
ÖZET

 Turner sendromu X kromozomunun birinin 
kaybı veya yapısal anomalisi ile karakterize kromo-
zomal bir bozukluktur. Vakaların önemli bir bölümü 
abortus ile sonuçlanmaktadır. Klinik bulguları ye-
nidoğan döneminde her zaman görülmeyebilir. Bu 
nedenle sonraki yaşlarda tanı alabilirler. Turner 
sendromu el ayak sırtında lenf ödem, düşük ense saç 
çizgisi, kısa yele boyun gösteren hastalarda düşü-
nülmelidir. Bu sendroma kardiyovasküler, genitoü-
riner ve endokrin sistem anomalileri sıklıkla eşlik 
edebilmektedir. Bu olgu sunumunda bilateral renal 
agenezi, pulmoner hipoplazi ve aort stenozunun eş-
lik ettiği antenatal tanılı bir Turner sendromu olgu-
su sunulmuştur.

Anahtar Kelimeler: Aort stenozu; Renal agenezi; 
Turner sendromu

ABSTRACT

 Turner syndrome is a genetic disorder caused 
by loss or structural disorders of X chromosome. 
A significant number of cases result with abortion. 
Clinical symptoms are not always apparent in the 
newborn period. Therefore it could be diagnosed in 
later years of life. Turner syndrome should be con-
sidered in patients with lymphedema on hands and 
feets, low hairline, short and webbed neck. Cardio-
vascular, genitourinary, endocrine system disorders 
could be accompanied. Here we present an ante-
natally diagnosed Turner syndrome with bilateral 
renal agenesis, pulmonary hypoplasia and aortic 
stenosis.

Keywords: Aortic stenosis; Renal agenesis; Turner 
syndrome

GİRİŞ

 Turner sendromu (TS) 2500 canlı kız do-
ğumda bir görülen X kromozomunun birinin 
kaybı veya yapısal anomalisi ile karakterize 
kromozomal bir bozukluktur. Gerçek insidansı 
hafif fenotipli tanı almamış olgular nedeniyle 
bilinmemektedir (1). Konsepsiyondaki sıklığı 
çok yüksek olmasına karşın etkilenen fetusla-
rın yaklaşık %99’u intrauterin kayıpla sonuç-
lanmaktadır. X monozomisi olan hastalarda 
%80’ininde X kromozomunun yalnızca anne-
den geçtiği gösterilmiştir (2). Boy kısalığı, go-
nadal yetersizlik, renal ve kardiyak anomaliler, 
yele boyun, düşük ense saç çizgisi, cubitus val-
gus ve ayrık meme başı gibi bulgular sendro-
mun başlıca özellikleridir. İlk defa 1938 yılında 
Henry Turner tarafından kısa vücut yapısı, yele 
boyun, seksüel immatürite ve kubitus valgus 
özelliklerini gösteren yedi kadında tanımlan-
mıştır (3). Yenidoğan döneminde yele boyun, el 
ayak sırtında lenf ödem, düşük ense saç çizgi-
si, tırnak displazisi, yüksek damak, metakarpal 
kemikte kısalık, meme ucu ayrıklığı, kubitus 
valgus gibi bulgularla tanı alırken, prepuber-
tal dönemde boy kısalığı, adolesan dönemde 
bu bulgularla beraber pubertal gecikme nedeni 
ile incelenme sırasında tanı konulmaktadır (4). 
Turner sendromu mortalite oranını 3 kat arttır-
makta ve yaşam beklentisini 13 yıl düşürmek-
tedir (5). Kardiyovasküler anomaliler TS’lu 
hastalarda en önemli mortalite nedenidir. En 
sık görülen kalp anomalisi biküspid aort kapa-
ğıdır. Aort koarktasyonu, atriyal septal defekt, 
aort darlığı TS’da görülen diğer sık kalp ano-
malileridir (6). Burada bilateral renal agenezisi, 
pulmoner hipoplazisi ve aort stenozu olan ante-
natal tanılı bir Turner sendromu olgusu sunul-
muştur.

OLGU SUNUMU

 Yirmi üç yaşındaki anneden G1P1Y1 ola-
rak sezaryen ile 37. haftasında 1810 gr doğan 
kız bebeğin 1./5.dk APGAR’ı 5-6 idi. Doğumda 
spontan solunumu olmayan kalp atımları bra-
dikardik, refleksleri zayıf, hipotonik hastanın 
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pozitif basınçlı ventilasyona cevap vermemesi 
üzerine entübe edilerek yenidoğan yoğun ba-
kım ünitesine alındı. Gebelik izleminde yapılan 
ultrason incelemelerinde nukal kalınlık, boy 
kısalığı, intrauterin büyüme gelişme kısıtlılığı 
(IUBK) ve displastik böbrek yapısı gösteren 
hastaya 18. gebelik hastasında amniyosentez 
yapılmış. Kromozom analizi incelemesinde TS 
tanısı almış. Postnatal dönemde servise kabu-
lünde yapılan fizik muayenesinde atipik yüz 
görünümü, basık burun kökü, düşük ense saç 
çizgisi, yele boyun, el ve ayak sırtında belirgin 
lenf ödemi, meme ucu ayrıklığı, kalkan göğüs 
yapısı, hiperekstansibl eklemleri ve kubitus 
valgusu dikkat çekmekteydi.

 Takipnesi ve çekilmesi olan hastanın çeki-
len akciğer grafisinde pulmoner hipoplazi sap-
tandı. Surfaktan uygulanan mekanik ventilatör-
de takibe alınan hastaya ilk saatlerde bilateral 
pnömotoraks saptanması nedeniyle iki taraflı 
göğüs tüpü takıldı (Şekil 1-2). Oksijen satüras-
yonları (SaO2) yapılan girişimsel işlemlere ve 
mekanik ventilatör desteğine rağmen %80’nin 
üzerine çıkmayan hastaya yapılan ekokardi-
yografide aort stenozu, aort koarktasyonu, pa-
tent duktus arteriosus saptandı. Tüm batın ultra-
sonografi incelemesinde bilateral renal agenezi 
görüldü. Tansiyonları düşük giden hastaya inot-
rop olarak dopamin, dobutamin infüzyonu des-
teği başlandı.

 İzleminde oksijen saturayonları düşen has-
tanın çekilen PA akciğer grafisinde bilateral 
pnömotoraks saptanması üzerine toraks tüpü 
takıldı. İki gün izlemi sürdürülen hastanın tüm 
destek tedavilerine rağmen yaşamının 30.sa-
atinde kardiyak arresti gelişti ve kaybedildi. 
Hastadan yapılan kromozom analizi 45, X, inv 
(9) (p=11, q=13) olarak rapor edildi.

TARTIŞMA

 Turner sendromu el ve ayak sırtında lenf 
ödem, düşük ense saç çizgisi, yele boyun gibi 
fenotipik özellikler belirgin ise yenidoğan dö-
neminde tanı alırken, prepubertal dönemde boy 
kısalığı, adolesan dönemde ise genellikle pu-
bertal gecikme (meme gelişiminin olmaması, 
primer amenore) nedeniyle araştırılırken tanı 
almaktadırlar (3). Vakaların genellikle 1/3‘ü 
yenidoğan döneminde, 1/3’ü çocukluk döne-
minde, kalan 1/3’ü ise adolesan dönemde tanı 
alır (5). Turner sendromu gebelikte tanınabilen 
bir hastalıktır. Gebelikteki izlemlerde IUBK, 
nukal kalınlık, boy kısalığı, kalp ve böbrek ano-
malileri, kistik higroma, gibi ultrason bulguları 
gösteren fetüslerde TS akla gelmelidir. Bu va-
kalarda amniyosentez ile kromozom incelemesi 
yapılması kesin tanı konulmasına yardımcı olur 
(6). Turner sendromu ayrıca farklı yapısal ge-
netik anomalilerle de karşımıza çıkabilir. Has-
taların %50’sinde 45, X şeklinde, %17’sinde X 

Şekil 1 a-b: Pulmoner hipoplazi nedeniyle iki taraflı göğüs tüpü takılan hastanın patagnomonik ayrık meme ucu, düşük ense saç çizgisi, yele boyun ve Şekil 1b’de gös-
terilen klasik ayak sırtı ödemi görünümü.
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kromozomunun uzun kolunun bir izokromozo-
mu bulunur, %24 vaka mozaiktir, %7’sinde X 
kromozomu halka şeklinde ve %2’sinde X kro-
mozomunun kısa kolunda delesyon vardır. X 
kromozomunun kısa kolunun delesyonu Turner 
sendromu fenotipi ile ilişkilidir. Uzun kolunun 
delesyonu daha çok kısa boy ve overyen disge-
nezisden sorumlu tutulmaktadır (2, 6, 7). Yeni-
doğan döneminde hastanın daha önce antenatal 
tanısı yok ise TS tanısını klinik olarak koymak 
her zaman kolay olmamaktadır.

 Turner sendromunda daha önce bahsedilen 
tipik bulgular haricinde kardiyovasküler ve ge-
nitoüriner sistem başta olmak üzere pek çok sis-
teme ait doğumsal anomaliler eşlik edebilmek-
tedir. Bu anomaliler içerisinde konjenital renal 
anomaliler TS’lu bireylerde normal populasyo-
na göre dokuz kat fazla görülmektedir. Sıklığı 
%30-40 oranında bildirilmektedir (7, 8). En sık 
anomaliler %20 oranda böbrek toplayıcı sistem 
anomalileri iken, %10 at nalı böbrek ve %5 
oranında malrotasyon ve diğer pozisyon ano-
malileri görülür (9). Kromozom incelemesinde 
45,X olan hastalarda renal malformasyonların 
sıklığının arttığı bildirilmektedir. Literatürde 
TS’da bilateral agenezi görülmemekte birlikte 
unilateral renal hipoplazi diğer böbreğin atre-
zik olduğu bir vaka bildirilmiştir (9, 10). Bizim 
olgumuzda da bilateral renal agenezi ve eşlik 
eden pulmoner hipoplazi mevcut idi.

 Turner sendromunda kardiyovasküler ano-
mali sıklığı %20-40 arasında bildirilmektedir. 
Bu anomaliler, monozomi X olan hastalar-
da yapısal X anomalisi olanlardan daha fazla 
görülmektedir. Konjenital lenf ödemi ve yele 
boynu belirgin olan hastalarda kardiyovasküler 
anomaliler daha sıktır. Kardiyovasküler anoma-
liler tipik olarak sol kalbi tutmaktadır (11, 12). 
Mazzanti ve arkadaşları 594 TS’lu hasta ile 
yaptıkları çalışmada kardiyak malformasyonla-
rın sıklığını %23 olarak bulmuşlar, %12,5’inde 
bikuspid aort kapağı, %6,9‘unda aort koarktas-
yonu, %3,2’sini aort kapak hastalığının oluştur-
duğunu bildirmişlerdir (13). Kapak anomalileri 
arasında en sık aort kapağı anomalisi (%24) 
ardından mitral kapak yetmezliği (%21) bildi-
rilirken, atrial septal defekt, ventriküler septal 
defekt, pulmoner venöz dönüş anomalileri ve 
hipoplastik sol kalp anomalileri de bildirilmek-
tedir (12, 13).

 TS’de kardiyak anomali sıklığı ve çeşi-
di ile karyotip arasında bir ilişki saptanmamış 
olup mozaik karyotiplerde obezite ve hipertan-
siyon sıklığı monozomilere göre daha yüksek 
olarak bulunmuştur (1, 13, 14). Turner sendro-
mu şüphesi olan hastalar mutlaka kardiyak ola-
rak incelenmelidir. Tanı konulduğunda ekokar-
diyografi ile değerlendirme yapılmalıdır. Bizim 
olgumuzda aort stenozu, aort koarktasyonu, 
patent duktus arteriosus saptandı. Mevcut ano-
malilerine ek olarak eşlik eden kardiyovasküler 
sorunları hastanın mortalitesini arttırdı. Erişkin 
yaşlarda TS’lu olgular infertilite sorunları, hi-
potiroidizm, otoimmun hastalıkları, osteopo-
roz, Y kromozomu mevcut ise artmış malig-
nensi (gonadoblastom) riski, işitme kayıpları 
ve karaciğer fonksiyon testlerinde bozukluklar 
ile karşımıza gelir. Hipertansiyon, artmış aor-
tik intima media kalınlığı ve aortik disseksiyon 
normal populasyona göre TS’lu bireylerde daha 
sıktır. Mentalite genellikle normaldir ancak 
nörokognitif işlevlerde bozuklukluk görülebilir 
(11, 14, 15). 

 Kalp anomalisi, böbrek anomalileri, kis-
tik higroması olan hastalarda TS ayırıcı tanıda 
düşünülmelidir. Şüphelenilen gebeliklerde ult-
rasonografi ve prenatal yöntemler ile tanı koy-
mak mümkündür. Antenatal dönemde TS en sık 
abort nedeni kromozom anomalisi iken postna-
tal dönemde yaşamla bağdaşan bir kromozomal 
anomali olmasına rağmen hastamızda sebebi-
nin ağır renal ve kardiyak anomaliler nedeniyle 
erken dönemde ölüm gerçekleşmiştir. Aileye 
genetik danışma verilmiştir.

Şekil 2: Tüm vücut kemik grafisi pulmoner hipoplazi ve dar göğüs kafesini göste-
ren radyolojik görünüm.
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