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Prematiire ovaryen yetmezlik (POY), 40 yas dncesi, amenore, diisiik dstrojen ve yiiksek
gonadotropin hormon diizeyleri ile karakterize olan, kadin infertilitesinin en onemli
nedenlerinden biridir. Patogenezinde, genetik, otoimmiin ve c¢evresel faktorler rol
oynayabilir. Bu ¢alismada Ondokuz Mayis Universitesi, Tip Fakiiltesi, Kadin Hastaliklar
ve Dogum polikliniginden laboratuvarimiza gonderilen premature ovaryen yetmezligi
olan 22 yasinda bir kadin olguyu inceledik. Konvansiyonel sitogenetik analizde X
kromozomun uzun kolunda delesyon 46,X,del(X)(q21) gozlendi. Bu bulgu premature

ovaryen yetmezliginde X kromozom delesyonunun 6nemini bir kez daha vurgulamistir.
J. Exp. Clin. Med., 2012, 29:167-168

ABSTRACT

Premature ovarian failure (POF) is a common cause of infertility in women, and is
characterised by amenorrhoea, hypo-oestrogenism and elevated gonadotrophin levels in
women under the age of 40. Genetic, autoimmune and the environmental factors play
a role in the pathogenesis. In this study, we investigated a 22 year-old woman having
premature ovarian failure, referred to our laboratuary from Ondokuz Mayis University
Gynecology and Obstetrics polyclinic. In conventional cytogenetic analysis, a deletion
was observed in the long arm of the X chromosome 46,X,del(X)(q21). This finding was
emphasised once again the significance of X chromosome deletions in the premature

ovarian failure.
J. Exp. Clin. Med., 2012; 29:167-168
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1. Giris

radyasyon veya kemoterapi gibi etkenler de POY’e neden

Prematiire ovaryen yetmezligi (POY), 40 yasindan
once gozlenen, 6 aydan fazla mens olamama, artmis
gonodotropinler ve 40 mlU/ml’den yiiksek serum FSH diizeyi
ile tantmlanmaktadir (Coulam ve ark., 1986; Vegetti ve ark.,
2000). POY; 30 yas oncesi kadinlarda 1/1000, 40’11 yaslarda
ise 1/100 siklikta gozlenir (Coulam ve ark., 1986). POY’e
neden olan ii¢ faktér bulunmaktadir; (i) primordial follikiil
havuzunda azalma, (ii) follikiiler atrezi oraninda artma
(ii1) follikiiler islev veya olgunlasmanin gerceklesmemesi.
Olgularin ¢ogunun etiyolojisi bilinmemektedir. Bununla
birlikte viral, otoimmun, ¢evresel toksinler, pelvik cerrahi,

olabilmektedir. Baz1 genlerdeki (ATM, AIR, FSH reseptor,
inhibin a geni ve FMR1 premutasyonu) mutasyonlarin da
POY ile iliskili oldugu bulunmustur (Goswami ve Conway,
2005). Ayrica, X kromozom anomalileri de POY’e neden
olmaktadir (The ESHRE Capri Workshop Group, 2008).
Ozellikle X kromozomunun uzun kolunda, iki kritik bdlgenin
Xql3-21 (Powel ve ark., 1994) ve Xq26-27 (Kraus ve ark.,
1987) POY ile iliskili oldugu saptanmustir.

Bu olguda literatiirii destekleyen Xq21 delesyonu ile POY
arasindaki iliski klinik ve genetik a¢idan degerlendirilmistir.
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2. Olgu

POY tanisiyla gelen kadin olgu, 22 yasinda, 150 cm
boyunda olup boy kisalig1 disinda fiziksel bulgulart normaldi.
IIk mens 16 yasinda ve bir yil diizenli, sonraki yillarda ise
diizensizlesmistir. Sekonder seks karakterleri gelismis olup
pelvik ultrasonografide uterus pozisyonu retrovert, konturlar
diizenli, eko yapist homojen, uterus boyutlart 50x30x33,
overler normal olup, sag over 18x11x15, sol over 22x12x17
boyutlarindaydi. Endokrinolojik testler; serbest T3:3,64,
T4:1,22, TSH:0,61 ile normaldi ve esey hormonlart serum
degerleri FSH:76,89 mlU/ml, estradiol:25,59 mlU/ml,
LH:39,69 mlU/ml, prolaktin:16,05 mlU/ml olup ovaryen
yetmezlik ile uyumluydu. Alti aylik evli olan olgu, orta
Ogretim almig ve sinavi kazanmasina ragmen {niversiteye
gonderilmemistir. Sekiz kiz kardesi ve 1 erkek kardesi olan
olgunun evli olan 7 kiz kardesinin hepsinin saglikli cocuklar1
vardi. Akraba evliligi yapmis olan olgunun ebeveynlerine
heniiz ulasilamadigt i¢in kromozom analizleri yapilamadi.
Sporadik POY oldugu diisliniilen olgunun, konvansiyonel
sitogenetik analizle, periferal kan lenfosit kiiltiiriinden, GTG
bantlama ile yapilan incelemesinde 46,X,del(X)(q21— qter)
karyotipi gozlendi (Sek. 1).

3. Tartisma

Bu calismada Xq21 delesyonu gozlenen bir olgu,
klinik ve genetik agidan degerlendirilmistir. X kromozom
delesyonlar1 ile POY arasindaki iliski literatiirde yaygin
olarak verilmistir (Goswami and Conway, 2005). Genellikle
X kromozomundaki kiriklarin Xq13 ve Xq26 arasinda yer
aldig1 gosterilmistir. Rizzolia ve ark. (2006), 25 olgu lizerinde
yaptiklart ¢alismada, X otozom kromozomlar1 arasindaki
dengeli translokasyonlar ve delesyonlarin Xq13’den Xq27’ye
kadar olan bolgede meydana geldigini tespit etmislerdir. Bizim
olgumuzda oldugu gibi (Portnoi ve ark., 2006) POY’lu olan
90 hastanin 3’linde Xq21—qter delesyonu gozlemislerdir.

POY fenotipine yol acan temel molekiiler mekanizma,

KAYNAKLAR

aE i
YRIR L

59 93 B8 3% EX w3

7 18

g 91‘— del Xq21

Sex
Chromosomes

Sek. 1. Olgunun karyotipi; 46,X,del(X)(q21)

l‘.’.}!f >

()
T

B% BF aa

19 20 21

delesyonlu X’in inaktivasyondan kagmasi ve delesyona
ugrayan bolge icinde yer alan genlerin haplo-yetersizlik
durumudur (Portnoi ve ark.,, 2006). POY’li hastalarin
¢ogunda bizim olgumuzda oldugu gibi puberte sonrasi
donemde ovaryen yetmezlik goézlenmektedir (Sontoro,
2003). Bu durum sekonder amenore ve follikiil gelisiminin
durmasi ile karakterizedir. FSH ve LH’mn yiiksek olusu
ovaryen yetmezligi gosteren bir belirtegtir (Beck-Peccos
and Persani, 2006). Olgumuz genetik danismanlik agisindan
degerlendirildiginde, boy kisalig1 disinda fiziksel ve cinsiyet
karakterleri normal, ancak sekonder amenore olmasi
nedeniyle erken osteoporozun Onlenmesi i¢in eksik olan
hormon tedavisinin yanisira, erken gebelik veya oositlerinin
toplanmast ve korunmasi onerilebilir.
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