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Geg tani alan testikuler feminizasyon olgusunda sertoli leydig tlimoru
Late diagnosed case of testicular feminization with sertoli leydig tumor
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Ozet

Mayer-Rokitansky-Kuster-Hauser (MRKH) sendromuna benzerligi nedeniyle amenoreik hastalarda testikller
feminizasyon (TF) tanisi atlanabilmektedir. Testikiler feminizasyon olarak bilinen androjen duyarsizlik sendromu
(AIS) X kromozomuna bagl resesif iletilir. Hastalarda kromozomal analiz sonrasi 46XY karyotipi izlenmektedir.
Yillik prevalansi 1/20000 ile 1/60000 arasindadir. Hastalarin primer sikayeti adet gérememedir. Fenotip olarak
iyi gelismis meme dokusu, hipertrofik klitoris ve labium majuslar olmasina ragmen, kisa ve kor vajene sahiptirler.
Bu calismada pelvik kitle nedeniyle klinigimize basvuran, éncesinde MRKH sendromu olarak takip edilmis,
cerrahi sirasinda patolojik olarak sertoli leydig hicreli timdr (SLHT) saptanan bir olguyu paylasmayi hedefledik.
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Abstract

Testicular feminization (TF) has a similar phenotype with Mayer-Rokitansky-Kuster-Hauser (MRKH) syndrome
in patients with amenorrhea, causing confusion in diagnosis. It is an androgen insensitivity syndrome (AIS) and
is genetically transmitted as an X-linked recessive condition. Cytogenetic analysis of patients reveals a 46XY
chromosome structure. Testicular feminization (TF) has an annual prevalence of 1/20000 and 1/60000, and
the main complaint of patients is usually primary amenorrhea. Phenotypically, well developed breast tissue,
hypertrophic clitoris and labia majora with a short and blind vagina are detected. The aim of this study is to
present a TF case that was followed as MRKH syndrome for years, and admitted to our clinic because of a pelvic
mass. Sertoli Leydig cell tumor was diagnosed pathologically during surgery.
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Giris olarak bilinmektedir [3]. Inkomplet veya parsiyel
o o ) testikliler feminizasyonda ambigus genitalia,
Testikller feminizasyon (TF) ilk olarak inguinal herni ve killanma artisi oldugu icin
1953 yilinda Morris tarafindan tanimlanan, puberte 6ncesi aileler tarafindan fark edilebilir.

disi fenotip ve erkek genotip ile karakterize  komplet testikiiler feminizasyonda normal
pseudohermofraditism olgusudur [1,2]. DNANIN - meme gelisimi, kér vagina hipertrofik klitoris ve
Xq11-Xq12  lokusunda cinsiyetin  erkeklik |ahium majuslar meveuttur ve puberteye kadar
yonunde  gelismesini  sadlayan androjen  sorynsuz gelirler. Puberte déneminde primer
reseptor geni mevcuttur [1]. Gendeki mutasyon  gmenore olarak doktora bagvuran hastalar
androjenlere karsi duyarsizliga neden olur [2]. serum Testesteron (T), Follikiller Stumilan
Hastalarin cinsiyet kromozomlari, XY olup, SRY Hormon (FSH), ve Liteinizan Hormon (LH)
genine bag“ gonadlar testise farklilagsmasina d[]zeylerinde yijksekligin tespit edilmesi, ve

ragmen X kromozunda ki mutasyona badll  yapian sitogenetik calismada 46, XY karyotipi
fenotipik olarak disi gérinimunde olurlar. Nadir olmasi ile testikiller feminizasyon tanisi

gorulen TF yillk insidansi 1:20000 ile 1:60000
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Altuncu ve ark.

almaktadirlar. Tedavide basta aileler olmak
Uzere hastalarin iyi bir psikiyatri destedi almasi
saglanmalidir.  Gonadlarin malign doénisim
riskinin ylUksek olmasi nedeniyle gonadektomi
planlanmalidir. Hastalarin ileri yasamlari igin
genitoplasti géz ardi edilmemelidir.

Bu olguda 57 vyasina kadar Mayer-
Rokitansky-Kuster-Hauser (MRKH) sendromu
tanisi ile takip edilen, ancak Kklinigimizde
testikuler feminizasyon tanisi ile opere edilip,
frozen sonucu sertoli leydig hicreli timér gelen
bir vakayi paylasmayi hedefledik.

Olgu

57 yasinda primer amenoresi olan Mayer-
Rokitansky-Kuster-Hauser (MRKH) sendromu
tanisi ile takipli hasta, karinda sislik sikayeti
ve ultrasonografik incelemede pelviste 80x67
mm boyutlarinda heterojen hipoekoik lezyon
nedeniyle dis merkezden hastanemize sevk
edilmigti. Hastanin uzun boy, uzun kol ve
bacaklar, gelismis kemik yapisi, belirgin yiz
hatlari ve c¢ene yapisi mevcuttu. Jinekolojik
muayenede vulvanormal gériinimde, ancakkisa
bir vajen mevcuttu. Transvajinal ultasonografide
uterus goézlenemedi, pelvik alanda 7x5 cm
boyutlarinda kitle tespit edildi (Resim 1).

Resim 1. Testikiler Feminizasyon, Sertoli

Leyding Hucreli TUmor.

Doppler akim c¢alismasinda kitlede kan
akiminda artis oldugu ve rezistan indeksin <0.4
oldugu saptandi. Hastanin hormon profilinde
FSH 5.3 IU/L, LH 14.4 IU/L, testosteron 1240
mg/dl, serbest testosteron ise 39,2 Pg/ml
bulundu. Hastada testikiler feminizasyondan
stiphelenilip periferik kanda kromozom analizi
istendi. Sonucun 46 XY gelmesi Gizerine hastaya
laparotomi planlandi. Operasyon sirasinda sol
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adneksiyal alanda 8 cm c¢apinda solid kitle ve
sagda ise atrofik bir gonad oldugu gortilda. Batin
ici yikama sivisi alindi. Kitle ¢ikartilarak frozen
incelemeye gonderildi. Frozen sonucu sertoli
leydig hlcreli timor olarak geldi. Bunun Uzerine
hastaya over kanseri olarak cerrahi tedavisi
uygulandi. Postoperatif 4.glinde hastanin genel
durumunun iyi olmasi nedeniyle taburculugu
planlandi.

Tartisma

Mayer-Rokitansky-Kuster-Hauser sendromu
benzer; kalici wolf kanali ve miulleriyan
kalintilar ile testikller feminizasyon tanisi
atlanabilmektedir. Testikiiler Feminizasyonda
androjen reseptor geninde (X'e bagh resesif
gecer Xg11-12 ) olan mutasyon derecesine
gore Ug ana gruba ayrilir: Komplet TF, parsiyel
TF, Inkomplet TF. Parsiyel ve inkomplet TF da
goreceli olarak reseptdr bulundugu igin hastalar
ambigus genitalia veya inguinal herni nedeniyle
puberteye gelinceye kadar tani almaktadir.
Komplet TF da reseptdér bulunmadigindan
meme gelisimi, normal dig genital gelisimi
nedeniyle siklikla puberte déneminde adet
gérememe nedeniyle basvurduklarinda tani
almaktadirlar. Hastalarda bizim vakamizda
oldugu gibi yuksek testesteron dlzeyleri
mevcuttur. Yapilan g¢alismalar inkomplet TF
olgularinin daha erken teshis edilmesi sonucu
cocuk cerrahisi tarafindan opere edildigi, ve
olasi malignite riskinin azaldigi gézlemlenmistir
[3]. Bugun icgin onerilen gonadlarin puberteye
kadar birakilmasi bdylece sekonder seks
karakterlerinin  gelismesi, puberte sonrasi
bilateral gonadektomi  yapilmasidir  [4].
Gonadektomi sonrasi artan osteoporoz riskine
karsi bu hastalara dstrojen replasman tedavisi
Onerilmektedir [4].

Sertoli Leydig Hucreli Tumér (SLHT)
tim over timorlerinin % 0,5 ini olusturur [5].
Genellikle tek taraflidir nadiren % 1,5-2 olguda
bilateral goérulebilir [5]. Yavas seyirli olan
Sertoli leydig hicreli timoér icin kabul edilen
tek malignite kriteri metastaz mevcudiyetidir
[6,7]. Hastalar ¢ogunlukla kasik agrisi sikayeti
ile basvururlar, tanida ultrasonografi, tomografi
ve manyetik rezonans yardimci olmaktadir
[8]. Tedavide kitlenin eksizyonu ve frozen
Onerilmektedir [9]. Bu olguda adneksiyal
kitlenin frozen sonucu sertoli leydig hucreli
timor gelmesi nedeniyle tamamlayici cerrahi
(omentektomi+pelvikparaaortik  lenf  nodudi
seksiyonu) tercih edildi.

Ge¢ kalinmis testikiler feminizasyon
olgularinda gonadlardan tiumor gelisme riskinin
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50 yasindan sonra daha yuksek ( yaklasik %33)
olmasi nedeniyle erken tani blylk 6énem tasir
ve puberte déneminde amonere ile bagvuran
hastalarda testikller feminizasyon da ayirici
tanida duasunutlmelidir.

Cikar iligkisi: Yazarlar c¢ikar iligkilerinin
olmadigini beyan etmigtir.

Kaynaklar

1. Ait Sakel A, Asseban M, Kallat A, et al. Vaginoplasty
from peritoneal tube of douglas' poutch for androgen
insensitivity syndrome (two case reports). J Gynecol
Obstet Biol Reprod Paris 2013;S0368:00037-00039.

2. Morris JM. The syndrome of teslicular feminizalion in
male pseudo hermaphrodites. Am J Obstet Gynecol
1953;65:1192—1211.

Delev P, Pancheva S. The testicular feminization
syndrome (morris syndrome), Akush Ginekol Sofiia
1998;37:55-57.

Balsamo A, Baronio F, Berra M, Bertelloni S, D'Alberton
F, Marrocco G, Vallasciani S. Comment on "complete
androgen insensitivity syndrome: optimizing diagnosis
and management”. Case Rep Obstet Gynecol
2014;2014:285715:18-21.

Griffin JE, Wilson JD. The syndromes of androgen
resistance. N Eng J Med 1960;302:198-199.

Speroff L, Glass ROH, Kase NG. Normal and
abnormal sexual development. In: clinical Gynecologic
Endocrinology and infertility. 4th ed, Baltimore: Williams
and Wilkins,1989;379-380.

Cotran RS, Kumar V, Robbins SL. Pathologic basis of
disease. 4.th ed. W.B. Soundes campany: Phidelphia,
1989;115-116.

73



