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Spontan Fraktiir Riskli Juvenil Osteoporoza Sahip Turner Sendromlu Olgu

Sunumu
Aysegiil Tiirky1lmaz*, Diclehan Oral*, Nafi Sakar**, Turgay Budak*
OZET

Bu calismada, spontan fraktiir riskli, juvenil osteoroporoza sahip,
izokromozom taswyicisi Turner sendromlu olgu sunulmustur. Biiyiime ve
gelisme geriligi ve primer amenore on tanilaryla Dicle Universitesi Tip
Fakiiltesi Tibbi Biyoloji Genetik laboratuarina gonderilen bu olguya
kromozom analizi icin periferik kan kiiltiirii yontemi wuygulanmigtir.
Ortalama 10 preparat hazirlanmistir. Hazirlanan preparatlar Giemsa
Bantlama Teknigi ile boyanarak incelemeye alinnustir. Barr cisimcigide
pozitif  olan  olguda, yapilan  kromozom  analizi  sonucunda
46,X,i(X)(qter—ql0::q10—qter) kromozom kurulusu saptanmis ve Turner
sendromu tanist konulmugtur. Osteo-dansitometrik analize tabii tutulan L1,
L2, L3, L4 Lumbar vertebralardan elde edilen sonuclarin
degerlendirilmesinde, (BMD) 0.592 g/cm? olup, WHQO kriterlerine gore;
kendi yas grubuna gore (Z-skor: -2.7) %31 oraminda kemik mineral
yogunlugu kayb ile ileri derecede artmis spontan fraktiir riskli Juvenil
Osteoropoz olabilecegi kanisina varilnugtir.

Anahtar Kelimeler: Juvenil Osteoporoz, Turner Sendromu, Kromozom
Analizi.

Case Report: Turner’s Syndrome with Juvenil Osteoporosis and Spontaneous
Fracture Risk

SUMMARY

In this study, a case report is presented with Turner’s Syndrome with
isochromosome carrier, Juvenile Osteoporosis and spontaneous fracture
risk. As regards the case, who was referred to Genetic laboratory of Medical
Biology Department, Medical Faculty, Dicle University, with pre-diagnosis
of growth and development retardation and primary amenore, on average
10 preparats were prepared after performing peripheric blood culture
method for chromosomal analysis. The preparats were stained with Giemsa
Banding Techniques , and were studied. As a result of chromosomal
analysis of the case, whose X-chromatid was positive, the chromosom
constitution was determined to be 46,X,i(X)(qter—ql0::q10—qter) and
diagnosed as Turner’s Syndrome.

In the assessment of the results obtained from lumbar vertebrae L1, L2,
L3 and L4 which were subjected to osteo-densitometric analysis, BMD was
found to be 0.592g/cm’and it was concluded that it might be Juvenil
Osteoporosis with spontaneous fracture risk due to bone mineral density
loss of 31% (Z-score: -27) according to WHO criteria.

Key Words: Juvenile Osteoporosis,Turner’s Syndrome Chromosomal
Analysis

*Dicle Universitesi Tip Fakiiltesi Tibbi Biyoloji Genetik A.D. Diyarbakur **Dicle Univ. Tip Fak. Kadin Dogum Klinigi
65



A. Tiirkyilmaz ve ark.

GIRIS
Osteoporoz, diisik kemik kitlesi ve

kemigin mineral yapisinin bozulmasi sonucu
kemik kirilganhigr ve kirilganlhiga yatkinlikta

artigla, en sik gorilen metabolik kemik
hastaligidir.  Idiopatik Jiivenil Osteoporoz
cocukluk  c¢aginda  baglayan  progressif

osteoporoz nedeniyle ortaya ¢ikan orantisiz
boy kisalig1 ile karakterize bir hastaliktir.
Idiopatik  Juvenil ~ Osteoporoz, adolesan
donemde kendini agir bir sekilde gosterir. 2 — 4
yil i¢inde hizli ilerler. Biiylime durabilir ve
multipl kirik goriilebilir. Hasta tekerlekli
sandalyeye muhta¢ konuma gelebilir. Tedavi
ile gecici remisyon gozlenir. Turner sendromlu
bireyler ise ayirt edici fenotipik o6zellikleri
nedeniyle dogumda ya da puberte Oncesinde
tan1 alabilirler.(1,2)

Turner sendromu, yalnizca kiz ¢ocuklarini
etkileyen andploidi seklindeki bir kromozom
diizensizligidir. X kromozomunun tamami ya
da bir kisminin kaybolmasi sonucu ortaya
ciktigr anlagilmistir. Konsepsiyondaki sikligt
cok yiiksek olmasma karsin (1/50-1/200),
yaklasik %95°1 intrauterin mortalite ve kayipla
sonuclanmakta, %5’i ise canli dogmakta ve
yasayabilmektedir. Canli dogan kiz bebekler
arasindaki  Turner  sendromunun  siklig1
yaklagik olarak 1/5000 dir. Klasik turner
[45,X] ve mozaik Turner’lerin [45,X/ 46,XX
gibi] yaninda yapisal diizensizlik gosteren
[46,X,i(Xq), 46,X,1(Xq), 46,X,del(Xp), 46,X,
t(X;Y)] ve daha az siklikla gozlenen
kromozom kuruluslar1 da bu sendromda klinik
olarak Onemlidir. Turner sendromlu biitiin
olgular arasinda 46, XX, i(Xq) genotip siklig1
ise %10°dur.(3)

Turner sendromlu ve yapisal boy kisalig
olan olgularda ergenlik gecikmesine bagh
cinsiyet steroidlerindeki yetersizlik, kemik
mineralizasyonunu  olumsuz  etkileyerek
osteoporoz ortaya ¢ikigina neden olmaktadir (2).

Bu calismada da spontan fraktiir riskli
juvenil osteoporoza sahip, izokromozom
tastyicisi, Turner sendromlu olgu tartisilmistir.

OLGU SUNUMU

Sosyoekonomik durumu iyi olmayan 8§
cocuklu bir ailenin son kiz ¢ocugu olarak
diinyaya gelmis, 18 yasinda, virgo olan olgu,
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hi¢ adet gérememe ve boy kisalig1 sikayetleri
ile Dicle Universitesi Tip Fakiiltesi Kadin
Dogum Klinigine bagvurdu. Hastanin boyu 137
cm, viicut agirhigr 38 kg, bel cevresi 64 cm,
tansiyon arterieli 120/70 mmHg, nabz1 84/dk
olarak saptandi. Fizik muayenede memelerde
sadece papillalarda yiikselme izlendi ve meme
gelisimi Tanner smiflamasina gore 1. evre
olarak belirlendi. Pubik killanma ise eriskin
tipte olup uyluk i¢ yliziine yayilma
gostermiyordu ve Tanner siniflamasina gore 4.
evre olarak degerlendirildi. Eksternal genitalya
ve diger sistem muayeneleri normal olarak
saptandi. Psikolojik ve mental gelisimi normal
olarak  degerlendirildi. Rutin laboratuar
tetkikleri ile T3 (1.79 ng/ml), T4 (11.18 ng/dl),
TSH (2.01ulU/ml), freeT3 (0.370 ng/dl),
freeT4 (1.35 ng/dl), prolaktin (24.10 ng/dl),
IGFBP-3 (3.36), serum FSH (89.91 mIU/ml),
LH (34.71 mlU/ml), estradiol (18.19 pg/ml),
IGF-1 (131 ng/ml) diizeyleri normal olarak
bulundu.

Osteo-dansitometrik analize tabii tutulan
L1, L2, L3, L4 Lumbar vertebralardan elde
edilen sonuglarin degerlendirilmesinde, (BMD)
0.592 g/cm? olup, WHO kriterlerine gore;
kendi yas grubuna gore (Z-skor: -2.7) %31
oraninda kemik mineral yogunlugu kaybi ile
ileri derecede artmis spontan fraktiir riskli
Juvenil Osteoropoz olabilecegi kanisina
varildi. Doppler ekokardiografi ve odyometri
normal olarak bulundu. Olgunun pelvik
tomografide overleri izlenmedi. Uterusu
rudimenter olarak saptandi. Siklik hormon
replasman tedavisi verilen hastada
menstrilasyon gerceklesmedi.

Biiyiime ve gelisme geriligi ve primer
amenore 6n tamlariyla Dicle Universitesi Tip
Fakiiltesi Tibbi Biyoloji Genetik laboratuarina
refere edildi. Kromozom analizi i¢in periferik
kan kiiltiirii yontemi uygulandi. Ortalama 10
preparat hazirlandi. Hazirlanan preparatlar
Giemsa Bantlama Teknigi (GTG) ile
boyanarak incelemeye alindi. Barr cisimcigide
pozitif olan olguda, yapilan kromozom analizi
sonucunda  46,X,i(X)(qter—q10::q10—qter)
kromozom kurulusu saptandi (sekil 1-2) ve
Turner sendromu tanis1 konuldu.
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Sekil 1. 46,X,i(X)(qter—ql0::q10—qter)

kromozom kurulusuna sahip metafaz
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Sekil 2. 46,X,i(X)(qter—ql0::q10—qter)
kromozom kurulusuna sahip karyotip
TARTISMA
Yapisal diizensizligin durumuna gore

Turner sendromu fenotipte biiylik varyasyon
gosterir. X kromozomun wuzun kolunun
izokromozomunu tagiyan olgular  klinik
bulgular bakimindan genel hatlariyla 45,X
olgularina benzerler. Klasik Turner
sendromunda Ostrojen salgist gittikge diiser.
Turner sendromlu kadmlar 6zellikle Gstrojen
tedavisi uygulanmiyorsa ciddi sekilde kemik
erimesi (osteoporoz) riski tagimaktadir. Bu
sebeple bu kadinlarda kemik kirilganliginin

engellenmesi agisindan hormon tedavisine en
azindan 50 yasma kadar devam edilmesi ¢ok
onemlidir. (4)

Yolsal ve ark.(5) yaptig1 bir c¢alismada
olgularin en belirgin 6zelligi olan boy kisaligi-
nin aileler tarafindan ancak okul ¢aginda diger
yagsitlar1 ile karsilagtirarak daha iyi fark
edilebilir oldugunu gostermislerdir. Demirel ve
ark.(6) ile Yiice ve ark. (7) ayr ayr yaptiklari
calismalarda sosyoekonomik diizey arttik¢a
boy kisalig1 olan olgularin hastaneye erken
bagvuru sikliginin artmakta oldugunu ve
patolojik nedenler erken yakalanarak agir boy
kisaliginin ortaya c¢ikmadan tedavi edilebilir
oldugunu gostermiglerdir. Yine ayni arastirma-
cilar gelisme geriligi nedeniyle tetkik edilen
olgularda, patolojik nedenler arastirilirken, boy
kisaligina eslik eden ¢inko, demir gibi eser
elementlerin eksikliginin ve osteoporoza neden
oldugunu Turner sendromlu ve yapisal boy
kisalig1 olan olgularda ergenlik gecikmesine
baghh cinsiyet steroidlerindeki yetersizlik,
kemik mineralizasyonunu olumsuz etkileyerek
osteoporoz ortaya ¢ikisina neden oldugunu
gostermiglerdir. Yine Yiice ve ark.(8) bagka bir
caligmalarinda olgularinda Turner sendromuyla
seyreden osteoporoz riskinin artigini goster-
mislerdir. Morgan (9) bir ¢alismasinda Turner
sendromlu olgularin normal yasantilarini
sirdlirebilmek i¢in hormon ve mineral destegi

almalar1 gerektigi ge¢ kalmanin zararlar
lizerinde durmuslardir.
Calismamizdaki olguda hastaneye geg

bagvuru ve buna bagl olarak spontan fraktiir
riskinin artmasinin sosyoekonomik kosullarin
geriliginden kaynaklandigi diistiniilmektedir.
Saptanan eksikliklerin giderilmesi, hastanin
boy artisin1 olumlu etkilemesi yaninda, saglikli
bir yasam siirmesi agisindan da Onemli
gorlinmektedir. Bu tip hastalarda sekonder seks
karakterlerini gelistirmek, adet gormelerini
saglamak ve kemik yogunlugunu korumak
icin, bilylime hormonlari, dstrojen+progesteron
preparatlart siklik olarak kullanilmalidir. Olgu-
nun genetik danigmanlik ve hormon replasma-
m gibi tedavi siireci halen devam etmektedir.
Olgunun fenotip-genotip korelasyonu acisin-
dan literatiire Onemli Kkatkilar saglayacagi
kanaatindeyiz.
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