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Ozet

Summary

Amac¢: XY gonadal disgenezili olgulara yaklagimin, bir vaka
nedeniyle giincel literatiir esliginde tartigilmasi .

Calismanin Yapildigi Yer: Ege Universitesi Tip Fakiiltesi Kadin
Hastaliklar1 ve Dogum Anabilim Dali, Bornova, fzmir

Olgu Sunumu: 26 yasindaki olgu klinigimize primer amenore
yakinmasi ile bagvurdu. Fizik muayenede disi fenotipi ve
normal disi eksternal genital organlar saptandi.
Transabdominal pelvik sonografide normal bir uterus ve
fibrotik iki over izlendi. Postmenopozal diizeyde FSH ve LH
seviyeleri, diisiik estradiol seviyesi ve 46XY karyotipi sap-
tanan hastaya Swyer sendromu tanisi ile laparoskopik
gonadektomi uygulandi. Histopatoloji sonucu benign olarak
geldi.

Sonug¢: Malign gonadal tiimor gelisme riskinden dolay1
fenotipik disilerde Y kromozomu tasiyan gonadal doku ta-
n1 konduktan sonra ekstirpe edilmelidir. XY genotipi ol-
mas1 normal uterin ve endometriyal cevabi etkilemedigin-
den, oosit donasyonu ve in vitro fertilizayon yolu ile gele-
cekteki gebelik olasihigr diigiiniilerek uterusun korunmasi
Onerilmektedir.

Anahtar Kelimeler: Swyer sendromu, Laparoskopik gonadektomi
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Objective: Discussion of the approach to the patients with XY
gonadal dysgenesis regarding to current literature due to a
case.

Institution: Ege University, Faculty of Medicine, Department of
Obstetrics and Gynecology, Bornova, Izmir

Case Report: The patient who is 26 years old applied to our clinic
with a complained of primary amenorrhoea. She had female
phenotype and normal external genital organs on physical
examination. Also, a normal uterus and two fibrotic ovaries
were observed on transabdominal pelvic sonography. To the
patient who had postmenopausal FSH and LH levels, low
oestradiol levels and 46XY karyotype, with a diagnosis of
Swyer syndrome, laparoscopic gonadectomy was performed.
The hystopathological examination revealed no malignancy.

Conclusion: In phenotypic females after the diagnosis of Y chro-
mosome carrying gonadal tissue, this must be extirpated due
to the risk of malignant gonadal tumour development. Since
XY genotype does not affect normal uterine and endometrial
response, preservation of uterus is proposed with a possibil-
ity of future pregnancy in a way of oocyte donation and in
vitro fertilization.
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Bilateral testikiiler disgenez saptanan olgularda XY
karyotipi ve normal disi eksternal ve internal genital organ-
lar1 bulunmaktadir. Bu olgularda gonadlar yerine fibroz
bandlar bulunmakta ve gonadlarin olmamasi sonucunda
pubertede primer amenore ve sekonder seksiiel karakterle-
rin gelismemesi izlenmektedir. Testikiiler regresyon
internal ya da eksternal genital diferansiasyonun gelisimin-
den Once ortaya ¢ikmaktadir (1). Swyer sendromu nedenle-
rinden bir tanesi SRY gen mutasyonudur (2). Folikiil
stimiile edici hormon, postmenopozal diizeyde saptanir. Y
kromozomu tasiyan fenotipik disilerde gonadal neoplazi
gelisgme riski artmigtir.  Fibrotik gonadal dokuda
gonadoblastom, disgerminom ve daha az siklikta
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embriyonal  karsinom  gelisebilir. XY  disilerde
gonadoblastom riski %25 ile %70 arasinda degismektedir.
flerleyen yasla birlikte risk artar. Otuzlu yaslarda bu risk
%350-%70 ve kirk yasinda %80’e yiikselir (3,4).

Bu calismada 26 yasinda XY gonadal disgenezi tanisi
konan ve laparoskopik yaklagimla bilateral gonadektomi
uygulanan olgu sunulmustur.

Olgu Sunumu
26 yasinda ve bekar olan olgu klinigimize primer
amenore yakinmasi ile basvurdu. Olgu klinigimize bas-
vurmadan Once 4 yil siireyle kombine Ostrojen ve
progesteron tedavisi kullanarak diizenli adet gormekteydi.
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Fizik muayenede disi fenotipinde, normal disi
eksternal genital organlari ve meme gelisimi izlendi. Pubik
ve aksiller killanma seyrekti. Hymen anniiler tipte ve intakt
idi. Folikil stimiile edici hormon diizeyi 137 mIU/mL ve
luteinizan hormon diizeyi 29.6 mIU/mL olarak saptandu.
Ayrica normal disi testosteron diizeyi ve diisiik estradiol
diizeyi mevcuttu. Karyotip 46 XY olarak bulundu.
Karyotiplemede, 72 saatlik lenfosit kiiltiirli ve standart
GTG bantlama yontemi kullanildi. Pelvik manyetik rezo-
nans incelemede uterus net izlenmesine ragmen her iki
over bant seklinde izlendi. Transabdominal pelvik
sonografide uterus 8.5 x 3.5 x 2 cm olarak 6l¢iildi. Her iki
over fibrotik olarak izlendi ve uzun akslar1 2 cm olarak
Olciildii. Renal sonografi ve intravendz iirografi ile pelvis
ve lreterlerde anomali saptanmadi.

Olguya laparoskopik bilateral gonadektomi uygulan-
di. Laparoskopik gézlemde uterus normal, overler bilateral
fibréz band seklinde (normal anatomik lokalizasyona gore
daha yukarida, fossa ovarika diginda ve ligamentum
suspansorium ovari ile baglantili) izlendi. Histopatolojik
incelemede disgenetik gonadlarda neoplazik gelisim iz-
lenmedi. Olguya hormon replasman tedavisinin devami ve
periyodik kemik mineral dansitesi kontrolii 6nerildi.

Tartisma
Y kromozomu, testis belirleyici faktorii kodlayarak
seks differensiasyonunda en Onemli regiilatér gorevini
goriir (5). Boylelikle Y kromozomuna sahip embriyolarda
testis gelisir ve erkek fenotipi olusur, Y kromozomu olma-
yan embriyolarda ise overler gelisir ve disi fenotipi olusur.

Gonadal disgenezi, 46XY karyotip, disi fenotipi, sek-
stiel infantilizm, miilleriyan sisteme ait yapilarin varlif1 ve
bilateral fibroz band seklinde gonadlar ile karekterizedir
(6). FSH ve daha az olarak LH postmenopozal diizeydedir.
Hem sporadik hem familyal vakalar bildirilmistir. X’e
bagli ve otozomal resesif formlar1 mevcuttur (3).

Primer gonadal yetmezlik ve bunun sonucunda geli-
sen gonadal steroidlerin bozulmus salinimi negatif geribil-
dirim mekanizmasimin bozulmasina ve luteinizan hormon
ve folikiil stimiile edici hormon diizeylerinin artmasina
neden olmaktadir. Gonadal yetmezlik ve primer amenore
siklikla genetik anormaliklerle birlikte goriilmektedir.
Hipergonadotropik  hipogonadizm tamisinda  gonadal
disgenezi yaninda parsiyel X kromozom delesyonu, seks
kromozom mosaisizmi, ¢evresel ve terap6tik ovarian tok-
sinler, XX karyotipi olan bireylerde 17-beta hidroksilaz
eksikligi ve galaktozemi ayiricit tanida diisiiniilmelidir.
Primer amenore saptanan olgularda folikiil stimiile edici
hormon diizeyi yiliksek saptanirsa ayirici tani igin mutlaka
karyotip istenmelidir. Folikiil stimiile edici hormon diizeyi
yiiksekligi ile 45, X0 karyotipi birlikteliginde Turner
sendromu tanis1 konur. Parsiyel X kromozom delesyonu,
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mosaisizm ve gonadal disgenezi ayirict tanilart igin
karyotip analizi kosul olmaktadir.

Malign gonadal timdr gelisme riskinden dolay:
fenotipik digilerde Y kromozomu tasiyan gonadal doku tani
konduktan sonra ekstirpe edilmelidir. Gonadoblastoma,
disgerminom ve daha az olarak embriyonel karsinom en
sik goriilen timorlerdir (7). Laparoskopik yontemle
bilateral =~ gonadektomi  uygulanabilmektedir  (8.9).
Preoperatif manyetik rezonans inceleme gonadal dokunun
lokalizasyonunun saptanmasinda yardimci olmaktadir.
Bizim olgumuzda da laparoskopik bilateral gonadektomi
uyguland1 ve histopatolojik incelemede malignite saptan-
madi. Hastamiz postoperatif — 1.giinde herhangi bir
komplikasyon gelismeden taburcu edildi.

Y kromozomu tasiyan ve disgenetik gonadlari olan
olgularda gonadal neoplazi riski %25-70 tir (3,4). Gonadal
neoplazi puberte dncesi ve genc adolesanlar: etkileyebile-
ceginden erken tani ¢cok énemlidir. Primer amenoresi ya da
dismorfik somatik 6zellikleri olan tiim olgularda Y kromo-
zomunun saptanmasi i¢in karyotip tayini yapilmalidir.
Gonadal disgenezide olgular familyal olabileceginden tiim
diger aile bireyleri de taranmali ve takip edilmelidir.

XY genotipi olmas: normal uterin ve endometriyal
cevab1 etkilemez (5,10). Normal gebelik ve dogumun
olabilirligi, XY disgenezili bireylerde uterusun fizyolojik
kapasitesini gosterir. In vitro fertilizasyon ve embriyo
transferi sonrasi bu olgularda gebelik olusabilmekte ve
hormon replasmani ile terme ulagmaktadir (11). Bu neden-
lerle oosit donasyonu ve in vitro fertilizayon yolu ile gele-
cekteki gebelik olasiligi diisiiniilerek uterusun korunmasi
Onerilmektedir.
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