurrent pregnancy loss associated 
with a parental carrier of a reciprocal translocation: a 
systematic review. Seminars in reproductive medicine  
2011;29(6):470-81. 

7. Godo A, Blanco J, Vidal F, Anton E. Accumulation of 
numerical and structural chromosome imbalances in 
spermatozoa from reciprocal translocation carriers. 
Human reproduction (Oxford, England). 2013;28(3):840-
9. 

8. Pazarbasi A, Demirhan O, Turgut M, Guzel I, Tastemir 
D. Inheritance of a translocation between chromosomes 
12 and 16 in a family with recurrent miscarriages and a 
newborn with Down syndrome carrying the same 
translocation. Genetic counseling (Geneva, Switzerland). 
2008;19(3):301-8. 

9. Ozawa N, Maruyama T, Nagashima T, Ono M, Arase T, 
Ishimoto H, et al. Pregnancy outcomes of reciprocal 
translocation carriers who have a history of repeated 
pregnancy loss. Fertility and sterility  2008;90(4):1301-4. 

10. Xiang H, Wang J, Hisaoka M, Zhu X. Characteristic 
sequence motifs located at the genomic breakpoints of the 
translocation t(12;16) and t(12;22) in myxoid 
liposarcoma. Pathology  2008;40(6):547-52. 

11. Knight JC, Renwick PJ, Dal Cin P, Van Den Berghe H, 
Fletcher CDM. Translocation t(12;16)(q13;p11) in 
Myxoid Liposarcoma and Round Cell Liposarcoma: 
Molecular and Cytogenetic Analysis  1995;55(1):24-7. 

 [
 D

O
I:

 1
0.

29
25

2/
au

m
s.

10
.2

.1
33

 ]
 

 [
 D

ow
nl

oa
de

d 
fr

om
 a

um
s.

ab
zu

m
s.

ac
.ir

 o
n 

20
25

-0
7-

02
 ]

 

                               3 / 4

http://dx.doi.org/10.29252/aums.10.2.133
https://aums.abzums.ac.ir/article-1-1327-fa.html


                            Alborz University of Medical Sciences Journal, April 2021, Vol. 10, No. 2: 133-136                                                Case Report  

Alborz Univ Med J (AUMJ) 2021  April; 10(2):133-136 

http://aums.abzums.ac.ir 

Journal 

AUMJ 
Alborz University of Medical Sciences 

 

Balanced Reciprocal Translocation in A Case of 
Recurrent Miscarriage 

 

 
Received: 12 Nov. 2019 ; Accepted: 24 Aug. 2020 

 
Reciprocal translocation carriers have reduced fertility, increased risk of spontaneous 
abortion or unbalanced karyotype in their offspring. Here, we report the inheritance of a 
translocation between chromosomes 12 and 16 in a family with a history of five 
consecutive blighted ova and an offspring with three cell lines of different genotypes. We 
assessed parental karyotypes and identified a heterozygous reciprocal translocation in the 
father (46, XY.t (12; 16) (q24.12; p13.2)). The t (12; 16) is associated with fetal wastage 
and may play a role in the etiology of the family's miscarriage. These findings can be used 
as an effective tool for reproductive guidance and genetic counseling. 
 
Keywords: Mosaicism in fetus, Parental translocation, Reciprocal translocation, 
Recurrent miscarriages  
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