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46,X, i(Xq) Karyotipli Varyant Turner Sendromlu: Olgu Sunumu
Mahmut Balkan*, Nail Alp*, Ahmet Yalinkaya**, Hilmi Isi*, Turgay Budak*
OZET

Olgu on dort yasinda geng kiz, gelisme geriligi ve adet gorememe
sikayetleri nedeniyle poliklinigimize basvurdu. Fizik ve jinekolojik
muayenede; boy 130 cm, viicut agirligt 32.5 kg, sekonder seks karakterleri
infantil, himen anular ve intakt, vagen derinligi 7 cm, rektal tusede pelvis
bos palpe edildi. Gogiis deformitesi, yele boyun ve diisiik sa¢ c¢izgisi
izlenmedi. Ultrasonografide overler izlenemedi, uterus 1Ix7x4 mm
boyutlarindaydi. Periferik kanda lenfosit Fkiiltiirii ile yapilan karyotip
analizinde 46,X,i(X)(qter— ql10::q10— gqter) varyant Turner sendromu
olarak tespit edilmesi iizerine detayli laboratuvar incelemeleri yapild.
Plazma gonadotropin diizeyleri yiiksek, dstrojen ve progesteron diisiik
bulundu. Plazma TSH diizeyi hafif yiiksek, serbest T3 ve T4 diizeyleri hafif
diisiik, ultrasonografide tiroid bezi diffiiz olarak biiyitk bulundu. Achk
insiilin hipoglisemi testinde insiilin normal diizeyde bulundu. Growth
hormon diizeyi normal bulundu. Kemik yagst 10-11 yas ile uyumlu bulundu.
Olgunun IQ testinde zeka diizeyi normal bulundu. Olguda isitme kaybi ve
kardiyovaskiiler sistem patolojisi saptanamadi. Olgumuzda oldugu gibi
varyant Turner sendromunda klinik tablo klasik Turner sendromuna gore
daha hafif seyretmektedir.

Anahtar Kelimeler: Turner Sendromu,lzokromozom Xq

Variant Turner Syndrome With 46, X, i(Xq) Karyotype: A Case Report
SUMMARY

Case was 14 years-old girl having complaints of growth retardations
and primary amenorrhea. In the physical and gynecological examinations;
her height and weight were 130 cm and 45 kg, respectively and secondary
sex characteristics were infantile and hymen annular was intact and the
depth of vagina was 7 cm and, palpitate of pelvis was empty. The case did
not show broad chest, neck webbing and low posterior hairline. Uterus
dimensions were 11x7x4 mm and ovaries were not seen in
ultrasonographyic examination. Karyotypes in the peripheral blood cells
were variant Turner Syndrome with isochromosome Xq constitution; 46,X,
i(Xq), so made detailed laboratory analysis. She had high plasma
gonadotropin and low estradiol and progesterone and slightly high plasma
TSH and slightly low free T3 and T4 hormone levels. Ultrasonography
showed that thyroid was diffuse. Insulin and growth hormone levels were
normal. The bone age was 10-11 year and compatible with her age. 1Q test
in the patient was found the normal. In the variant turner syndrome, clinic
table was slighter than Classic Turner Syndrome as in our case.

Key Words: Turner Syndrome, Isochromosome Xq.
GIRIS
Turner sendromu yalnizca kiz ¢ocuklarin1  1938’te  Henry Turner tarafindan go6gis

etkileyen andploidi seklindeki bir kromozom gelisimi, menstruasyon ve genital killanma gibi
diizensizligidir. Turner sendromu ilk kez sekonder  seks  karekterleri  yodniinden
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gelismemis ve disiik kilolu bir kadinda
tamimlanmigtir. Daha sonra bu hastaligin, X
kromozomunun tamami ya da bir kisminin
kaybolmas1 sonucu ortaya ¢iktig1 anlagilmistir.
Konsepsiyondaki sikligi ¢ok yiiksek olmasina
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 send-
romunun siklig1 yakalagik olarak 1/5000 dir.
Turner sendromlu biitiin olgular arasinda 46,
XX, i(Xq) genotip siklig1 ise %10’dur (1).

Hastaliktaki semptomlar, X kromozomun-
un eksilme oranina ve mozaisizm durumuna
gore ¢ok degisiklik gostermektedir. Kardinal
bulgular s0yle siralanabilir:  kisa  boy
(genellikle 150 cm’den kisa), disgenetik
gonadlar (streak gonad), seksiiel immaturite,
primer amenore, yele boyun, kalkan gogiis,
meme uglarimin normale gore daha acik aralikli
olmasi; kubitus valgus (kollarin tagima agisinin
artmasi), kardiyovaskiiler ya da renal anomali-
ler ve diger somatik anomaliler. 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 oOnemlidir. Xp delesyonlu hastalarda
kisa boy ve dogumsal anomaliler izlenirken,
Xq delesyonlu hastalarda sadece gonadal
disfonksiyonu gdzlenir. Buna karsin izokromo-
zom Xq’lu [i(Xq) karyotipli] hastalar ise klinik
olarak klasik 45,X karyotipli hastalara benzer
(1,2).

Bu caligmamizda, 46,X,i(Xq) karyotipli
varyant Turner olgusunun klinik ve laboratuvar
bulgularmi, klasik Turner senndromu ile karsi-
lastirarak sunmay1 amagladik.

OLGU SUNUMU

Dicle Universitesi Tip Fakiiltesi Kadin
Hastaliklar1 ve Dogum poliklinigine gelisme
geriligi ve adet gorememe sikayetleri nedeniy-
le basvuran olgu (Z.G.dosya n0:574406,
protokol no: 2003020338) on dort yasinda, 130
cm boyunda, 32.5 kg agirliginda, sekonder
seks karakterleri infantil, himen anular intakt,
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vagen derinligi 7 cm, rektal tusede pelvis bos
palpe edildi. Gogiis deformitesi, yele boyun ve
diisiik sa¢ ¢izgisi izlenmedi. Ultrasonografide
overler izlenemezken uterus 11x7x4 mm
olarak izlendi ve yapilan bu fizik ve jinekolojik
muayene sonucunda Turner Sendromu On
tanis1 konuldu. Olgu, karyotip analizi igin
Tibbi Biyoloji-Genetik Boliimii Genetik Tani
Merkezine refere edildi. Kromozom analizi
icin periferik kanda uygun protokoller
kullanilarak iki lenfosit kiltlirii yapilds,
ortalama 12 preparat hazirlandi. Hazirlanan
preparatlardan biri direkt geri kalanlar1 Giemsa
bantlama teknigi (GTG) ile boyanarak
incelemeye alindi, 100 metafaz plaginda
kromozom analizi yapildi, biitiin metafazlarda
46,X, 1(X)(qter—ql0::ql0—qter) karyotip
kurulusu saptand: (sekil 1) ve varyant Turner
sendromu tanis1 konuldu.

Sekil 1. 46,X, i(Xq)(qter—ql0::q10—qter)
olgunun metafaz ve karyotipi
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Laboratuvar  incelemesinde; plazma
gonadotropin diizeyleri yiiksek, Ostrojen ve
progesteron, diisilk bulundu. Plazma TSH
diizeyi hafif yiiksek, serbest T3 ve T4 diizey-
leri hafif diisiik, ultrasonografide tiroid bezi
diffiiz olarak biiyiikk bulundu. Aclik insiilin
hipoglisemi testinde insiilin diizeyi normal,
Growth hormon diizeyi normal ve kemik yas1
10-11 yas ile uyumlu bulundu. Olgunun IQ
testinde zeka diizeyi normal sinirlarda bulundu.
Olguda isitme kayb1 ve kardiyovaskiiler sistem
patolojisi saptanamadi. Olgunun klinik ve
laboratuvar bulgular1 Tablo 1’de verildi.

Tablo 1. Olgunun klinik ve laboratuvar

bulgulari.

Boy 130 cm
Agirlik 32.5kg
Meme geligimi Infantil
Pubik ve aksillar Infantil
killanma

Gogiis deformitesi  Izlenmedi
Yele boyun [zlenmedi
Diisiik sa¢ cizgisi  Izlenmedi
Kubitus valgus Izlenmedi
Himen anular intakt
Vagen derinligi 7

Uterus Hipoplazik
Overler Izlenemedi
Primer amenore var

46,X, i(X) (qter—q10:

Karyotip :q10—qter)
LH 24,31 mlU/ml
FSH 45,46 mlU/ml
Testosteron 0,179 pg/ml
Progesteron 0,247 nmo/1
Estradiol 14,78 pg/ml
Prolaktin 18,19 ng/ml
T3 2.17 ng/ml
T4 8,56 ug/dl
TSH 4,76 ulU/ml
T3 0,464 ng/dl
T4 0,866 ng/dl
Aclik kan sekeri 79.46 mg/dl
Aclik insiilin

hipoglisemi

tegtirflgde insiilin Normal
diizeyi

Growth hormonu  0.99 ng/ml

TARTISMA

Turner sendromunda diabet siklig1 olduk¢a
yiiksektir (%15). Forbes ve Engel (3), ¢alisma-
sinda, diabetli alt1 Turner sendromulu olgunun
ikisinde 1(Xq) karyotipi saptamistir. Olgumuz-
da ise glukoz degeri normal ve yapilan oral
glukoz tolerans testinde hiperglisemi saptan-
madi. Ayrica aglik insiilin hipoglisemi testinde
de insiilin diizeyi normal saptandi. Literatiirde
i(Xq)’lu hastalarin klasik Turner sendromlu
hastalara gore otoimmiin tiroid hastaliklarina
yakalanma egiliminin daha yiiksek oldugu
bildirilmektedir (2,3). Olgumuzda da plazma
tiroid hormon diizeylerine bakildiginda TSH
diizeyinin hafif yiliksek, T3 ve T4 diizeylerinin
hafif diigik oldugu goriildi. Literatiirde i(Xq)
olgularinda plazma gonadotropinlerin diizeyi
yiiksek oldugu bildirilmektedir (2,3). Olgu-
muzda da bulgular literatiirle uyumlu bulundu.

Olgumuzda literatiirle uyumlu olarak, psi-
kometrik test sonuglari mental retardasyonlu
klasik Turner sendromlulara benzememektedir
ve 1(Xqg)’lu olgularda gorildigi gibi zeka
diizeyi normaldir(2).

Literatiirde Klasik Turner sendromu ile
1(Xq)’lu hastalar arasinda klinik 6zelliklerdeki
benzerlik ve farkliliklar tartisilmistir. Bazi
aragtirmacilara gore; Klasik 45,X karyotipli
Turner sendromu olgular tek bir X kromozom-
una sahiptir ve bu nedenle genetik materyal
olarak yalmzca X’in bir kisa ve bir uzun kolu-
na sahiptirler. Oysa, 46,X,i(Xq) karyotipli
varyant turner sendromlu olgular X’in yalnizca
bir kisa kola sahipken ii¢ uzun kola sahiptir.
Ayrica iki belirgin C bant bolgelerine sahip
olan i(Xq) muhtemelen onlarin arasinda X’in
kisa koluna ait kisa bir segment de tagimakta-
dir. Klasik Turner sendromu ile i(Xq) arasinda-
ki klinik 6zelliklerdeki farkliliklarin bu neden-
le gelistigi one siirilmektedir (2). Baz1 arastir-
macilara gore ise de; 1(Xq)’lu disiler yalnizca
bir X kromozomuna sahip olan tipik Turnerli
disilerle ayni fenotipi gostermektedirler. Lyon
hipotezine goére, normal disi embriyosunun
gelisiminin erken embriyonal doneminde her
bir hiicredeki iki X kromozomunun birinde
rastgele bir inaktivasyonun gelistigini ileri
striilmektedir. Bu durum disiye ortalama
olarak erkek ile aynt miktarda X kromozom
materyaline sahip olma olanagini saglar. Son
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calismalar, X kromozomu iizerinde bu inakti-
vasyondan kagan genlerin bulundugunu goster-
mektedir. X kromozomunun c¢esitli bolgelerine
yerlesmis olan ve inaktivasyondan kagan gen-
ler bulunurken, bu genlerin bir ¢ogunun kisa
kolun distali {izerinde yerlesmis oldugu ileri
stiriilmektedir (4). Bu sekilde, normal bir disi
tam bir X kromozomundaki fonksiyonel gen-
lere ve ayrica buna ilavetten biiyiik bir kismi
inaktive olmus X kromozomunun hala aktif
olan kisa kolunun distalindeki fonksiyonel
genlere sahiptir. Bir bagka deyisle bu kisa
kolun distali olmayan X kromozomlu disiler
normal olarak bu bolgedeki aktif olan genlere
sahip olmayacaklardir. Sonug¢ olarak bu X
izokromozomuna sahip bir disi yalnizca bir X
kromozomuna sahip olan tipik Turnerli disiler-
le aym1 fenotipi gosterecektir (5). Olgumuzda
ise klinik tablo Turner sendromuna gore daha
hafif seyretmektedir. Bu iddialarin dogrulan-
masi agisindan bdyle olgularin daha detayli
aragtirilmas1 gereklidir.
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