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Antenatal Tanili Turner Sendromunda Bilateral Renal Agenezi ve Aort Stenozu
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OZET GIRIS

Turner sendromu X kromozomunun birinin Turner sendromu (TS) 2500 canli kiz do-
kaybt veya yapisal anomalisi ile karakterize kromo- ~ gumda bir goériilen X kromozomunun birinin
zomal bir bozukluktur. Vakalarin onemli bir béliimii  kayb1 veya yapisal anomalisi ile karakterize
abortus ile sonuglanmaktadir: Klinik bulgular: ye-  kromozomal bir bozukluktur. Gergek insidansi
nidogan déneminde her zaman goriilmeyebilir. Bu  hafif fenotipli tan1 almamis olgular nedeniyle
nedenle sonraki yaslarda tami alabilirler. Turner  bilinmemektedir (1). Konsepsiyondaki sikligi
sendromu el ayak sirtinda lenf odem, diisiik ense sa¢ ¢ok yiiksek olmasina karsin etkilenen fetusla-
¢izgisi, kisa yele boyun gosteren hastalarda diisii- rin yaklasik %99’u intrauterin kayipla sonug-
niilmelidir. Bu sendroma kardiyovaskiiler, genitoii- lanmaktadir. X monozomisi olan hastalarda
riner ve endokrin sistem anomalileri siklikla eslik  %80’ininde X kromozomunun yalnizca anne-
edebilmektedir. Bu olgu sunumunda bilateral renal ~ den gectigi gosterilmistir (2). Boy kisaligi, go-
agenezi, pulmoner hipoplazi ve aort stenozunun es-  nadal yetersizlik, renal ve kardiyak anomaliler,
lik ettigi antenatal tanily bir Turner sendromu olgu-  yele boyun, diisiik ense sa¢ ¢izgisi, cubitus val-
su sunulmustur. gus ve ayrik meme bas1 gibi bulgular sendro-

mun baslica 6zellikleridir. Ilk defa 1938 yilinda
Anahtar Kelimeler: Aort stenozu, Renal agenezi; Henry Turner tarafindan kisa viicut yapisi, yele

Turner sendromu boyun, seksiiel immatiirite ve kubitus valgus
ozelliklerini gosteren yedi kadinda tanimlan-
ABSTRACT mistir (3). Yenidogan doneminde yele boyun, el

ayak sirtinda lenf 6dem, diislik ense sa¢ ¢izgi-

Turner syndrome is a genetic disorder caused  si, tirnak displazisi, yliksek damak, metakarpal

by loss or structural disorders of X chromosome. kemikte kisalik, meme ucu ayrikligi, kubitus
A significant number of cases result with abortion. ~ valgus gibi bulgularla tani alirken, prepuber-
Clinical symptoms are not always apparent in the tal donemde boy kisaligi, adolesan déonemde
newborn period. Therefore it could be diagnosed in  bu bulgularla beraber pubertal gecikme nedeni
later years of life. Turner syndrome should be con- ile incelenme sirasinda tan1 konulmaktadir (4).
sidered in patients with lymphedema on hands and  Turner sendromu mortalite oranini1 3 kat arttir-
feets, low hairline, short and webbed neck. Cardio- makta ve yasam beklentisini 13 yil diisiirmek-
vascular, genitourinary, endocrine system disorders  tedir (5). Kardiyovaskiiler anomaliler TS’lu
could be accompanied. Here we present an ante- hastalarda en 6nemli mortalite nedenidir. En
natally diagnosed Turner syndrome with bilateral — sik goriilen kalp anomalisi bikiispid aort kapa-
renal agenesis, pulmonary hypoplasia and aortic ~ Zidir. Aort koarktasyonu, atriyal septal defekt,
stenosis. aort darlig1 TS da goriilen diger sik kalp ano-
malileridir (6). Burada bilateral renal agenezisi,

Keywords: Aortic stenosis; Renal agenesis; Turner  pulmoner hipoplazisi ve aort stenozu olan ante-

syndrome natal tanilt bir Turner sendromu olgusu sunul-
mustur.
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pozitif basingli ventilasyona cevap vermemesi
iizerine entiibe edilerek yenidogan yogun ba-
kim tnitesine alindi. Gebelik izleminde yapilan
ultrason incelemelerinde nukal kalinlik, boy
kisalig1, intrauterin biiyiime gelisme kisitliligt
(IUBK) ve displastik bobrek yapisi gosteren
hastaya 18. gebelik hastasinda amniyosentez
yapilmis. Kromozom analizi incelemesinde TS
tanist almig. Postnatal donemde servise kabu-
liinde yapilan fizik muayenesinde atipik yiiz
goriinlimii, basik burun kokii, diisiik ense sag
cizgisi, yele boyun, el ve ayak sirtinda belirgin
lenf 6demi, meme ucu ayrikligi, kalkan gogiis
yapisi, hiperekstansibl eklemleri ve kubitus
valgusu dikkat cekmekteydi.

Takipnesi ve ¢ekilmesi olan hastanin ¢eki-
len akciger grafisinde pulmoner hipoplazi sap-
tandi. Surfaktan uygulanan mekanik ventilator-
de takibe alinan hastaya ilk saatlerde bilateral
pnomotoraks saptanmasi nedeniyle iki tarafli
gogiis tiipt takildr (Sekil 1-2). Oksijen satiiras-
yonlar1 (Sa0O,) yapilan girisimsel islemlere ve
mekanik ventilator destegine ragmen %80’ nin
lizerine ¢ikmayan hastaya yapilan ekokardi-
yografide aort stenozu, aort koarktasyonu, pa-
tent duktus arteriosus saptandi. Tiim batin ultra-
sonografi incelemesinde bilateral renal agenezi
goriildi. Tansiyonlar: diisiik giden hastaya inot-
rop olarak dopamin, dobutamin infiizyonu des-
tegi baslandi.
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[zleminde oksijen saturayonlari diisen has-
tanin ¢ekilen PA akciger grafisinde bilateral
pnomotoraks saptanmasi lizerine toraks tlipii
takildi. Iki gilin izlemi siirdiiriilen hastanin tiim
destek tedavilerine ragmen yasaminin 30.sa-
atinde kardiyak arresti gelisti ve kaybedildi.
Hastadan yapilan kromozom analizi 45, X, inv
(9) (p=11, g=13) olarak rapor edildi.

TARTISMA

Turner sendromu el ve ayak sirtinda lenf
odem, diisiik ense sa¢ ¢izgisi, yele boyun gibi
fenotipik ozellikler belirgin ise yenidogan do-
neminde tani alirken, prepubertal dénemde boy
kisalig1, adolesan donemde ise genellikle pu-
bertal gecikme (meme gelisiminin olmamast,
primer amenore) nedeniyle arastirilirken tani
almaktadirlar (3). Vakalarin genellikle 1/3%i
yenidogan doneminde, 1/3’li ¢ocukluk done-
minde, kalan 1/3’1 ise adolesan donemde tani
alir (5). Turner sendromu gebelikte taninabilen
bir hastaliktir. Gebelikteki izlemlerde IUBK,
nukal kalinlik, boy kisaligi, kalp ve bobrek ano-
malileri, kistik higroma, gibi ultrason bulgular1
gosteren fetlislerde TS akla gelmelidir. Bu va-
kalarda amniyosentez ile kromozom incelemesi
yapilmasi kesin tan1 konulmasina yardimer olur
(6). Turner sendromu ayrica farkli yapisal ge-
netik anomalilerle de karsimiza ¢ikabilir. Has-
talarin %50°sinde 45, X seklinde, %17’sinde X

terilen klasik ayak sirti 6demi gérinimd.

. i . ] |
Sekil 1 a-b: Pulmoner hipoplazi nedeniyle iki tarafli gogus tiipl takilan hastanin patagnomonik ayrik meme ucu, dustik ense sag ¢izgisi, yele boyun ve Sekil 1b’de gos-
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kromozomunun uzun kolunun bir izokromozo-
mu bulunur, %24 vaka mozaiktir, %7’sinde X
kromozomu halka seklinde ve %2’sinde X kro-
mozomunun kisa kolunda delesyon vardir. X
kromozomunun kisa kolunun delesyonu Turner
sendromu fenotipi ile iliskilidir. Uzun kolunun
delesyonu daha ¢ok kisa boy ve overyen disge-
nezisden sorumlu tutulmaktadir (2, 6, 7). Yeni-
dogan doneminde hastanin daha dnce antenatal
tanis1 yok ise TS tanisini klinik olarak koymak
her zaman kolay olmamaktadir.

Pars eme g

- S e —
Sekil 2: Tum viicut kemik grafisi pulmoner hipoplazi ve dar gogus kafesini goste-
ren radyolojik gérinim.

Turner sendromunda daha 6nce bahsedilen
tipik bulgular haricinde kardiyovaskiiler ve ge-
nitoiiriner sistem basta olmak iizere pek ¢ok sis-
teme ait dogumsal anomaliler eslik edebilmek-
tedir. Bu anomaliler igerisinde konjenital renal
anomaliler TS’lu bireylerde normal populasyo-
na gore dokuz kat fazla goriilmektedir. Siklig1
%30-40 oraninda bildirilmektedir (7, 8). En sik
anomaliler %20 oranda bobrek toplayici sistem
anomalileri iken, %10 at nali bobrek ve %S5
oraninda malrotasyon ve diger pozisyon ano-
malileri goriiliir (9). Kromozom incelemesinde
45,X olan hastalarda renal malformasyonlarin
sikligimin artti@1 bildirilmektedir. Literatiirde
TS’da bilateral agenezi goriilmemekte birlikte
unilateral renal hipoplazi diger bobregin atre-
zik oldugu bir vaka bildirilmistir (9, 10). Bizim
olgumuzda da bilateral renal agenezi ve eslik
eden pulmoner hipoplazi mevcut idi.
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Turner sendromunda kardiyovaskiiler ano-
mali siklig1 %20-40 arasinda bildirilmektedir.
Bu anomaliler, monozomi X olan hastalar-
da yapisal X anomalisi olanlardan daha fazla
goriilmektedir. Konjenital lenf 6demi ve yele
boynu belirgin olan hastalarda kardiyovaskiiler
anomaliler daha siktir. Kardiyovaskiiler anoma-
liler tipik olarak sol kalbi tutmaktadir (11, 12).
Mazzanti ve arkadaslar1 594 TS’lu hasta ile
yaptiklar1 ¢aligmada kardiyak malformasyonla-
rin sikligini %23 olarak bulmuslar, %12,5’inde
bikuspid aort kapagi, %6,9“unda aort koarktas-
yonu, %3,2’sini aort kapak hastaliginin olustur-
dugunu bildirmislerdir (13). Kapak anomalileri
arasinda en sik aort kapagi anomalisi (%24)
ardindan mitral kapak yetmezligi (%21) bildi-
rilirken, atrial septal defekt, ventrikiiler septal
defekt, pulmoner vendz doniis anomalileri ve
hipoplastik sol kalp anomalileri de bildirilmek-
tedir (12, 13).

TS’de kardiyak anomali siklig1 ve c¢esi-
di ile karyotip arasinda bir iliski saptanmamis
olup mozaik karyotiplerde obezite ve hipertan-
siyon sikligt monozomilere gore daha yiiksek
olarak bulunmustur (1, 13, 14). Turner sendro-
mu siiphesi olan hastalar mutlaka kardiyak ola-
rak incelenmelidir. Tan1 konuldugunda ekokar-
diyografi ile degerlendirme yapilmalidir. Bizim
olgumuzda aort stenozu, aort koarktasyonu,
patent duktus arteriosus saptandi. Mevcut ano-
malilerine ek olarak eslik eden kardiyovaskiiler
sorunlar1 hastanin mortalitesini arttirdi. Erigkin
yaslarda TS’lu olgular infertilite sorunlari, hi-
potiroidizm, otoimmun hastaliklari, osteopo-
roz, Y kromozomu mevcut ise artmis malig-
nensi (gonadoblastom) riski, isitme kayiplari
ve karaciger fonksiyon testlerinde bozukluklar
ile karsimiza gelir. Hipertansiyon, artmis aor-
tik intima media kalinlig1 ve aortik disseksiyon
normal populasyona gore TS’lu bireylerde daha
siktir. Mentalite genellikle normaldir ancak
norokognitif islevlerde bozuklukluk goriilebilir
(11, 14, 15).

Kalp anomalisi, bobrek anomalileri, kis-
tik higromasi1 olan hastalarda TS ayiric1 tanida
diisiiniilmelidir. Stiphelenilen gebeliklerde ult-
rasonografi ve prenatal yontemler ile tan1 koy-
mak miimkiindiir. Antenatal donemde TS en sik
abort nedeni kromozom anomalisi iken postna-
tal donemde yasamla bagdasan bir kromozomal
anomali olmasina ragmen hastamizda sebebi-
nin agir renal ve kardiyak anomaliler nedeniyle
erken donemde Oliim gergeklesmistir. Aileye
genetik danisma verilmistir.
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