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Turner sendromu olgularinda karyotipik dagilim

Ayse GUl ZAMANI, Sennur DEMIREL, Giil DURAKBASI, Tulin CORA, Aynur ACAR
S.U.T.F. Tibbi Biyoloji Anabilim Dali, Tibbi Genetik Bilim Dali, KONYA

OZET

Turner sendromu bulgulari, primer amenore veya gelisme geriligi sikayetiyle laboratuvarimiza basvuran 37 olguda
sitogenetik analizler yapilarak, X kromozom dlzensizliklerinin dagiimi incelendi. Olgularimizin yaklasik yarisini
(%48.6) monozomi X olusturuyordu. 16 olguda saptanan (%43.2) mozaik karyotiplerin dagilimi séyle idi. Dokuz
olguda 45,X/46,X,i(Xq), U¢ olguda 45,X/46X,r(X); bir olguda 45,X/46,X,+mar; bir olguda 45,/46, XX/47 XXX bir
olguda 46,X,i(Xq)/47,X.i(Xq),i(Xq),; bir olguda 45,X/46,XX. Mozaikler arasinda gézlenen en yaygin karyotip olan
45,X/46,X,i(Xq)(%24.3) diger merkezler tarafindan bildirilen oraniardan hayli yiksekti. Ancak diger merkezlerde
Sik gérilen 45,X/46,XX karyotipi bizim grubumuzda sadece bir olguda saptand..

Anahtar Kelimeler: Turner sendromu, Monozomi X, [zokromozom X.

SUMMARY

Karyotypic distribution of turner's syndrome cases

Cytogenetic analysis of 37 patients, who were referred to our laboratory because of primary amenorrhea ,growth
retardation and Turner's syndrome stigmata were performed and X chromosome abnormalities were evaluated.
Monosomi X constituted approximately half of our patients(48,6%).Mosaic karyotypes were determined in 16
cases(43,2%) and they distributed like that ; nine with 45,X/46,X,i(Xq), three with 45 X/46,X,r(Xq), one with
45,X/46,X,+mar,one with 45 X/46,XX/47, XXX,one with 45X/47,X,i(Xq), i(Xq) and one with 45X/46 X .
45,X/46,X,i(Xq) was the most common structural abnormality observed in mosaic cases and its ratio was found
most frequent than other centers values.On the other hand 45,X/46,X karyotype which was reported from other
centers often was determined in only one case in our study group.
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Seksliel immatirite ,gonadal disgenezis,primer ame-
nore ve infertilite Turner Sendromunun en belirgin
Ozelliklerindendir, ayrica kisa boy, ensede duslk sag
¢cizgisi, boyunda yelelenme, kubitus valgus, eks-
tremitelerde d_ogugtan var olan lenfodem ile kar-
diovaskiiler ve renal anomaliler gibi gesitli somatik
dlzensizlikler de gorilmektedir(1-6). Turner send-
romunun frekansi, yenidogan kiz bebeklerde yaklasik
1/5000'dir. Konsepsiyonda monozomi X frekansinin
%4 oldugu; ancak bunlarin %99'dan fazlasinin spon-
tan abortusla kaybedildigi bildiriimektedir(1,3).

Cesitli merkezlerden alinan sonuglara gére: Turner
sendromlu hastalarin yaklagik yarisindan ¢ogu X kro-
mozomu igin monozomiktir. izokromozom Xg, de-
lesyon Xq ve ring X gibi X kromozomunun yapisal

anomalilerini iceren olgularin orani %15 olarak bil-
diriimistir; 45X/46,XX mozaikleri %15; 45,X/46,X-
anomalili X veya 45,X/47 XXX mozaikleri %15; 45,X/
46,XY mozaikleri ise %5 olarak gorulmektedir
(1,2,6,7). Turner sendromuna neden olan monozomi
X, mayotik kromozom ayrilamamasi (%80 sper-
matogenezde) veya fertilizasyon sonrasi mitotik kro-
mozom ayrilmamasiyla; izokromozom, ring ve de-
lesyon gibi X kromozomunun yapisal dizensizlikleri
ise kardes kromatidlerin transversal boliinme ha-
talari; kisa ve uzun kol terminal delesyonlar veya
translokasyon, duplikasyon, ara delesyon gibi ye-
niden dizenlenmeler sonucu olugsmaktadir(8,9). Ge-
nelde X kromozomunun kisa kol delesyonunun Tur-
ner fenotipine; uzun kol delesyonunun ise streak
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gonad olugumuna yol agtigi bilinmektedir(3,6). 45,X/
48,XY mozaiklerinde, disgenik gonadlarin malignansi
riski %20 olup; gonadlarin ¢ikariimasi énerilmektedir
(1,5,10).

Bu galismada; laboratuvarimizda Turner sendromu
karyotipi saptanan oclgularin sitogenetik varyantiari li-
teratir bulgulan ile karsilagtirilarak populasyon
farkhihklan tartisiimistir.

GEREC VE YONTEM

1988-2000 yilllari arasinda Turner Sendromu,
gelisme geriligi ve primer amenore on tanisiyla Tibbi
Genetik Bilim Dali  Rutin  Sitogenetik La-
boratuvarina godnderilen olgular sitogenetik in-
celemeye alindi. Standart ydntemler kullanilarak pe-
riferik kan lenfosit hicre kdltirlerinden elde edilen
preparatlar Seabright'in modifiye GTG bandlama

teknigi  kullanilarak bandlandi (11,12).Sitogenetik
analiz esnasinda her olgu igin 20 metafaz

degerlendirildi,gerekli goriilen durumlarda olasi bir
mosaisizmi gdzden kagirmamak amaci ile sayimlar
50 hicreye kadar arttirildi.Degerlendirmeler ISCN
1995 kriterlerine gbre yapildi (13).

BULGULAR

Turner sendromu karyotipine sahip 37 olgunun on
tanilari sitogenetik varyantlar ve oranlari Tablo 1°de
verilmistir.Yaglan 0 ile 21 yas arasinda degisim
gosteren olgularin génderildigi klinikler Pediatri (23),
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Kadin Dogum (11) ve Dahiliye (3) olarak kay-
dedilmistir. Konsepsiyonda anne yagi 18-30 arasinda
dagilim gostermekte olup; 30 yag Uzerinde iki, 35 yas
lizerinde sadece bir anne bulunmaktadir.

Toplam 37 olgunun 18’inde (%48,6) monozomi X;
bir olguda 46,X,i(Xq); iki olguda 46,X,del(Xq) kar-
yotipi saptanmistir. Geri kalan 16 olguda (43.2) mo-
zaik karyotipler gozlenmistir. Mozaiklerin dokuzunda
45,X/46,X,i(Xq); Uglnde 45,X/46,X,r(X); birinde 45,X
(13)/46,X,+mar(37); birinde 45, X(22)/46, XX(9)/
47 XXX(19); birinde 46,X,i(X)(41)/47, X, i(Xq), i(Xq)
(9) ve bir olguda da 45, X(19)/46, XX(31) karyotipi
tespit edilmistir.

TARTISMA

Turner sendromlu olgularda zeka seviyesinin normal
olmas! (kardesler ile kargllastinldiginda hafif dastk
olabilir), cesitli konjenital malformasyonlar disinda
yasam siresinin kisalmamis olmasi, genetik danisma
hizmetlerinin dnemini artirmakta; ayrica 10-14 yaslar
arasinda yapilabilecek olan hormonal yerine koyma
tedavileri, sekonder seks karakterlerinin gelismesine
yardimci olacagindan erken tani onem tagimaktadir.
Ozellikle, 45,X/46,XX mozaiklerinde normal 46,XX
hicreleri Turner sendromu semptomlarnni  ha-
fifleteceginden, nadir de olsa normal mensturasyon
ve fertilite gorillimesi sitogenetik varyantlarin dogru
saptanmasinin onemini ortaya koymaktadir (1,4,6).

Tablo 1: Turner Sendromiu Olgularin Karyotip ve On Tam Dagilimt

On Tani

Hasta  Karyotip Oran Turner Gelisme  Primer Adet
Sayislt Send. Geriligi Amenore Dlzen.
18 45, X %48.6 12 4 2
9 45,X146,X,i(X)(q10) %24.3 5 3 1
3 45,X/46,X,r(X) %8.1 2 1
1 45 X/46,X,+mar %2,7 1
1 45, X/46,XX/47 XXX %2,7 1
1 46,X,i(X)(q10)/47,X,i(X)(q10),i(X)(q10) %2,7 1
1 45,X/46,XX %2, 7 1
1 46,X,i(X)(q10) %27 1
2 46, X,del(X)(g22) %5,4 1

46, Xdel(X)(q13) 1
Toplam: 37 %99,9 21 10 5 1



cilt :18
Sayr :1

Cesitli merkezlerde Turner sendromunun yenidogan
insidansi, prenatal tani ve dustk materyalindeki
sikligi, X kromozomunun parental orijini, ileri anne
yasinin etkisi, mozaik karyotiplerin oranlan ve yapisal
anomalili X'in esit olmayan inaktivasyon me-
kanizmasi gibi ¢cok yonll arastirmalar yapilmaktadir
(1,4,14-18). Turner sendromunun sitogenetik var-
yantlarini  inceledigimiz  calisma  gurubumuzun
yaklagik yarisinin (%48,6) monozomi X olmasi diger
calismalarin sonuglar ile uyumludur(10,14). Ancak
mozaik gurup oraninda (%43,2) bir artis gozlenmis
olup; bu artisin 45,X/46,X,i(Xq) karyotipindeki oran-
sal fazlaliktan (%24,3) kaynaklandigi goralmistir.
Ayrica mozaik bir olgunun da [46,X,i(Xq)(41)/47 X.i
(Xq),i(Xq)(9)] iki izokromozom X bulundurmasi dikkat
gekicidir. Diger bir farklilik, 45,X/46,XX karyotipinin
bircok merkezde en yaygin mozaik gurubu
olusturmasina kargin; bizim gurubumuzda bir olguda
saptanmig olmasidir.Ayrica gurubumuzda gecmisg
yillarda karyotipi 45,X(13)/46,X,+mar(37) olarak
rapor edilen bir olgumuza, daha sonra ulagilamamis
ve markir kromozomun kdkeni belirlenememistir.
Zinn ve arkadaslar Xp parsiyel delesyonu bulunan
28 olguyu inceleyerek; Turner sendromu fenotipine
neden olan kritik boigenin Xp11.2-p22.1’e lokalize
oldugunu gdstermiglerdir(5). Grubumuzda X mo-
nozomisi veya Xp delesyonu bulunan olgularimizin
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