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45,X/46,X,i(Xq) Karyotipe Sahip
Iki Mozaik Turner Sendromu Olgusu

Two Turner Syndrome Patients with the
Mosaic 45,X/46,X,i(Xq) Karyotype:
Case Report

OZET Turner sendromu siklikla goriilen cinsiyet kromozomu anéploidilerinden biridir. Canl dogan
kiz ¢ocuklarinda 1/4000 siklikta goriilmekte olup, olgularin yaklasik %5’inde 45,X/46,X, i(Xq)
mozaik kurulusu gézlenmektedir. Turner sendromu, bityiime geriligi, gonadal disganezinin neden
oldugu yetersiz kadin seks steroid hormon diizeyi ve infertiliteye neden olur. Bu ¢alismada, adet
gorememe sikayeti olan 18 yasindaki 2 olguda mozaik 46,X,i(X) (qter—q10::q10—qter) karyotipi
belirlendi. Mozaik Turner sendromunda klinik tablo klasik Turner sendromuna gore daha hafif
seyretmektedir.

Anahtar Kelimeler: Turner sendromu; izokromozomlar

ABSTRACT Turner’s syndrome is one of the most common chromosomal aneuploidy disorders.
Turner’s syndrome occurs in 1 in 4000 live-born girls and approximately 5 to 10 percent of them
have mosaic isochromosome 45,X/46,X,i(Xq). Turner’s syndrome is associated with reduced adult
height and with gonadal dysgenesis, leading to insufficient circulating levels of female sex steroids
and to infertility. In this study, we presented 18 year-old two girls having complaints of primary
amenorrhea with mosaic 46,X,i(X)(qter—q10::q10—qter) karyotypes. In the mosaic Turner’s syn-
drome, clinical table was slighter than classic Turner’s syndrome as in our cases.

Key Words: Turner syndrome; isochromosomes
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urner sendromu (TS), bityiime geriligi, gonadal disgenezi, boyunda

yelelenme, infertilite, kardiyovaskiiler ve renal malformasyonlar, hi-

pertansiyon, diyabet, isitme kayba ve iskelet anomalileri ile karakte-
rize kromozomal bir bozukluktur.!® TS’de, cinsiyet kromozomlarindan
birinin (X veya Y kromozomu) tamamen veya kismen kayb: goriilmektedir.*
TS’nin, konsepsiyonda sikliginin yiiksek olmasina ragmen (1/50-1/200),
yaklagik %99u intrauterin mortalite ve kayipla sonuglanmakta, yaklagik
%1’i canli dogmaktadirlar. TS, spontan abortuslarin %7-10'nu kapsamakta-
dir’ TS olgularinin yaklagik yarisinda 45,X karyotipi goriilmektedir. Olgu-
larin yaklasik %15’i sayisal mozaisizm [45,X/46,XX gibi]; %5-10'unda X
kromozomunun uzun kolunun duplikasyonu [46,X,i(Xq)], %15’i mozaik
45,X/46,X,i(Xq), %5’i 45,X ve bagka X kromozomu anomalisi gibi yapisal
diizensizlikler gosterir.®
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Bu ¢alismamizda, mozaik 45,X/46,X,i(Xq) kar-
yotipi gosteren 2 olgumuzun klinik ve laboratuvar
bulgularini sunmay: amagladik.

I OLGU SUNUMLARI

OLGU 1

Samsun Kadin Hastaliklar1 ve Dogumevi poliklini-
gine adet gorememe sikayeti nedeniyle basvuran
18 yasindaki kiz hasta. Olgunun fizik muayenesin-
de 37 kg (<3 persantil) agirhiginda, 147 cm (3 per-
santil) boyunda, elde 4. ve 5. parmaklarin kisa
oldugu goriildii. Hastanin meme gelisimi Tanner
evrelemesine gore Evre 1-2 olarak degerlendirildi.
Pubik killanma minimal olup koltuk alt1 killanma
yoktu. Himende saat 6 hizasinda kaideye inen ¢en-
tik vardi. Pelvik USG’de uterus rudimenter (35 x
20 mm) olup overler izlenemedi. Yapilan fizik ve
jinekolojik muayene sonucunda olgu 1, TS 6n tani-
styla kromozom analizi yapilmak iizere sitogenetik
laboratuvarina refere edildi. Kromozom analizi i¢in
periferik kanda uygun protokoller kullanarak len-
fosit kiiltiirii yapildi. Hastanin periferik kan kiltii-
(GTG) ile
boyanarak incelemeye alindi, 100 metafaz plagin-

rinde Giemsa bantlama teknigi
da kromozom analizi yapildi, mozaik 46,X,i(X)
(qter—q10::q10~qter) [%60]/45,X [%40] karyotip
kurulusu tespit edildi (Sekil 1, Sekil 2). Hastanin
HRT o6ncesi FSH diizeyi 58.56 mIU/mL, LH diizeyi
25.36 mIU/mL bulundu. Plazma TSH diizeyi 4.1
pIU/mL (0.27-4.2 pIU/mL), T3 ve T4 diizeyleri s1-
rasiyla 3.8 pg/dL (2.3-4.2 pg/dL) ve 1.36 nd/dL
(0.93-1.7 ng/dL) normal bulundu. Olgunun prolak-
tin (10.76 ng/mL) diizeyi normal, estradiol (15.56
pg/mL) diizeyi ise normalden diisiik bulundu. Olgu
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SEKIL 1: Olgu 1’e ait metafaz.
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SEKIL 2: i(Xq) kromozomu, X kromozomu ve ideogrami.

hormon replasman tedavisiyle (HRT) adet gormek-
teydi. Hastanin anne ve babas: arasinda akrabalik
yoktu. Hastanin anne ve kiz kardesinde normal
kromozom yapis1 gozlendi. Olgu ilkokul mezu-
nuydu. Hastanin izlendigi siire igerisinde evlendi-
gi 6grenildi.

OLGU 2

18 yasindaki kiz hasta adet gorememe nedeniyle
Kadin Hastaliklar1 ve Dogum polikliniginden sito-
genetik laboratuvarina refere edildi. Olgunun fi-
zik muayenesinde 47 kg (3-10 persantil)
agirhiginda, 153 cm (10-25 persantil) boyunda ol-
dugu goriildi. Hastanin meme gelisimi Tanner ev-
relemesine gore Evre 1 olarak degerlendirildi.
Pubik killanma minimal olup koltuk alt1 killanma
yoktu. Pelvik USG’de uterusun olmas1 gereken
yerde bant seklinde yap: gozlenip overler izlene-
memistir. Laboratuvar incelemelerinden tam kan
sayimi, tam idrar tetkiki biyokimyasal inceleme-
leri normaldi. Kan sekeri, karaciger ve bobrek
fonksiyon testleri normal bulundu. Hastanin HRT
oncesi FSH diizeyi 64.97 mIU/mL, LH diizeyi
26.72 mIU/mL bulundu. Plazma TSH diizeyi 4.89
plU/mL (0.27-4.2 pIU/mL) diizeyi hafif yiiksek, T3
ve T4 diizeyleri sirasiyla 4.1 pg/dL (2.3-4.2 pg/dL)
ve 1.25 nd/dL (0.93-1.7 ng/dL) normal bulundu.
Olgunun prolaktin (11.41 ng/mL) diizeyi normal,
estradiol (13.57 pg/mL) diizeyi ise normalden dii-
stik bulundu. Hastanin anne ve babas: arasinda ak-
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rabalik yoktu. Olgumuz ortaokul mezunuydu.
Kromozom analizi i¢in periferik kanda uygun pro-
tokoller kullanarak lenfosit kilttirii yapildi. Hazir-
lanan preperatlar GTG ile boyanarak incelemeye
alindi, 100 metafaz plaginda kromozom analizi ya-
pildi, mozaik 46,X,i(X) (qter—»ql0::q10-qter)
[%77]/45,X[%23] yapist tespit edildi.

I TARTISMA

TS spontan diisiiklerde en sik goriilen kromozomal
anomali iken, canli dogumlarda daha az siklikla
gozlenir. X kromozomu i¢in monozomi, gametler-
den birine seks kromozomu katilamamast, eksiklik
veya erken embriyo agsamasinda zigottan seks kro-
mozomunun kaybiyla meydana gelir. izokromo-
zom Xq mayoz béliinmede bir hata sonucu
olugsmaktadir. X kromozomunun kisa kolunda bu-
lunan genler i¢in monozomik olan i(Xq) olgulari,
X inaktivasyonundan kagan genetik materyalin tek
bir kopyasinin, normalde iki kopya tarafindan ya-
pilan islevleri yerine getirememesinden kaynakla-
bildirilmektedir.® Metafazda ig
ipliklerine sentromerleriyle tutunan X kromozomu

nabilecegi

boylamasina boliinmek yerine enine boliinebilir ve
hiicrelerden birine yalnizca X kromozomunun
uzun kollar gidebilir.” Inceledigimiz 2 olgunun kar-
yotipleri  46,X,i(Xq)[%60]/45,X  [%40] ve
46,X,1(Xq)[%77]/45,X[%23] olarak bulunmustur.
Ayrica 2 olgunun mozaisizm oranlari benzerlik

USG bulgular: da birbirleriyle paralellik goster-
mekteydi.

Boy kisalig1 ve iskelet anomalileriyle iligkilen-
dirilen ve Xp22.2’de lokalize short-stature-homeo-
box (SHOX) ve Xp11-22'de lokalize ZFX genleri X
kromozomunun kisa kolunda haritalanmigtir.1°
TS nin klinik 6zelliklerini kromozom yapisi ve mo-
zaisizm orani belirler. Klasik TS’de kisa boy, yapisal
kardiyak ve renal anomaliler siklikla gériilmesine
kargin Xp delesyonu olanlarda kisa boy konjenital
malformasyonlar, Xq delesyonu olanlarda ise gona-
dal disfonksiyon goriilebilecegi bildirilmistir.° Olgu
I’in boy uzunlugunun, elde 4. ve 5. parmaklarinin,
olgu 2’ye gore daha kisa olusu, olgu 1’de (%40) 45,X
hiicrelerinin oraninin olgu 2’den (%23) daha fazla
olmastyla agiklanabilir. izokromozom Xq olgulari
klasik 45,X olgularina benzemekle birlikte, yapisal
anomaliler gostermedigi bildirilmigtir. i(Xq)'lu has-
talarin, klasik TS hastalara gére otoimmiin tiroid
hastaliklarina, iltihaph bagirsak hastaliklarina ve ile-
ri yaslarda sagirliga yakalanma riskinin arttig1 bildi-
rilmektedir.*'®!" Olgu 2’nin plazma TSH diizeyi hafif
yiiksek bulunmusgtur. Literatiirde i(Xq) olgularinda
gonadotropin diizeylerinin yiiksek oldugu ve yetis-
kin hastalarda post-menapozal diizeye ulastig1 bildi-
rilmektedir.”” Olgu 2’de bulgularimiz literatiirle
uyumlu bulundu.

Benzer mozaik kromozom kurulusu gosteren
2 olgumuzun klinik 6zellikleri de benzerlik goster-

opment of clinical features. Hum Genet
1995;95:607-29.
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human growth hormone. J Clin Endocrinol
Metab 2000;85:245-9.

gostermekteydi. Olgularin fizik muayene ve pelvik  mektedir.
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