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OZET

Tibbi Biyoloji Anabilim Dali Genetik Tani laboratuvarina Ambigious
Genitalya on tanisi ile génderilen 40 giinliik olgu; 26 yasindaki annenin
ikinci gebeliginin, ikinci canli dogumundan, ikinci yagayani olup, kusma ve
huzursuzluk sikayetleri nedeniyle cocuk cerrahisi poliklinigine bagvurdu.
Fizik muayenesinde; cinsel kimlik gelisimi erkek yoniindeydi. Kromozom
analizi icin hiicre kiiltiirii uygulandi. Hazirlanan preparatlar giemsa boya
teknigi (GTG) ile boyanarak 100 hiicre sayildi 15 metafazda karyotip
yapildr ve 46,XX karyotipi saptandi ve olgu konjenital adrenal hiperplazi
yoniinden degerlendirmeye alindi. Konu mevcut literatiir bilgileri 15181nda
tartisildi.

Anahtar
Bozukluklart.

Kelimeler:  Ambigious  Genitalya,Karyotip, Cinsiyet

46,XX Karyotype in a Male with Ambigious Genitalia: A Case Report

SUMMARY

40 days old case who were diagnosed with ambigious genitalia were sent
to laboratory of cytogenetics. Mother was 26 years old and have to alive
children and case were the second child and applied to Child Surgery
Department due to continiously vomiting and uneasy conditions. Sexual
development were as male on physical examinations. Cell culture was
applied for chromosomal analysis. Slides were stained with Giemsa
Banding Staining (GTG) and 100 cells were totaly counted and karyotyping
were done with 15 metaphase. Chromosome with 46,XX karyotype. Case
were taken under consideration of congenital adrenel hyperplasia after
evalution of karyotype. Case were discussed according to by information of

Cilt:31, Say1:2, (65-67)

presents literatures.
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GIRIS

Yeni dogan bir bebekte ambigious
genitalya acil bir durumdur. Konunun 6nemi,
bu durumun tibbi anlamda acil miidahale
gerektirebilmesi yaninda, cinsiyet seciminde
gecikme ya da uygun olmayan cinsiyetin veril-
mesine kadar uzanan sosyal boyutu olmasin-
dan kaynaklanmaktadir (1).

Genital organlari belirsiz hastalarda en acil
incelemeler karyotip ve hormon tetkikleridir.
Kromozom analizleri, disgenetik gonadlar ve
onlarin malignite risklerinin ayiric1 tanisinda
yardime1 oldugu gibi interseks anomalilerinin

siiflandirilmasi i¢in de mutlaka yapilmalidir
(2).

Cinsiyet kromozomlarinin sayisal ve/veya
yapisal diizensizliklerinden kaynaklanan hasta-
liklar ¢ok ¢esitlilik gostermektedir (3,4). Cinsi-
yetin belirlenmesinde X ve Y kromozomlari-
nin belirleyici oldugu, bununla birlikte bazi
otozomal kromozomlarin da anahtar rol oyna-
dig1 artik bilinmektedir.

Cinsiyet gelisiminde en Onemli roli Y
kromozomu oynamaktadir. Y kromozomunun
varligi veya yoklugu en Onemli etkendir. Y
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kromozomu {izerindeki genlerin, hem X
izerindeki hem de otozomal genlerle etkilese-
rek, farklilagmamis gonadlarin testis sekline
gecmesini  sagladigini  gdsteren g¢alismalar
bulunmaktadir (5). Cinsiyeti belirleyici genin
(SRY) Y kromozomunun kisa kolu {izerinde
TDF (testis tayin eden faktor) bolgesine yerles-
mis oldugu bildirilmigtir (6). Boylece Y
kromozomu iizerinde TDF varsa erkek, yoksa
disi yoniinde gelisme olacaktir. Bu bdlgenin X
ve Y kromozomlarinin homolog oldugu
bolgelerin  disinda kalmasi rekombinasyonu
onlemektedir (5). Ancak nadirde olsa 46,XX
erkeklerde TDF bolgesinin Y kromozomundan
X kromozomuna transloke oldugu, 46,XY
disilerde ise bu bolgenin delesyonlar1 ya da
mutasyonlar1 saptanmistir (5,7). Bu nedenle
seks kromozom diizensizliklerinde ve seksiiel
gelisim kusurlarinda karyotip analizleri biiyiik
Onem tasimaktadir.

Diisiik APGAR skoru nedeniyle, dogum-
dan sonra 2 giin siireyle Siirt Devlet Hastanesi-
nde takip edilen olgu, taburcu edildikten
sonraki 40 giinliik donemde emmesinin zayif
olmasindan, kusmalarindan ve genel durumu-
nun kdétiilesmesinden otiirii tekrar degerlendi-
rilmis ve elektrolit embelanst 6n tanistyla
D.U.T.F. Pediatri Servisine sevk edilmis olup.
Ambigious Genitalia Oon tamsi ile Tibbi
Biyoloji Anabilim Dali Genetik Tan1 Laboratu-
varina kromozom analizi i¢in gonderilmistir.

GEREC VE YONTEM

Olgunun anne ve babasinda akrabalik
durumu mevcut degildir. 26 yasindaki annenin
ikinci gebeliginin, ikinci yasayan1i olan
olgunun 1 erkek kardesinde herhangi bir cinsel
problemin olmadig1 6grenildi.

Kromozom analizi i¢in uygun protokoller
kullanilarak iki kdltiir yapilmig, ortalama 12
preparat hazirlandi. Hazirlanan preparatlardan
biri direkt geri kalanlari Giemsa bantlama
teknigi (GTG) ile boyanarak incelemeye alindi,
100 metafaz plaginda kromozom analizi yapil-
di, lenfosit kromozomlar1 46, XX yoniinden
degerlendirildi ve bantli metafazdan karyotip
yapildi. Ayrica Buccal smear’de X kromatine
bakildu.
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BULGULAR

Hastanin fizik muayenesinde; genito-iiriner
sistemde, fallus mevcut olup, penoskrotal
diizeyde hipospadias izlendi, skrotal yapi ile
uyumlu bir goriinlim varligina karsilik testis-
lerin ve adveksiyonel yapilarin (testisler ve
ilave olusumlar) bulunmadigi saptandi. Batin -
Pelvik ultrasonografide uterus mevcut olup,
uretral agikliga 2-3 cm proximalden fistiilize
olmus, karaciger, dalak, bobrekler ve siirrenal-
lerin parankim yapilariyla boyutlarinda ve
intra-, ekstra hepatik safra yollariyla safra
kesesinde herhangi bir anormallik saptanama-
di. Pankreas ve pena aortik bolgeler gaz distor-
siyonu nedeniyle net olarak degerlendirileme-
di. Ayrica inceleme aninda mesane bos
oldugundan pelvik inceleme yapilamadi.

Hormon tetkik sonuclari;
Normal Degerler

LH 10,161 mlU/ml

(Cocuk : 2.5 — 16 mlU/ml)
FSH 10,766 mlU/ml

(Cocuk : <2.5 — 16 mlU/ml)
T 03,72 pg/ml (Erkek : 8,69 —
54,6 pg/ml)
Progest : 60,00 nmo/l (Erkek : 1,5 —
7,0 nmol/l)

Buccal smear’de X kromatin pozitif olarak
belirlendi. Periferik kanda lenfosit kiiltiirii ile
yapilan kromozom analizinde 46,XX karyotipi
tespit edildi (sekil 1).
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Sekil Olguya ait 46, XX kromozom
kurulusunun metafaz plagt ve karyotipi
(1000X)

TARTISMA

Cocuklarda meydana gelen genital organ
belirsizligi (ambigious genitalya) vakalarinin
anlagilabilmesinde gonad gelisiminin, i¢ ve dis
genital organlarn farklilagmasinda etkili fak-
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torlerin bilinmesi gerekmektedir. Ciinkii ambi-
gious genitalyali bir ¢ocugun dogmasi hem
tibbi hem de sosyal acidan acil bir durum
olarak kabul edilir. Aym1 zamanda dogumla
birlikte giindeme gelen cinsiyet sorununu
yanitlama giicliigii, aile ve tibbi personeli zor
duruma sokmaktadir (2).

Adrenogenital sendrom steroid hormon
biyosentezini ilgilendiren otozomal resesif
bozuklugu kapsamaktadir. Nadir durumlarda
genital belirsizlik de gosterdigi belirtilmek-
tedir. En sik, 21 hidroksilaz eksikligi sonucu
goriilen  konjenital adrenal hiperplazidir.
Calismamizda ambigious genitalya Ontanisi ile
gonderilen olgu incelendi. Erkek fenotipi
yapisindaki olgunun 46,XX karyotipine sahip
oldugu belirlendi. Bu sendrom, ¢esitli enzim
eksikliginden kaynaklandigindan ve bu yonde
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