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Kromozom metodlarının gelişmesi ve çeşitli vak'alara uygulan- 
ması insan sitogenetiğinde çığır açarken genetik hastalık ve konje- 
nital malformasyonların yeniden ele alınmasına sebep olmuştur. İç 
ve dış genitallerin anomalileriyle kromozom, özellikle, sex kromo- 
zom düzensizlikleri arasında hemen tam bir ilişkinin kurulmuş ol- 
ması bunlar arasında önemli bir yer tutar, Vak'aların bir kısmında 
(Turner, Klinefelter sendromları gibi) fenotip - karyotip korelas- 
yonu bulunmakta, hattâ Turner varyantlarında olduğu üzere, X kro- 
mozomunun uzun ve kısa kollarını tutan bozukluklar için bile sa- 
bit fizyo - morfolojik belirtiler görülebilmektedir (Ferguson-Smith, 
1965; Jacobs, 1969; Hecht ve ark., 1970). 

Vak'aların diğer bir kısmındaysa karyotip - fenotip paralelizmi- 
ni görmek mümkün olmaz. Bu gerçek «mİxed gonadal disgenesis» 
için özellikle doğrudur. Terim Greenblatt'ın 1958 de yayınladığı bir 
vak'adan sonra Sohval tarafından ortaya atılmıştır (1964). Green- 
blatt'ın hastası klitoromegali arzeden bir kadındı; angak, bir ta- 
rafta testis diğer tarafta indiferensiye «streak Sonadı"* * benzeri 

bir tesekküle sahipti, ayrıca uterus ve tüpler bulunmuştur. Sohval 
MGD terimiyle beraber 'atipik' gonadal disgenezis deyimini de kul- 
lanmış ve bu tarifle şu antiteleri kasdetmiştir : (1) bir tarafta im- 
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matür ingüinal testis diğer tarafta «streak» gonad; (2) ünilateral 
gonadal agenezis; (3) bilateral intraabdominal hipoplastik gonadlar 
ki birinde rüdimenter testiküler elemanlar bulunur ve (4) bir ta- 
rafta «streak» gonad diğer tarafta gonadal tümör. Testise rağmen 
iç genitaller hemen tamamiyle üniform, simetrik Fallop tüpleri, ute- 
rus ve üst vaginadan yapılmıştır. Mamafih, klinik tablo normal er- 
kekten normal kadına kadar geniş varyasyon arzeder (Federman, 
1967). 

İngüinal hernili olup kese içersinde uterusla ona ait Fallop bo- 
rusu bulunan bazı erkekler MGD örneği sayılmaktadırlar. Sendrom 
erkekte hernia uteri inguinale dive adlandırılır. Genellikle ünilate- 
ral kriptorşidizm ve uterus, tüp veya tüpler, çok kere vaz ve testis 
ihtiva eden kontralateral herniden ibarettir. Normal erkek gözüyle 
bakılan bu giki vak'aları anlatmak için Federman (1967) 'disgene- 
tik erkek psödohermafroditizm' terimini kullanmakta ve tarife üç 
antite sokmaktadır : (a) bilateral disgenetik veya rüdimenter tes- 
tisler; (b) erkekte hernia uteri inguinale ve (c) bu iki sınıfa so- 
kulamıyan anomaliler, Öte yandan endokrinolojik araştırmalar da 
kesin sınıflandırmaya yetecek nitelikte değildir. 

Biz bu makaleyle ikinci gruba giren bir vak'a takdim etmekte- 
yiz; ayrıca, şu noktalar ilgiye değer: (i) propozitus iki kere ev- 
lenmiş fakat çocuk sahibi olamamıştır; (ii) kindredde steril bir 
yeğen daha vardır ve (iii) XO/XY/XYY. mozaisizmi arzetmekte- 
dir. Bu yönleriyle memleketimizdeki ilk dokümante vak'adır. 

“ VAK'A TAKDİMİ 

Propozitus, Y. S., erkek, 1930 doğumlu, Kırşehir - Çadırlı Hacı Yusuf Kö- 

yünden olup ailenin ilk çocuğu (Resim 1, III - 2, okla işaretli). Jinekomasti ve 
herni şikâyetleri sebebiyle Ankara Tıp Fakültesi Üroloji Kliniğine yatırılmış 

. (31.12.1969, Prot. No. 21218/515). Doğduğu köyde yaşamakta, çiftçilik ve hay- 

vancılıkla iştigal etmektedir. 

Öz geçmişi: Hikâye kendisinden alındığı için pre-natal devre kadar do- 

gum ve doğum - sonrasının seyri hakkında. ayrıntılı bilgi sağlamak mümkün ol- 
mangfştır Bununla beraber hemen her soruya «normaldi» diyen propozitus 6 
yıl kadar önce sağ ingüinal fıtık ameliyatı geçirmiş. Ondöry - onbeş yaşların- 

dan itibaren ereksiyon, ejakülasyon ve sakal-bıyık tarif ediyor. İlk kez 25 

yıl önce evlenmiş, fakat sonra «çocuğu olmuyor» diye ikinci bir evlilik yapmış. 

Halen iki hanımıyla beraber yalşıyor. Cinsel hayat ve libidosunun normal ol- 
duğunu söylüyor. Anamnezde dikkati çeken başka bir bulgu yok.
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“ Soy geçmişi: Anne, R. S,, 55, (Resim 1, 11-4) sağ ve sihhatte. İlk eşinden 

muhtemelen çocuğu olmamış. İkinci evliliğini propozitusun babasıyla yapmış; 

bu. evlilikten başka çocuk yok. Baba, İ. S., 70, (Resim 1, 11-5) sağ ve sihhatte. 

Probandın doğumundan sonra iki kere daha evlenmiş; ikinci evlilikten 3 kızı, 

üçüncüden bir oğlu ve 2 kKizı var. İkinci hanımdan olan ürünler fertil, üçüncü- 

den olanların en büyüğü 17 yaşında ve bekâr. Yeğenlerinden biride (Resimi, 

111-1) kendisi gibi kısınmış ve laboratuvar muayenesi sonucu azoospermi teş- 

hisi konmuş, (Bu sonuncunun kromozom araştırması için gelmesi istenmişse 

de herüz gelmemiştir). Kindredde önemli başka bir şey söylenmiyor. 

Darimi 
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Resim : 1 —- &. Ailesi, Propozitus okla işaretli. 

Klinik bulgular : Boy, 167; kilo, 68.9; göğüs çevresi, 94; karın çevresi, 

85; ahn - işiyadika TI; işiyadika - yer, 96; kulaç, 184 sm. Cöta derecede jinekomas- 

ti olmakla beraber vücut yapısı, sekonder sex karakterleri ve diş genital Sİis- 

tem itibariyle normal erkek intibaını vermektedir (Resim 2). Prostat kıvamı, 

büyüklük ve sekresyon yönünden normal bulunmuştur, Diğer sistemlerin mua- 

yenesi de normal hudutlardadır. 

İlk ameliyattan sonra sağ skrotal lojda yumuşak bir kitle husule geliniş. 

Zaman zaman ağrılı olan kitlenin sebat etmesi üzerine ikinci bir operasyon 

yapılarak çıkarılmış, hasta 30.1.1970 de taburcu edilmiştir. 

Laboratuvar bulguları : 

Sitogenetik : Propozitus Genetik Kürsüsü tarafından incelenmiş (Prot. No. 

605/527), bukkal epitellerde Barr cisimciği ve periferik nötrofillerde drumstik 

görülememiştir. Periferik kandan hazırlanan metafaz plaklarıinda modal sayı- 

lar 48 ve 47 olarak bulunmuş, ilkinkilerin XY, ötekilerin XYY paternine uy-
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Resim: 2 — Propozitus (ikinci operasyondan önce). 

duğu anlaşılmıştır (Resimler 3, 4). Ayrıca 45, XO kuruluşlu iki plak bulun- 

muştur. 

Spermogram : Miktar, 2 sm3, renk, gri, reaksiyon pH, 7.2; viskozite, nor- 

malden az; her sahada (x 40) 2-3 hipokinetik, 2 - 3 immobil spermium. Miktar, 

25,000/sm3, Diğerleri normal. 

Histo - patoloji: (oOSağ skrotumdan alınan 5x3x6 sm boyutlu, kısmen, 

kapsülü, lâstik kuvamlı, kesitte müteaddit beyaz modüllü, ortası lümenli, lifi 

cidarlı, kalın sirküler teşekkül : immatür uterus ve tuba uteria, İkinci parça 

(sağ veya Sol testis?) 5 mm uzunluğunda beyaz : hiyalinize tubulilerle arada 

topluluklar halinde interstisyel hücrelerden ibaret atrofik testis (Resimler 5, 6). 

Erdokrineloji : 17-ketosteroid ve 17-ketojenik steroidler normal erkek için 

bildirilen sınırlarda. 

TARTIŞMA 

Burada takdim olunan vak'a birkaç bakımdan üzerinde durma- 

ga değer. Önce kondisyonun natürüne değinmek isteriz: testis ya»



XO/KY/XYY MOZAİSİZMİ GÖSTEREN MUHTEMELEN FAMİLİYAL 1797 
BİR MİXED GONADAL DİSGENEZİS (DİSGENETİK 

ERKEK PSÖDOHERMAFRODİTİZM) VAK'ASI 
To 

ANKARA UNİVERSİTESİ 
Karyotip No. TIP FAKULTESİ 

Geretik Kücüsu 

G0$İ 427 

Rİ 

aile 
EŞMİS » sar Kod "s4 TEŞH z ö 

Resim: 3 — 46,XY kuruluşundaki karyotip. 
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Resim: 4 — XYY kuruluşundaki karyotip.
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Resim: 5 — Operasyonla çıkarılan uterusdan bir kesit. H. E.,x40. 

Resim : 6 — Operasyon yada biyopsi materyelinden alınan atrofik testis (sağ 
veya soldan alındığı spesitiye edilmemiş). H. E.,x40.
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nında uterus ve tuba uterina dokusunun mevcudiyeti propozitusun 
mixed gonadal disgenezis terimiyle anlatılmak istenen gruba sokul- 

masını haklı kılar. Hernia uteri inguinale halide klinik ve patolo- 

jik olarak teyid olunmuştur. Böylece oldukça seyrek bulunduğu şüp- 
hesiz bu sendrom yurdumuzda ilk kez teşhis ve dokümante edilmek- 

tedir, Bununla beraber patojenez hakkında kesin fikir yürütüleme- 

mektedir; esasen, fenotip son derece heterojendir (Bergada, 1962; 

Bain ve Scott, 1965). Kromozomların bölünme düzensizlikleri şüp- 

hesiz kontribütif, ama bugün için böyle bir mekanizma üzerine söy- 
İenecekler spekülasyondan ileri gidemez. 

İkinci önemli nokta anomalinin “familiyal natürüdür. Zira pro- 
bandın aynı anneden başka kardeşi olmadığı gibi maternal yeğen- 

lerden biri de steril (azoospermi denmiş). Böyle hallerde kindred- 

deki tüm musaplarla en azından anne - babanın sitogenetik bakım- 

dan incelenmesi gerekir .Ne var ki ailenin Ankara dışında bulunuşu 

ve yegenin davete icabet etmeyişi bulguların yeteri kadar değerlen- 

dirilmesini güçleştirmiştir. Bununla beraber gonozomal bozukluk- 

ların familial konsantrasyon gösterdiği hatırlanırsa (Boczkowski 

ve ark., 1969; Önder ve ark., 1970) kondisyonun genezisinde gene- 

tik komponentin, belli bir patern göstermemesine rağmen, göz önün- 

de tutulması gerektiği anlaşılır. 

Vak'anın kromozom kuruluşu da ilginç yönlerinden birisi, İleri 

derecede mozaisizm arzediyor: XO/XY/XYY - XY hücrelerin ço- 

gunluğu teşkil ettiği aşikâr. Bu kişinin normale yakın hayat sürü- 

şünün nedenini açıklar. Mozaisizmin teşekkülünü açıklamak kolay- 
dır: XY zigotun normal bölünmeleri devam ederken mitotik kromo- 

zom ayrılamaması («non - disjunction») sonucu Y yavru hücreler- 

den birine gitmiş, o YY olmuş, öteki XO kalmıştır. Mamafih, «fa- 

miliyal» hal diğer alternatiflerin de uzak ihtimal sayılmıyacağın: 

telkin eder. Benzeri mozaik patern başkaları tarafından da bildiril- 

miştir, fakat onların fenotipleri değişik (Federman, 1967; Klevit 

ve ark., 1963). Vak'amız bu bakımdan da ilginç görünüyor. 

Karışık cinsel ve karyotipik yapıya rağmen proband normale 

yakın bir hayat sürmüş, iki kere evlenmiş, mental - entellektüel sap- 

ma göstermemiştir. Bunda yaşadığı çevrenin katkısı düşünülebilir. 

Bununla beraber, bazı MGD vak'alarında fertilizasyonun bildirilme- 
si anlamlıdır (Federman, 1967). Hastamızda olduğu gibi oligosper-
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mi şeklinde de tezahür etse testiküler fonksiyonun bulunması medi- kal ve sosyal tedavide en büyük dayanak noktası kabul edilmelidir. 
Biz orta derecedeki jinekomastiyi önceki tedavilere bağlamak eğili- 
mindeyiz. 

Burada belirtmek istediğimiz bir başka nokta pratik tababet- 
le uğraşanların sex düzensizlikleri karşısında daha dikkatli day- 
ranmak zorunluluğunu hissetmeleridir, zira MGD normal erkekten 
normal kadına kadar son derece geniş bir fenotip spektrumu mey- 
dana getirebilmektedir. 

ÖZET 

Bu makalede 40 yaşında fenotip itibariyle normal erkek 'görü- 
nüşlü mixed gonadal disgenezis grubundan bir disgenetik erkek pSö- 
dohermafroditizm vak'ası anlatılmaktadır. Sağ skrotal lojdaki sa- 
bit kitle (hernia uteri inguinale) ve orta derecede jinekomastiden 
şikâyetçidir. İki kere evlenip çocuk sahibi olamıyan propozitusun 
birde steril yeğeni vardır. Operasyon materyelinde testisle birlik- 
te uterus ve tuba uterina, periferik kan: metafaz plaklarında XO/: 
XY/XYY mozaisizmi bulunmuştur. i i 

SUMMARY 
A Case of probablement Wamilial hixed Gonadal Dysgenesis (Dysgenetic 

male BDseudohermaphyroditism) with KO/XY/XYY Karyotpye 

IM this paper a 40-year-old seemingiy normal male with mixed 
gonadal dysgenesis of disgenetic pseudohermaphroditism-type is 
described. His presenting features are a right scrotal mass (hernia 
uteri inguinale) and a moderate gynaecomastia. The proband has 
married twicely with no child at all, anda maternal male cousin 
also suffers from sterility. An immature uterus and tuba, uterinae 
tissues associated (7?) with an atrophic testis have been found after 
removal, Mosaicism of XO/XY/XYX pattern have been seen in cul- 
tured leucocytes. This seems to be the first case reported in Turkey.
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