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G‹R‹fi
‹lk kez 1938 y›l›nda Turner taraf›ndan yedi

hastada boy k›sal›¤›, yele boyun, seksüel in-
fantilizm ve kubitus valgus bildirilmifltir(1). Bu
sendroma bir X kromozomunun kayb› neden
olmaktad›r. Yeni geliflen sitogenetik yöntem-
lerle Turner sendrom’lu hastalarda çok say›da
kromozomal varyantlar bildirildi¤inden, grup-
land›rma de¤iflmekte, literatürdeki bilgilerin
karfl›laflt›r›lmas› da güçleflmektedir(2).

Turner sendromunda X kromozomunun
uzun kolunu ilgilendiren izokromozom i(Xq) ya-
p›s› da s›k gözlenen ancak hafif klinik bulgular-
la seyretti¤inden gözden kaçabilen sitogenetik
bir anomalidir. Baz› yay›nlarda bu anomalinin
X kromozomunun, en s›k yap›sal bozukluk ol-
du¤u, Turner sendromlu hastalar›n %13-20’si-
ni oluflturdu¤u bildirilmektedir( 3 , 4 ). 46, X, i(Xq)
karyotip modeline sahip bireylerin insidans›n›n
100000 k›z canl› do¤umda 3, 3-13 aras›nda ol-
du¤u tahmin edilmektedir( 5 ).

OLGU SUNUMU
Onbefl yafl›nda k›z hasta, annesinin dör-

düncü gebeli¤inden üçüncü canl› do¤umu idi.
Hastam›z›n iki k›z kardefli vard›. Her ikisinin
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Klasik Turner Sendromu Turner Sendromunun en s›k görülen sitogenetik  tipi olup  daha
a¤›r bulgularla seyreder. ‹zokromozom i(Xq) yap›s› ise daha az s›kl›kla gözlenen  sitogenetik
bir anomali olup olgular genelde klasik Turner sendromu’na göre daha hafif bir klini¤e sa-
hiptir. Bu yaz›da, klinik olarak düflük saç çizgisi, belirgin yele boyun, kalkan gö¤üs, böbrek
ve konjenital kalp anomalisi bulgular› olmayan daha hafif klini¤e sahip  izokromozom i(Xq)
yap›s›ndaki Turner sendrom’lu bir olgu sunulmaktad›r.
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✔

✔ 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.
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de boylar› normaldi. Yirmi bir yafl›nda olan
büyük kardefli zaman›nda pubertal döneme
girmiflti, befl yafl›nda olan küçük kardefli ise
henüz prepubertal dönemde idi. Olgunun do-
¤umunda anne yafl› 41, baba yafl› 48 idi. Has-
tam›z›n do¤um a¤›rl›¤› ve boyu bilinmiyordu.
Ailede k›sa boylu üye, diabetes melitus, primer
amenore ve tiroid hastal›¤› öyküsü yoktu. Has-
tam›z boy k›sal›¤›, adet görmeme, meme gelifli-
minin yetersiz olmas› nedeniyle baflvurdu. Fi-
zik incelemesinde vücut a¤›rl›¤› 49 kg, rölatif
a¤›rl›¤› %127, ideal a¤›rl›¤› 38.5 kg, boyu
143.2 cm (3p:148.5, Turner persentil çizelgesi-
ne göre; 75p), kan bas›nc› 120/60 mm/Hg,
boy yafl› 10 6/12, meme geliflimi ve pubik k›l-
lanma Tanner Evre 2 idi. Hafif yele boyun ve
kubitus valgus, dördüncü metakarp k›sal›¤›
(Resim 1–3 ), meme bafllar›n›n ayr›k ve içe çö-
kük olmas› nedeniyle ön tan›da Turner Sen-
dromu düflünüldü. Laboratuvar incelemesin-
de tam kan say›m› ve biyokimyas› 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
A1c: %5.3 olarak ölçüldü. Tiroid paneli nor-
mal, tiroid otoantikorlar› negatifti. Pelvik Ul-
trasonografi’de overler izlenemedi, alt abdo-
men manyetik rezonans görüntülemesinde
uterus hipoplazik de¤erlendirildi, overler ay›rt
edilemedi. Kemik mineral dansitesinde Z skoru:
-0.88 bulundu. Oral glukoz tolerans testi nor-
mal olarak de¤erlendirilen hastaya kolesterol-
den fakir diyet önerildi. Düflük doz (0.625mg)
östrojen replasman tedavisiyle 6 ay sonra kon-
trole ça¤r›lan hastan›n östrojen dozu iki kat›-
na ç›kar›ld›. Doz art›m›ndan üç ay sonra pu-
bertal evresi 3 olan hastan›n endometrium ka-
l›nl›¤›n›n 5 mm’yi geçmesi üzerine siklik östro-
jen (1.25 mg/gün, siklusun 1- 21. günler ara-
s›) ve progesteron (5 mg/gün, siklusun 12-21.
günler aras›) kombine tedavisine geçildi.

Periferik kan kromozom analizinde hasta-

n›n genotipi 45, X (35)/46, X, i(Xq) (65) moza-

ik olarak belirlendi (Resim 4,5). (35 metafazda

Resim 1. 46,X,i(Xq) karyotip modeli.

Resim 1. Hastam›zda izlenen parsiyel karyotip (Xq).

Resim 3. Hastam›zda hafif yele boyun izlendi.
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45, X modeli mevcuttu. 65 metafazda ise nor-
mal bir X kromozomuna, derive bir X kromo-
zomu efllik etmekteydi. Derive X, uzun kolun
izokromozomunu simgeliyordu.

TARTIfiMA
‹zokromozom; her iki kolun homolog oldu-

¤u metasentrik kromozom olarak tarif edil-
mektedir. X kromozomunun uzun kolunu ilgi-
lendiren izokromozomun en s›k özellikleri; k›-
sa boyun, primer amenore, overyen disgene-

zis, k›sa boy, kubitus valgus, pigmente nevüs-
ler, yüksek gonadotropin ve düflük östrojen
seviyeleri ve sekonder seks karakterlerinin
y o k l u ¤ u d u r( 6 ). Hastam›zda bu bulgulardan
pigmente nevüs d›fl›ndaki özellikler mevcuttu.
X izokromozomuna sahip Turner sendromu
tan›s› alan hastalarda tiroidit, insülin direnci,
diabetes mellitus gibi hastal›klar s›k görüldü-
¤ünden bu özel sitogenetik anomalinin otoim-
mün hastal›klarla iliflkili oldu¤u düflünülmek-
tedir(4,7,8). Bu aç›dan bizim hastam›zda yap›lan
fizik inceleme ve özel testlerde bir anormalli¤e
rastlanmam›flt›r.

46,X,i(Xq) Turner Sendrom’lu hastalarda
potensiyel baba yafl›n›n etkisi tart›flmal›d›r.
Carother ve ark.(5) bu durum için universal ba-
ba yafl›n›n etkisini gösterememifllerdir fakat
paternal kökenli vakalarda baba yafl›n›n artt›-
¤›n› düflünmüfllerdir. Lorda-Sanchez ve
ark.(9)’n›n yapt›¤› çal›flmada maternal kökenli
izokromozom X ‘li vakalarda sadece artm›fl an-
ne yafl›na paralel olarak baba yafl›n›n artt›¤›
görülmektedir. Otto ve ark.(10) ise X izokromo-
zomu ve parental orjini aç›klayan moleküler
çal›flmalarda i(Xq) izokromozomu için mater-
nal ve paternal orjinin eflit s›kl›kta efllik etti¤i-
ni göstermifllerdir. Bizim vakam›zda da hem
baba yafl›n›n, hem de anne yafl›n›n ileri oldu-
¤u görülmektedir.

Sonuç olarak en s›k rastlanan sitogenetik
tip olan 45, X Klasik Turner sendromu klinik-
te daha a¤›r bulgular› içerirken izokromozom
i(Xq) yap›s›ndaki Turner sendromu olgular ge-
nelde klasik Turner sendromuna göre daha
hafif klinik bulgular vermektedir. Hastam›zda
klinik olarak düflük saç çizgisi, belirgin yele
boyun, kalkan gö¤üs, böbrek ve konjenital
kalp anomalisi gibi bulgular›n olmay›fl› aç›s›n-
dan 45, X, Klasik Turner sendromu klini¤in-
den farkl›l›k yans›tmaktad›r. Turner Sendro-
munun hafif klinik bulgular›na sahip k›sa
boylu k›z çocuklar›nda bu antitenin olabilece-
¤i ak›lda tutulmal›d›r.
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Resim 4. Hastam›zda hafif derecede kubitus valgus vard›.

Resim 5. Hastam›zda metakarp k›sal›¤› hafifti.
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