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OZET

Geligme geriligi gikayeti ile bagvuran ve ikiz egi olan 12 yasindaki bir kiz ¢ocuk ile gelisememe
ve adet gorememe sikayeti ile bagvuran 20 yagindaki bir diger olgu Turner sendromu én tanis: ile in-
celemeye alind:. [kiz olan egi normal geligime ve 46, XX karyotipe sahip olan birinci olgunun kar-
yotipinin 45X | 46, X, i (Xq); ikinci olgunun karyotipinin ise 46, X, i(Xq) oldugu tesbit edildi. Ol-
gularin fizik muayene bulgular: ve karyotipleri birlikte degerlendirilerek, X kromozomunun yapisal |
anomalilerini iceren sendromlarin klasik 45, X Turner sendromundan aywdedilmesinde fenotip- |
karyotip uywnunun énemi tartigilds. |

| Anahtar Kelimeler: Turner sendromu, 46, X, i (Xq); 45, X 1 46, X, i (Xq)

[
|

| of the correlation of phenotype to karyotype is discussed in this article.

|
!
SUMMARY |
Evaluation of Two Cases With 45X /| 46,X, i(Xq) and 46,X, i(Xq) Karyotypes

A 12 years old female case who was one of the twin sisters and the other 20 years old female
case with growth deficiency and lack of menstrual period were referred to our laboratory for possible
Turner Syndrome. The first case whose twin sister had normal growth and development with 46, XX
karyotype, had a karyotype of 45X/46X,i (Xq). The karyotype of second female case was 46X,i |
(Xq). Cytogenetical findings evaluated together with their cilinical features enabled 1o distinguish |
siructural anomaly of X chromosomes from the classical 45X Turner syndrome, and the importance
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GIRIS

Sitogenetik sendromlarin ¢ogunda fenotip ile karyotipin uyumu ayinci tamida
klinisyenin en 6nemli yardimcisidir. Bunun en giizel 6rnefini, klasik 45X Turner
sendromunun, X kromozomunun yapisal anomalilerini igeren diger pekcok sendromdan
ayirt edilmesi teskil eder. Turner sendromu siipheli hastalarin ¢ogunda 45, X klasik turner
karyotipi gorillirken, bazilarinda 46,X,i(Xq); 46,XX/46,X,i(Xq); 45,X/46,XX veya
multiple X;45,X/46, XY veya XYY; 46,XXr/45,X; 47,XYY/46,XY/45,X; 46 XXp-; 46Xt
(X;A) karyotipleri gériilebilmektedir (1).

Bunlardan 46,X.,i(Xq) veya 45,X/46,X,i(Xq) karyotipi ile karekterize olan v eklasik
45,X Turner sendromu belirtilerinden ¢ojunu gdsteren olgular baz1 arastirmacilarca
X-isokromozom X sendromu olarak tamimlanmis ve klasik Turner sendromu ile
kansgtinlmamas: 6nerilmistir (2).
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Mevcut g¢alismada, biri 46,X,i(Xq) digen 45,X/46,X,i(Xq) karyotipine sahip 1Ki
olgunun, klinik ve sitogenetik bulgular incelenmis ve klasik Turner sendromunun
bulgulan ile kargilagtimlarak sunulmustur.

MATERYAL VE METOD

Incclenen Olgular:

Olgu I (A.S): 12 yasindaki kiz olgu, gelisme geriligi sikayeti ile S.U. Tip Fakiiltesi
Cocuk Saglifi ve Hastahiklan poliklinigine basvurdu. Fizik muayenesinde genel
durumunun iyi oldugu, gelisememe diginda bir sikayetinin bulunmadig: goriildi. Rutin kan
ve idrar tetkikleri normaldi. Akraba olmayan anne-babadan dogan olgunun ikiz esi oldugu
ve kiz olan ikizinin gelisiminin normal oldugu gézlendi. Olgu muayene sirasinda 121 cm
boyda ve 24 kg afihikta idi. Bu olgiilerle gelisimi 3. persantilin alunda idi. Boyunda
yelelenmesi olan ve sag cizgisi diisiik olan olguda ince pupik killanma mevcuttu. Olgu,
Turner sendromu on tamsi ile sitogenetik incelemeye alindi.

Olgu II (A.G.): 20 yasindaki kiz olgu, biiylime geriligi ve adet gérememe sikayeti ile
Dahiliye poliklini§imize bagvurdu. Geligimi 3. persantilin alunda olan olguda kismi
meme gelisimi mevecuttu. Sa¢ c¢izgisi normal olup, boyunda kisalilk ve yclelenme
gozlenmiyordu. Olguda pubik ve axiller killanma mevcuttu. Turner sendromu diisiiniilen
olgunun hormon tetkikleri ve sitegenetik incelemeleri yapildi.

Sitogenetik incelemeler: Turner sendromu 6n tams: ile sitogenetik laboratuvarina
gonderilen her iki olgunun yanak, mukozasi epitel hiicrelerinde Crisyl-Violet yontemi ile
X-kromatinleri incelendi (3). Her olgu icin iyi boyanmig 300 hiicre degerlendirildi.

Ayrica, olgularin standart metodlarla 72 saatlik periferik kan lenfosit kiiltiirleri
hazirlanarak kromozon analizleri yapildi. Elde edilen metafazlar, Tripsin-Giemsa bandlama
yontemi ile boyanarak incelendi (4). Incelemelerde, mozaizm ihtimalini saghkh
degerlendirebilmek i¢in her olgudan 100 metafaz kromozomu sayildi1 ve X kromozomunun
sayisal ve yapisal diizensizlikleri incelendi.

BULGULAR VE TARTISMA

Turner sendromu diisiiniilen iki olgudan biricisinin (A.S.) yanak mukozasi epitel
hiicrelerinde X-kromatin pozitif olarak gézlenmig ve kromozom analizinde karyotipinin
45,X/46,X,i(Xq) mozaizmi gosterdigi saptanmustir (Sekil 1-2). Ikinci olgu A.G.nin
X-kromatini pozitif; kromozom kurulusunun 46,X,i(Xq) karyotipinde oldugu gozlenmistir
(Sekil 3).

45,X klasik Turner sendromu ile 46,X,i(Xq) veya 45,X/46,X,i(Xq) karyotipine sahip
olgularin fenotipik 6zellikleri arasinda belirgin farklar mevcut oldugu bildirilmis (5) ve
X.,i(Xq) karyotipinin "X-isokromozom X sendromu” olarak adlandinlmasi onerilmigtir (2).
Bu amacla Santana ve arkadaglar1 (2) her iki Karyotipte gozlenen anomalileri, gorilme
sikliklarma goére karsilastirmali olarak siralamglardir (Tablo 1). Buna gore; boy kisaligi,
streak gonadlar, ovarian folikiillerin yoklugu ve amenore agisindan sonuglar her iki
karyotipde benzerlik gostermektedir. Ancak, kismi gelismig meme baslar1 ve mental
retardasyon frekans: isokromozomlu olgularda daha yiiksek; diisiik sag cizgisi, kisa boyun,
boyunda yellenme ve hipoplastik turnak frekans isokromozomlu olgularda daha diisiiktiir.
Nitekim inceledigimiz 2 olgudan 45,X/46,X,i(Xq) karyotipine sahip A.S. de sag ¢lzgisi
diigiik, bovun kisa ve yeleli iken 46,X,i(Xq) karyotipli A.G. de sag ¢izgisinin normal
boynun normal ve yelesiz oldugu saptanmistir. Yine her iki olguda boy kisahg ve
amenore mevcut olup, birinci olguda meme baslan birbirinden uzak ve geliymemis, ikinci
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Sekil 2: Olgu IT (A.G.) e ait karyotip

TABLO 1: 45, X ve 46,X, i (Xq) sendromlu olgularin fenotipik ozelliklerinin kargsilagtiriimast.
(Santana J.AM. ve ark. Clin. Pediatrics: 16(11), 1021-26, 1977)

46, X,i(Xq) 45, X
Etkilencn Etkilencn

Olgu Sayis %o Olgu Sayis %o
Kisa boy 44/44 100 105/105 100
Streak gonad 16/17 94 23/25 92
Primordial Ovar. _
Fol. Yoklugu 7/9 77 22/24 91
Amenore 31/38 81 76/83 91
Diisiik sa¢ cizgisi 8/44 18 22/25 84
Hipoplastik tirnak 3/44 ' 20/26 77
Kisa boyun 10/44 23 17/25 68
Boyunda yelelenme 3/44 7 63/117 54
Kismen gelismis
meme basi 19/24 79 9/25 36
Seka seviyesi diistikliigii 8/44 18 7/86 8
Uriner sistem anomalisi 5/44 11 9/14 64
Aort koarktasyonu 1/44 2 9/25 36
Konjen.Kardiovask. defekt 2/44 4 18/87 20
Lymphedema 4/44 9 37/94 39
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olguda kismen gelismis durumdadir.

Bu farklar, 45,X ve 46,X,i(Xq) karyotipleri arasindaki sitogenetik farkhhklara
baglanmigtir. Ciinkii, klasik Turner sendromunda yalmizca X monozomisi mevcutken,
isokromozomlu olgularda Xp monozomisi ve Xq trizomisi mevcuttur (6).

45X ve X,i(Xq) karyotipli olgulardaki strcak gnadlarda normal folikiiller meveut
olmadigindan bu bireylerin ¢ogunun steril olmasi beklenmektedir. Ancak Carr ve
arkadaglann (7), 46,X,i(Xq) karyotipine sahip 8 haftalik bir bebegin postmortem
incelenmesinde histolojik olarak normal overlerin mevcut oldugunu bildirmislerdir. Bu
bulgu bazi olgularda goriilen ovulasyon ve mensturasyonu agiklayabilmektedir. Benzer
sekilde, Santana ve arkadaglan (2) X,i(Xq) karyotpli bir olgularimin 13 yasinda diizenli
mensturasyon gordiigiinii; Bahner ve arkadaslarni ile Nakashimo ve Robinson (8,9) 45X
Turner sendromlu iki olgularimn normal mensturasyon gériip, normal gebelik gecirerck,
normal bebeklere sahip olduklarimi bildirmisler ve bu tiir olgularda spontan mensturasyona
firsat taminmadan Ostrojen tedavisine baglanmamasimi onermislerdir. Bu nedenle, 12
yagindaki birinci olgumuz A.S. ye anabolik steroid (2.5 mg/giin) tedavisi baslanms;
bilylimesi ve seksiiel gelisimi takip edilerek &strojen tedavisinin diizenlenmesi
planlanmistir. 20 yagindaki ikinci olgumuz halen mensturasyon gormediginden Gstrojen
tedavisine baglanmisur.

X.i(Xq) sendromu ile troid otoimmunitesi arasinda bir iligki oldugu gesitli arastinicilar
tarafindan bildirilmig oldugundan, her iki olgunun bu yénde incelenmelerine devam
edilmektedir.

Sonug olarak; Turner sendromuna ait fenotipik bulgulan veya bu bulgulardan bazilarini
gosteten olgulanin kromozom kuruluslan incelenerck, X kromozomunun yapisal
anomalileri agisindan dcgerlendirilmesinin, klinisyenin daha saghikli taniya ulasmasina
yardimer olacag: goriisiine varilmisur.
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