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Ailevi Testotoksikoz: Olgu Sunumu
Familial Testotoxicosis: A Case Report
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OZET

Ailevi Testotoksikoz LH reseptérinde aktive edici mutasyon nedeniyle testislerin otoaktivasyon kazanmasi sonucu or-
taya ¢ilkan gonodotropin bagimli olmayan yalanci erken puberte nedenidir. 2 yas 3 aylik erkek hasta, klinigimize genital
bdlgede killanma sikayetiyle basvurdu. Babada ve babanin erkek kuzenlerinde erken puberte 6yklst mevcuttu. Cilt ve
sistem muayeneleri normal olan hastanin testis hacimleri bilateral 4 ml, geriimis penis boyu 4.5 cm, pubik killanmasi Tan-
ner evre 2'di. Testosteron seviyeleri pubertal diizeyde olmasina ragmen bazal ve uyarimis LH seviyeleri prepubertaldi.
Hasta aile 6ykUsu ile birlikte degerlendirildiginde klinik ve biyokimyasal olarak ailevi testotoksikoz tanisi aldi. Olgu nadir
gortlmesi nedeni ile sunuldu.

Anahtar Sézciikler: Ailevi testotoksikoz, Cocuk, Erken puberte

ABSTRACT

Testotoxicosis arises from testicular autoactivation due to LH receptor activating mutations and is a cause of false
gonadotropin-independent precocious puberty. A male child aged 2 years and 3 months was admitted to our clinic with
pubic hair in the genital area. He had a family history of precocious puberty in the father and the father’s male cousins.
On physical examination skin and systemic findings were normal, bilateral testis volume was 4 ml, stretched penile
length was 4.5 cm, and pubic hair was Tanner stage 2. Although the testosterone levels were pubertal, baseline and
stimulated LH levels were prepubertal. The patient was diagnosed with testotoxicosis with the family history, and clinical
and biochemical evaluation.The case was presented because of its rarity.
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ini yalanci erken puberte nedenlerindendir . Testotoksikoz X’e bagli
GIRIS . / _
dominant kalitimla ge¢cmekte ise de sporadik olgular da tanim-

Gonadotropin bagimsiz erken puberte hipotalamo-hipofizer- lanmistir (2).

gonadal aks aktivasyonu olmaksizin cinsiyet hormonlarinin  Bu yazida ¢ocukluk déneminde aile dyktsu olan ailevi testotok-
salinimi ya da disaridan alimi sonucu, kizlarda 8 erkeklerde 9  sikozlu bir olgu nadir gériilmesi nedeniyle sunulmustur.
yasindan dnce sekonder cinsiyet karakterlerinin ortaya ¢cikmasi

durumudur. LHRH uyarisina alinan gonodotropin yaniti prepu-

bertal degerlerdedir. Yalanci erken puberte ya da periferik erken ~ OLGU

puberte olarak da adlandirilir.

2 yas 3 aylk erkek hasta, klinigimize 6 ay éncesinde fark edilen
genital bolgede kilanma sikayetiyle basvurdu. Ozgecmisinde
26 yasindaki annenin 1. gebeliginden normal spontan vajinal
yolla ile 38 haftalik, 52 cm ve 4025 gram dogdugu belirtildi. Soy
gecmisinde ise anne ve babasinin amca ¢ocuklari oldugu, anne
Allevi Testotoksikoz LH reseptdriindeki aktive edici mutasyon-  ve pabanin sag ve saglikli oldugu ifade edildi. Babada ve baba-
lara baglh testislerin otoaktivasyon kazanmasi sonucu olusan  nin erkek kuzenlerinde erken ergenlik dykiisti oldugu 6grenildi.

Erkeklerde konjenital adrenal hiperplazi (KAH), adrenal andro-
jen salgilayan tumorler, ailevi testotoksikoz, McCune-Albright
Sendromu (MAS), juvenil hipotroidizm yalanci erken puberte
nedenleri arasindadir (1).
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Fizik muayenede; vicut agirhdr 17.5 kg (1.52 SDS), boy 94.2
cm (1.36 SDS), kan basinci 100/54 mmHg, vicut 1sisi 37°C,
kalp tepe atimi 108/dk, solunum sayisi 32/dk, biling acik, koo-
pere, genel gérinumu normaldi. Cilt ve sistem ve muayeneleri
normal olan hastanin testis hacimleri bilateral 4 ml, gerilmis pe-
nis boyu 4.5 cm olarak olguldi. Pubik killanmasi Tanner evre 2
olarak kayit edildi (Sekil 1, 2). Rutin laboratuvar tetkiklerinde bir
anormallik saptanmadi.

Hormonal degerlendirmede FSH: 0.22 plU/mL (1.27-19.7), LH:
0.12 plu/ml (1.2 -8.6), E2: <20 pg/ml (<20), Prolaktin: 10.3ng/
mL (2.6-13), DHEA-SO4: 17.6 pg/dL (24-537), Total testeste-
ron:251 ng/dl. ACTH:25 pg/ml  kortizol:18 pgr/dl, 17-hidrok-
siprogesteron (17-OHP):0.7 ng/ml . B hCG:<0,05 mIU/m olarak
bulundu. LHRH testine pik LH yaniti:1.27 plU/ml’di. Kemik
yasl 4 yastl. Hastanin abdominal ve surrenal ultrasonografisi
normaldi. Skrotal ultrasonografide testis parankimleri normal,
ancak testis ve epididim boyutlari yagina gdre artmis olarak ra-
porlandi. Hasta aile 6ykUsu ile birlikte degerlendirildiginde Klinik
ve biyokimyasal olarak ailevi testotoksikoz tanisi aldi. Hastaya
aromataz inhibitdrt (testolakton) baslanmasi planlandi ancak
hasta takiplere klinigimize bagvurmadi.

TARTISMA

Bu yazida genital bolgede killanma sikayetiyle basvuran, aile
Oykusunde erken ergenlik bulgular olan, klinik ve biyokimyasal
olarak ailevi testotoksikoz tanisi alan bir olgu sunulmustur.

Ailevi Testotoksikoz LH reseptdriindeki aktive edici mutasyon-
lara bagl testislerin otoaktivasyon kazanmasi sonucu olusan
yalanci erken puberte nedenlerindendir. Hastalarin testis vo-
[Umlerinde bir miktar bUylme gbzlense de gelisen sekonder
seks karakterlerine oranla kligUk kalmaktadir (2). Yalanci erken
puberte olmasina karsin bilateral testis boyutlarinda orta derece
bUylme, makrogenitalya, pubik ve aksiller kilanma, hizlanmis
somatik gelisim dikkati ¢geken klinik bulgulardir. Testosteron
seviyeleri pubertal dlizeyde olmasina ragmen bazal ve uyarimis
LH seviyeleri prepubertaldir. Ailesel testotoksikoz olgulari ileride
seminom ve Leydig hucreli adenom gelistirebileceginden yakin
takip edilmelidir (3).

Olgumuz 2 yas 8 aylik olmasina ragmen testis hacimleri sag 4
ml, sol 4 ml ve pubik killanmasi Tanner evre 2'di. Hipotalomo-hi-
pofizer aksi baskillydi. LHRH testine prepubertal yanit alindi. Aile
OykUsU sorgulandiginda babada ve babanin erkek kuzenlerinde
erken puberte dykUsU vardi. Hasta klinik ve biyokimyasal olarak
ailevi testotoksikoz tanisi aldl.

Hastamizin plazma 17-OHP, kortizol, ACTH, DHEA-SO4 dlizey-
leri, abdominal ve surrenal ultrasonografisi normal oldugundan
strrenal patoloji diglandi.

Hepatoblastom, koryokarsinom, over ve testis teratomlar,
intrakranial korioepitelioma, intrakranial benign teratomlar, me-
diyastinal trophoblastik timorler ektopik hCG olusturan baslica
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Sekil 1: Puberte tanner evre 2 gérinima.

Sekil 2: Pubik killanma evre 2.



timorlerdir. HCG ile LH’nin a subuUnitleri 6zdestir bu nedenle
hCG salgllayan timorler erken puberteye neden olurlar. Bu
yUzden hCG uyarisi ile testisler bir miktar blyuyebilse de testis
hacmi artmig penis boyu ve diger sekonder cins karakterlerinin
maturasyonu ile korele degildir. Ektopik hCG olusturan timéorle
bagli erken pubertede serum LH ve hCG dUzeyleri gok yUksek,
FSH ise baskilidir (4,5). Olgumuzun hCG duzeyi, abdominal ve
kranial géruntdlemeleri normaldi.

McCune-Albright Sendromu deride dUzensiz hiperpigmente
lekeler, poliostatik yada monoostatik fibroz displazi ve bir yada
daha fazla endokrin hiperfonksiyonla karakterize multisistem
tutulumlu bir hastaliktir (6). Olgumuzda oldugu sekilde ailevi tes-
totoksikozda bilateral olan testis blyUmesi MAS’da asimetriktir
(4). Ayrica olgumuzun cilt bulgusu ve diger endokrin sisteme ait
hiperfonksiyon bulgusu yoktu.

Juvenil hipotroidi de testisler virilizasyon bulgusu olmaksizin
bUyUmUstUr. Hastalarin testosteron seviyeleri prepubertaldir.
Gonadotropinler uyariyla ylkselmezler. Levotiroksin tedavisiyle
testis normal boyutlara déner (7). Hastamizin troid fonksiyon
testleri normaldi.

Ailevi Testotoksikoz 1571

Sonug olarak erken puberte nedenleri arasinda aile dykustne
sahip erkek gocuklarda ailevi testotoksikoz oncelikle arasti-
rimalidir. Olgularin, gelisebilecek seminom ve Leydig hdcreli
adenom yonunden yakin takip ediimeleri gerekmektedir.
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