Bir Olgu Nedeniyle Turner Sendromu ve Literatlrin Gozden
Gecirilmesi
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Turner sendromu (TS) siklikla goriilen kromozom anormalliklerinden biri olup, canli dogan kiz
cocuklarinin 4000-8000 ‘de birinde goriilebilmektedir. Bu makalede biiyiime geriligi nedeniyle getirilen ve
45, X0 karyotipi gosteren 4 aylik bir kiz ¢ocugu sunuldu, konuyla ilgili literatiir bilgileri gézden gegirildi.
[Turgut Ozal Tip Merkezi Dergisi 1997;4(4):449-452]

Anahtar Kelimeler: Turner sendromu, biiyiime geriligi

Turner's syndrome : a case report and review of the literature

Turner's syndrome (TS) is one of the most common chromosomal abnormalities with an estimated
frequency among female live birth of 1/4000-8000. In this article, we presented a 4 month-old girl with 45,
X0 karyotype. The literature about Turner's syndrome was reviewed. [Journal of Turgut Ozal Medical
Center 1997;4(4):449-452]
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Turner sendromu, sik goriilen kromozom  déneminde “sepsis+anemi+akut gastroenterit”
anormalliklerinden  biridir. Canli  dogan kiz  tanilariyla 10 giin stireli tedavi edildigi, o donemden
cocuklarinm 4000-8000°de birinde goriilebilmektedir.  beri iyi gelismedigi  ogrenildi. Ozgegmis ve
Etkilenen fetuslarm % 90’nindan fazlasinda  soygeg¢misinde 6nemli bir 6zellik yoktu.
monozomi X (45,X) seklindedir. Kalan olgular ise
mozaizm 45X/46XX gosterirler. Ancak canli dogan
bebekler iginde mozaik tipler cogunluktadir (1).

Fizik muayenede; Boy: 50 cm, agirlik: 3950 gr,
bas cevresi: 38 cm, AFN: +/+, sa¢ ¢izgisi dustk, yele
boyun mevcut. Burun kokii basik, mandibulasi kiigiik,

Biz de 45, X0 karyotipi gdsteren bir olgumuzu kulaklar belirgin, damak yiiksek, gogiis kafesi genisti.
sunmak ve bu sendromla ilgili literatlr bilgilerine Ayrica parmaklar kisa, kiint, tirnaklar hiperkonveks,
deginmek istedik. ayak sirtt ddemli idi (Resim 1).

Laboratuar tetkiklerinden; Hemoglobin 8.6 gr/dl,
beyaz kiire 6200/mintrombosit sayis1 448000/mm?>,
idrar pH 6, dansite 1015, protein (-), glukoz (-),
biliribin (-), mikroskobide: 1-2 I6kosit, 5-6 epitel
hiicresi mevcuttu. Batin ve pelvik ultrasonografi
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Dort aylik kiz hasta, poliklinigimize biiylime
geriligi nedeniyle getirildi. Oykiisiinden; yenidogan
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normal, ekokardiyografi normal, kan sekeri 65 mg/dl,
karaciger ve bobrek fonksiyon testleri, growth hormon
(GH), T3, T4 ve TSH normal smirlarda, el-bilek
grafisinde kemik yas1 3 ayla uyumluydu. Takiplerinde
5.5 aylk iken boy 57 cm, agiwlik 5600 gramdi.

¢cekmektedir. Sag ¢izgisi diisiik olup yele boyun vardir
(Resim 1B ve D). Mandibula kugtik, kulaklar belirgin,
damak yiiksek, gogiis kafesi genis olabilir. Tirnaklar
hipoplastik ve kivrik tarzdadir. Olgumuzun da damagi
yiiksek, mandibulas1 kii¢iik (Resim 1C), kulaklari

Olgunun ICP buyime modeline gbore boy persentilbelirgin, gogiis kafesi genis olup (Resim 1D),

Grafik 1'de goriilmektedir. Kromozom preparatlarinin
G-bandlama yontemiyle
kromozom yapisina sahip oldugu saptandi (Resim 2).

TARTISMA

tirnaklart kivrikti (Resim 1A). Atnali bébrek, pelvik

incelenmesinde 45, XOyerlesim gosteren veya cift toplama sistemli bobrek,

tek tarafli bébregin yoklugu, tiretero-pelvik darlik gibi
uriner sistem anomalileri, kibitis valgus olabilir.
Bikiispid aort valvi ve koarktasyon sikligi fazladir.
Olgularm tgte birinde idiopatik hipertansiyon
olabilmektedir. Hastamizda ekokardiyografi ve

Turner sendromu, X kromozomunun p kolundakiultrasonografi bulgular1 normaldi. Gonadlar dogumda

fonksiyonel monozomi ile karakterize bir hastaliktir.
Iki X kromozomunun bulundugu kizlarda bir X’in p
kolu yoktur. Agir, jeneralize 6dem ve kistik higroma
ile birlikte olan olgularda in utero dliimler siktir. Cogu
olguda fetal 6dem ve pulmoner efflizyon akciger
gelisimini bozar. Ancak canli dogan bebeklerde

ve infansi doneminde mevcut olup yas arttikca
gerileyebilir ve pubertede yok olabilir. Fonksiyonel X
kromozomunun tek olmasi nedeniyle X’e bagl gecen
hastaliklar a¢isindan erkeklerle ayni sikligi gosterirler
(). Zeka genellikle normaldir. Buytk ¢ocuklarda boy
kisaligt ve sekstiel gelisim geriligi en Onemli

kardiyovaskuler anormallik veya hipertansiyon yoksabulgulardir. Erigkinlerde ortalama boy 143 cm (132-

prognoz oldukga iyidir. Yenidogan déneminde karpal
ve/veya pedal lenfédem olup kendiliginden diizelir.
Adolesan donemde ostrojen tedavisi baglandiginda

tekrarlayabilir. Resim 1A'da  goriildigun  gibi
olgumuzda ayak sirtindaki lenfédem  dikkat
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Grafik 1. Turner sendromlu olgunun *ICP buylime modeline
gore takiplerinde 4 ve 5.5 ayliktaki boyu goriilmektedir.
(* Baytime modeli ref.5'den aynen alinmigtir)

155 cm)'dir. Buyume hormonu ile tedavinin erken
baslandig1 olgularda boy 150 cm ve iizerine ¢ikabilir.
Seksiiel gelisim genellikle geridir ama % 10-20
olguda spontan gogiis gelisimi olabilir. Kendiliginden
menstriilasyonu  baglamig  olgularin %  50'sinde
gebeligin oldugu bildirilmektedir (1.ref.s:1635).

Boy kisaligi Turner sendromlu kizlarda en sik
gozlenen bulgu olup, ¢ogu kez hastayr hekime getiren
nedendir. Boy kisaligindan growth hormonun anormal
regiilasyonu veya end-organin hormona duyarliligmin
degismesi sorumlu olabilir. Ug-onalti yas arasi 74
Turner sendromlu kiz ¢ocugunda yapilan bir
calismada 24 saatlik stirede GH’nun pik degeri

Resim 1. Turner sendromlu olguda; A. Ayak sirtinda lenfodem

ve tirnaklarda hiperkonveksite, B. Sac ¢izgisi
dusiklugin, C. Burun kokii basikligi, mandibulada
kuguklik, D. Yele boyun gorinami, kulaklarin
belirginligi, gogiis kafesinde genislik
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Resim 2. Olgunun  G-bandlama  yontemiyle  yapilan
kromozom analizinde 45,X0 karyotipi

gorilmektedir.

Olciilmiis, ayni yas normal kontrollerle ve kisa boylu
olup normal gelisim gosteren kiz ¢ocuklariyla
karsilagtirlldiginda  diigtik  bulunmugtur.  Normal
¢ocuklarda GH salmiminda gozlenen senkroni bu
hastalarda goriillmemekte ve GH pik degeri hepsinde,
ozellikle yas biiytidiikce azalmaktadir (2).

Bir bagka calismada ise 6-18 yas arasi TS’lu
¢ocuklardaki ortalama GH sekresyonu normal saglikli
¢ocuklardan farkli bulunmamistir. Ancak normal

cocuklarda GH duzeyi adolesan devrede artarken

cocuklarda ayni artig gézlenememistir (3).

Karlberg ve ark (5) bu hastalarin bitytimelerini
degerlendirirken, (6zelllikle infansi ve c¢ocukluk
donemi igin) tedavi edilmemis TS’lu ¢ocuklarin
Olciileriyle karsilastirilmalariin daha uygun olacagm
bildirmis ve ICP (Infancy-Childhood-Puberty)
buiytime modeli gelistirilmistir. Hastamizin bu modele
gore boyu Grafik 1'de gorilmektedir.

Bu hastalarin tedavisinde baslica kullanilan ajanlar
GH ve ostrojendir. Pavia ve ark (6)'nin ¢aligmasinda
GH ile birlikte diisikk dozda EE, (ethinyl estradiol)
verildiginde biiylime hizinin arttigi  belirtilmistir.
Dogal ostrojenlerin (17-beta 6stradiol) tek basina veya
GH ile kombine verildiginde etkilerinin daha biyolojik
oldugu bildirilmektedir. Yine bir anabolik steroid olan
oxandrolon’un  biiylimeyi  hizlandirip,  hastanin
ulasacag1 final boyu artiracagi rapor edilmistir (7). Bu
calismada 8.2-16.3 yas arast 35 TS'lu cocuga ortalama
33 ay tedavi verildiginde; biiylime hizinin tedavi
oncesinde 380.1 cm/yil iken, tedavinin 6. ayinda
5.8+0.3 cm/yil oldugu goriilmustiir.

TS’lu cocuklarda karbohidrat intoleransi da sik
goriilebilmektedir. Glukoz tolerans testi bozuklugunun
prevalanst % 15-43 arasinda degismektedir. Bu
intoleransin mekanizmast tam aydmlatilamamistir.
Insiilin  resistansinin  yanisira beta  hiicrelerinin

blil}/arllmasmdan sonra yetersiz veya gecikmis insiilin

salmmm gozlenmistir. Mozaik varyantlarin XO ve
yapisal X anormalligi gosteren karyotiplerden daha iyi

Bu olgularda GH tedavisine verilen cevap, izoleglukoz toleransi gosterdigi bildirilmektedir. TS’lu

GH eksikligi olan ¢ocuklara nazaran daha diigtiktiir.
Bu gozlem, biiytime geriliginin bir nedeninin de
hormona periferik cevabin diigiik olmasi olabilecegini
dustindiirmustiir (2).

Bu cocuklarda  spontan  biiyime  orami
arastirildiginda azalmis eriskin boyunun; intrauterin
buytime geriligi, puberte 6ncesi bilylime ve pubertal
gelisimin yetersiz olmasmm bir sonucu oldugu
duistiniilmektedir. Hausler ve ark’nin (4) ¢alismasinda
olgularin  ¢ogunun  prematiir oldugu, termde
doganlarm boy ve kilosunun belirgin olarak diisiik
saptandigi, muhtemelen plasental veya maternal
faktorlerin gebeligin son haftalarindaki intrauterin
buiytime geriliginden sorumlu olabilecegi belirtilmistir.
Ayni c¢alismada 1-7 yas arast ¢ocuklarm normal
gelisim gosterdigi, ancak 7.5 yasindan sonra istenilen
gelisimin  olmadigr  goézlenmigstir. Bu  durumun
muhtemelen dstrojen yetersizligine baglh olarak kemik
matiirasyonundaki gecikmeden kaynaklanabilecegi
ileri stirtilmiistiir (4).
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hastalarda  glukoz intoleransmin diabete doéniisme
riski, normal populasyonda oldugu gibi yasla birlikte
artmakta, GH ve anabolik steroidlerle yapilan
hormonal tedavilerin  beta hiicreleri

Yapilan aragtirmalarda GH kullanimmm 1 yillik
stirede aglik glukoz ve insiilin diizeyi tizerine 6nemli
bir yan etkisinin olmadig1 gosterilmistir. Ikinci yila
dogru aglik insiilin konsantrasyonu artmaya meyil
gostermistir. Oxandrolon’un karbohidrat
metabolizmast {izerine etkisi ise GH’dan daha
fazladir. Birinci yilin sonunda hastalarin % 44’iinde
glukoz toleransinin bozuldugu gosterilmistir. Ancak
buna ragmen aghk glukozu ve HbA;c konsantrasyonu
normal smirlarda kalmistir. Oxandrolon + GH tedavisi
alan hastalarda ise aclik insiilin konsantrasyonunda
artmaya meyil gozlenmistir. Ancak bunun klinik
onemi heniiz bilinmemektedir. Glukoz toleransindaki
bu degisikligin uzun siireli riskleri ise tam bir netlik
kazanmamustir (9).

Uzerine
gelecekteki etkisi 6nceden belirlenememektedir (8).



Turner sendromu ve literatliriin gbzden gecirilmesi

A. Balat ve ark.

TS'lu hastalarda immin fonksiyonda da hafif

anormalliklere rastlanmis olup bir calismada CD,"/

CDg" orami diisiik, CD46" (natural killer cells) diizeyi 6

yiiksek, otoantikor insidansi yiiksek saptanmistir. GH
tedavisi esnasinda CD," ve CD,'/CDg" oraninda hafif
artis gézlenmistir (10).

Sonug¢ olarak uygun ve etkin yaklagimla bu 7
hastalarda yeterli matiirasyona ulagilabilmekte, hatta
bu kizlar gebe kalabilmekte, bir kismi ise in vitro
fertilizasyonla terme kadar gocugunu
tastyabilmektedir. 8.
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