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X izokromozomuna Sahip Turner Sendrom’lu

Bir Olgu Sunumu

Ayla GUVEN®, Sule KOCAK™, Murat AYDIN*", Giilsen OKTEN****,

Go6ntil OGUR™™

v Klasik Turner Sendromu Turner Sendromunun en sik goriilen sitogenetik tipi olup daha

agir bulgularla seyreder. izokromozom i(Xq) yapisi ise daha az siklikla gézlenen sitogenetik
bir anomali olup olgular genelde klasik Turner sendromu’na gére daha hafif bir klinige sa-
hiptir. Bu yazida, klinik olarak diistik sag cizgisi, belirgin yele boyun, kalkan gogiis, bébrek
ve konjenital kalp anomalisi bulgular1 olmayan daha hafif klinige sahip izokromozom i(Xq)
yapisindaki Turner sendrom’lu bir olgu sunulmaktadir.

Anahtar kelimeler: Turner sendromu, izokromozom X, boy kisaligt

A Case Presentation of Turner’s Syndrome with X Isochromosome

Classic Turner’s Syndrome which has severe findings is the most common cytogenetic type
of Turner’s Syndrome. i(Xq) isochromosome is also a common cytogenetic abnormality and
cases have generally milder clinics than classic Turner’'s Syndrome. In this report, we present
a case of Turner’s Syndrome with a characteristic isochromosome i(Xq) structure which
exhibits a milder clinical finding due to the lack of signs such as low posterior hairline,

prominent webbed neck, shield chest, kidney and congenital heart abnormalities.
Key words: Turner’s Syndrome, isochromosome X, short stature

GIRIS

Ilk kez 1938 yilinda Turner tarafindan yedi
hastada boy kisaligi, yele boyun, sekstiel in-
fantilizm ve kubitus valgus bildirilmistir. Bu
sendroma bir X kromozomunun kaybi neden
olmaktadir. Yeni gelisen sitogenetik yéntem-
lerle Turner sendrom’lu hastalarda ¢ok sayida
kromozomal varyantlar bildirildiginden, grup-
landirma degismekte, literatiirdeki bilgilerin
karsilastirilmasi da giiclesmektedir®.
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Turner sendromunda X kromozomunun
uzun kolunu ilgilendiren izokromozom i(Xq) ya-
p1st da sik goézlenen ancak hafif klinik bulgular-
la seyrettiginden goézden kacabilen sitogenetik
bir anomalidir. Baz1 yaymnlarda bu anomalinin
X kromozomunun, en sik yapisal bozukluk ol-
dugu, Turner sendromlu hastalarnn %13-20’si-
ni olusturdugu bildirilmektedir®4. 46, X, i(Xq)
karyotip modeline sahip bireylerin insidansimn
100000 kiz canhh dogumda 3, 3-13 arasinda ol-
dugu tahmin edilmektedir®).

OLGU SUNUMU

Onbes yasinda kiz hasta, annesinin dor-
diincii gebeliginden ti¢clincii canli dogumu idi.
Hastamizin iki kiz kardesi vardi. Her ikisinin
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de boylar1 normaldi. Yirmi bir yasinda olan
buyik kardesi zamaninda pubertal doneme
girmisti, bes yasinda olan kiiciik kardesi ise
heniiz prepubertal dénemde idi. Olgunun do-
gumunda anne yasi 41, baba yasi1 48 idi. Has-
tamizin dogum agirhigir ve boyu bilinmiyordu.
Ailede kisa boylu tliye, diabetes melitus, primer
amenore ve tiroid hastalif1 6ykiisii yoktu. Has-
tamiz boy kisaligi, adet gormeme, meme gelisi-
minin yetersiz olmasi nedeniyle basvurdu. Fi-
zik incelemesinde viicut agirhiglr 49 kg, rolatif
agirhg %127, ideal agirhg 38.5 kg, boyu
143.2 cm (3p:148.5, Turner persentil cizelgesi-
ne gore; 75p), kan basinci 120/60 mm/Hg,
boy yas1 10 6/12, meme gelisimi ve pubik kil-
lanma Tanner Evre 2 idi. Hafif yele boyun ve
kubitus valgus, doérdiincii metakarp kisaligl
(Resim 1-3 ), meme baslarinin ayrik ve ice ¢o-
kiik olmasi nedeniyle 6n tanida Turner Sen-
dromu diistiniildii. Laboratuvar incelemesin-
de tam kan sayimi ve biyokimyasi normal,
hormon tetkikinde FSH: 123.6 mU/ml(1.7-
21.5), LH: 25.7 mU/ml (0.2-1.4), 17 OH Pro-
gesteron 2.4 ng/ml (0.07-1.53), Estradiol 15
pg/ml (12.5-498), DHEA-S: 243 mcg/dl (35-
430), Total testosteron: 0,4 ng/ml (0.06-0.82),
kolesterol: 226 mg/dl (<170), trigliserid: 65
mg/dl (<100), HDL-kolesterol: 54.6 mg/dl
(>50), LDL-kolesterol: 158 mg/dl (<110), Hb
Alc: %5.3 olarak 6lcuildii. Tiroid paneli nor-
mal, tiroid otoantikorlar1 negatifti. Pelvik Ul-
trasonografi’de overler izlenemedi, alt abdo-
men manyetik rezonans goriintiilemesinde
uterus hipoplazik degerlendirildi, overler ayirt
edilemedi. Kemik mineral dansitesinde Z skoru:
-0.88 bulundu. Oral glukoz tolerans testi nor-
mal olarak degerlendirilen hastaya kolesterol-
den fakir diyet 6nerildi. Diistik doz (0.625mg)
Ostrojen replasman tedavisiyle 6 ay sonra kon-
trole cagrilan hastanin 6strojen dozu iki kati-
na ¢ikarildi. Doz artimindan tli¢ ay sonra pu-
bertal evresi 3 olan hastanin endometrium ka-
Iinhgimin 5 mm’yi ge¢cmesi tizerine siklik 6stro-
jen (1.25 mg/gun, siklusun 1- 21. giinler ara-
s1) ve progesteron (5 mg/gun, siklusun 12-21.
gunler arasi) kombine tedavisine gecildi.
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Resim 1. Hastamizda izlenen parsiyel karyotip (Xq).

Resim 3. Hastamizda hafif yele boyun izlendi.

Periferik kan kromozom analizinde hasta-
nin genotipi 45, X (35)/46, X, i(Xq) (65) moza-
ik olarak belirlendi (Resim 4,5). (35 metafazda
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izokromozom X

45, X modeli mevcuttu. 65 metafazda ise nor-
mal bir X kromozomuna, derive bir X kromo-
zomu eslik etmekteydi. Derive X, uzun kolun
izokromozomunu simgeliyordu.

Resim 4. Hastamizda hafif derecede kubitus valgus vardi.

Resim 5. Hastamizda metakarp kisaligi hafifti.

TARTISMA

izokromozom; her iki kolun homolog oldu-
gu metasentrik kromozom olarak tarif edil-
mektedir. X kromozomunun uzun kolunu ilgi-
lendiren izokromozomun en sik 6zellikleri; ki-
sa boyun, primer amenore, overyen disgene-
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zis, kisa boy, kubitus valgus, pigmente neviis-
ler, yliksek gonadotropin ve diisiik Ostrojen
seviyeleri ve sekonder seks karakterlerinin
yoklugudur®. Hastamizda bu bulgulardan
pigmente neviis disindaki 6zellikler mevcuttu.
X izokromozomuna sahip Turner sendromu
tanis1 alan hastalarda tiroidit, instlin direnci,
diabetes mellitus gibi hastaliklar sik goruldii-
ginden bu 6zel sitogenetik anomalinin otoim-
mun hastaliklarla iliskili oldugu distiniilmek-
tedir+7:8), Bu agidan bizim hastamizda yapilan
fizik inceleme ve 6zel testlerde bir anormallige
rastlanmamastir.

46,X,i(Xq) Turner Sendrom’lu hastalarda
potensiyel baba yasimn etkisi tartismalidir.
Carother ve ark.® bu durum i¢in universal ba-
ba yasimnin etkisini gosterememislerdir fakat
paternal kokenli vakalarda baba yasinin artti-
gin1  disunmiislerdir. Lorda-Sanchez ve
ark.®’nin yaptig1 calismada maternal kékenli
izokromozom X ‘li vakalarda sadece artmis an-
ne yasina paralel olarak baba yasinin arttigi
gortilmektedir. Otto ve ark.19 ise X izokromo-
zomu ve parental orjini a¢iklayan molekiiler
calismalarda i(Xq) izokromozomu i¢in mater-
nal ve paternal orjinin esit siklikta eslik ettigi-
ni goéstermislerdir. Bizim vakamizda da hem
baba yasimin, hem de anne yasiin ileri oldu-
gu gortilmektedir.

Sonug¢ olarak en sik rastlanan sitogenetik
tip olan 45, X Klasik Turner sendromu klinik-
te daha agir bulgulan i¢erirken izokromozom
i(Xq) yapisindaki Turner sendromu olgular ge-
nelde klasik Turner sendromuna gore daha
hafif klinik bulgular vermektedir. Hastamizda
klinik olarak duisiik sa¢ ¢izgisi, belirgin yele
boyun, kalkan go6giis, bobrek ve konjenital
kalp anomalisi gibi bulgularin olmayis1 agisin-
dan 45, X, Klasik Turner sendromu klinigin-
den farklhilik yansitmaktadir. Turner Sendro-
munun hafif klinik bulgularina sahip kisa
boylu kiz cocuklarinda bu antitenin olabilece-
gi akilda tutulmaldir.
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