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46,x,del(x)(g22) Karyotipine sahip Turner sendromiu
bir olguda fenotip karyotip iligkisi
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OZET

Calismada, karyotipi 46,X,del(X)(q22) olan ve Turner fenotipli, 8 yasinda bir kiz hastanin sitogenetik ve klinik bul-
gulari sunularak, yapisal X kromozomu anomalili olgularda fenotiple karyotip arasindaki baglantilar tartigild.

Anahtar Kelimeler: Turner sendromu, 46,X,del(X)(q22)

SUMMARY

Phenotype—karyotype correlation in a patient with Turner syndrome with 46,x,del(x)(q22) karyotype

The work presents the clinical and cytogenetic findings in a 8 year-old female-patient with Turner phenotype and
46,X,del(X)(q22) karyotype. We discuss the difficulties of phenotype -karyotype correlation in cases with X chro-

mosome structural aberation.
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sendromu 1/5000 kiz yenidoganda bir

gorilen seks kromozomu hastali@idir (1). Turner

Turner

sendromu i¢ organlarda ve dis gbrinimde birgok
degisiklikle karakterizedir. Gonadal disgenezi ve kisa
boy iki karakteristik 6zelligidir. Bu sendroma, X kro-
mozomunun Kismi veya tam yoklugu neden olur (2).
X kromozomu uzun kolunda kismi delesyon ile X kro-
mozomunun tam kaybi (monozomi) olan vakalar
karsilastirildigi zaman, hastaliga ait anormal fenotipik
ozellikler kismi delesyonlu hastalarda daha az
gorulmektedir (3).

OLGU SUNUMU

Bu calismada kisa boy sikayeti ile gelen, Turner
sendromu tanisi alan 8 yasinda bir kiz gocugu su-
nulmustur. Kromozom analizinde Turner send-
romu'nda oldukca nadir goralen 46X, del(X) (q22)
karyotipi saptanmigtir (Sekil 1). Ozgegmisinden
dogumda ortalama boyunun normalden 3cm daha
kisa oldugu, soy gegmisin de kisa boylu kisi olmadigi
6grenildi. Fizik muayenede boyu 105cm (-2.7 SDS),
15kg (-2.9 SDS) idi.

kilosu Yillik blyime orani

3cmiyil idi. Kisa boylu olmasi diginda Turner send-
romu bulgulan tespit edilmedi. Genito-triner sistem
muayenesinde sekonder seksuel karakterlere ait
bir belirti Entellektiel
gelisimi normal olan hastanin, diger sistem mu-

herhangi tespit edilmedi.
ayeneleri de normal idi. L-dopa ile yapilan bUyume
hormonu (hGH) provakasyon testine normal cevap
alind1 ve serum troid hormonlari (FT3, FT4, TSH) da
normal sinirlar igindeydi. Serum FSH ve LH degerleri
prepuberter seviyelerde olup, Greulich-Pyle atlasi
kullanilarak bakilan kemik yasi 6 yas ile uyumlu bu-
lundu. Bobrek ve pelvis ultrasonografisi normal ola-
rak rapor edildi. '
TARTISMA

Kisa kol delesyonlarinda daha fazla Turner fenotipi
vardir. Uzun kol delesyonlan streak gonad olusturur.
Semptomlar belirsizdir (1). Fenotipi kiz olan Turner

-sendromunda seks kromatini cisimcigi erkege 6zgu

sekilde negatifdir. Ancak cogunlukia anomalili X
inaktif  halde
cogunlugu normalden kicik olmalidir (4) Olgumuzda

bulupdugundan  gozlenenlerin
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granulositlerde "drumsticks" ve agiz mukozasi
hicrelerinde "Barr body" olarak adlandirilan "seks
kromatin" bakilmadi. Turner sendromunda en sik
gorilen kromozom degisikligi 45,X karyotipi olup, %
60.9 oraninda goruldugu bildirilmi§'lir‘ 46, X.del(Xq)
karyotipi ise tim Turner karyotipleri arasinda % 0.8
oraninda bildirilmistir (3). Hook EB ve arkadaslarn (5)
calismalarinda %55.25 45,X |, % 0.91 46,X del(Xq)
saptamislardir.

Boy kisaligi veya clcelik dogumda veya dogumu
hemen takiben belirginlesir. Turner sendromunda
eriskin boy sinin olarak 130-149.6cm verilmektedir.
Boy kisaligl (%100)'na somatik yapidaki dismorfizm
ve Turner bulgularn eslik eder. Ylzde epikantus, pi-
tozis, gozlerde hipertelorizm, kisa burun, kulaklarin
asagi yerlesimli olusu, mikrognati (>%70) olabilir.
Kisa kalin ve yele boyun, sac¢ cizgisinin ensede
asagidan baslamasi (%80), kisa ve genis toraks
(%80) ve hipertelorizm gosteren hipoplazik memeler,
kubitus valgus(%70), el ve ayaklarin kigiklugu, kisa
metakarplar, kiclk ve batik tirnaklar (3), lenfédem
(%40), pigmentli nevus(%60) gibi bulgular bulunur
(6).

Ic organlarda aorta koarktasyonu (%20-40), hi-
(%60) bu-
Batln hastalarda rutin intravenoz

pertansiyon(>25), renal anomaliler
lunabilmektedir.
Urografi veya ultrasonografi yapilmahdir (7).

Turner sendromlu olgularda belirli bir oranda
zeka geriligi bulunabilir. Tekrarlayan otitis media,
diskromatopsi, Hashimato tiroiditi, diabetes mellitus,
romatoid artrit, inflamatuar barsak hastaligi, ano-
reksia nervoza gibi diger bozukluklar da gozlenebilir.
Ayrica bikuspit aort valvilt, aortik dilatasyon, anev-
rizma tesekkuli ve ruptarGnuan yiksek insidans
gostermesi nedeniyle bu olgularda ekokardiyogram
endikasyonu vardir(7).

Turner sendromunun vazgecilmez unsuru, primer
hipogonadizm 13-14 yaslarinda belirginlesir. Seksuel
infantilizm ve primer amenore ile karakterizedir.
Pubik ve aksiller killar ge¢ ve seyrek olarak gelisir.

Memeler hipoplaziktir. Epifizer flizyon geciktiginden
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boy kisalidi ile birlikte éniikoidal oranlar bulunabilir. ig
Go-
yerde bu-

genitaller kiz yapidadir, fakat hipoplaziktirler.

nadlar normal overlerin bulunduklar
lunmakla beraber, konnektif dokudan olusan fibroz
bant halinde kalintilardan ibarettir ve bu rudimenter
olusumlar overe veya testise spesifik element
icermezler (7,8).

Turner vakalarinda bazal ve GnRH stimulasyonu
ile gonadotropin incelemeleri bebek ve cocuklarda hi-
"feed-back”

yetersiz oldugunu gostermektedir.

potalamus  hipofiz  aksisinin in-
hibisyonunun
Plazma ve idrar gonadotropinleri, ¢zellikle FSH be-
beklik caginda ve 9-10 yaslarindan sonraki donemde
ylksektir. Over fonksiyonu bozuk oldugundan E2 ve
progesteron dusdktur. Spontan puberte olmaz. Pri-
mer amenore sekslel infantilizm bu sendromun ka-
rakteristigidir (9). Bizim olgumuzun 8 yasinda olmasi,
FSH ve LH'sinin normal bulunmasina ragmen
46,X,del(X)(g22) karyotipinin saptanmasi tani koy-
mada ve karyotip ile fenotip arasinda baglanti kur-
madaki glcligl géstermesi bakimindan énemlidir.

Bu sendromda boy kisaligi hatta clcelik, so-
matotropin, somatomedin-c, seks steroidleri veya
troid hormonu eksikligine bagh degildir. E2 yerine
koyma tedavisi boyu etkilememekiedir. Buna karsin
yuksek doz biyosentetik insan somatotropini nihai
boyda uzama yapmaktadir. Tedavide amag¢ nihai
boyu, varabilecegi maksimal degere ulastirmak ve
cinsel karakteristikleri gelistrmek ve menarsi
baslatmak esasina yoneliktir (10).

X kromozomunda delesyon, genellikle Turner
sendromunun bir ya da daha fazla karakteristik
ozelligiyle sonuglanabilecegi, fakat her bir 6zelligin
tek basina iyi tanimlanmis bir kopmaya isaret et-
meyebilecedi unutulmamalidir. Turner Sendrom’lu
kizlara daha erken tani konulmakla, hastaya ve ai-
lesine daha fazla bilgi verilerek, daha cok yardimci
olunabilir. Sonug olarak sadece kisa boy sikayeti ile
getirilen bir kiz hastada ayirict tanida Turner send-

romu mutlaka disunalmelidir.
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