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Ozet 5

Amag: X kromozomunda monozomi ve izokromozom Xgq hiicre
hatlarimi  birlikte  bulunduran  vakayi  sitogenetik  yapisi
nedeni ile sunmayi uygun bulduk.

Cabismanmin  yapildigi yer: KTU Tip  Fakiiltesi  Tibbi Biyoloji  ve
Genetik Anabilim Dall, Trabzon.

Olgu:  Sekonder amenore ve infertilité gsikayeti ile Kadin
Hastaliklar: ve Dogum Anabilim Dali Poliklinigine
basvuran  vakaya  perifercil  kandan  kromozom  analizi
uygulanmistir.

Sonu¢:  Hastamin  periferal kanindan  izole edilen lenfositlerde
yapilan kromozom analizi sonucunda hastanin
45,X0/46.Xi(Xq)  kaiyotipine sahip  oldugu  anlasiimistir.

Anahtar Kelimeler: Turner Sendromu, Mozayik Turner,
izokromozom Xgq
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ilk kez 1938'de Henry Turner sexual infantil-
ism, pterygium colli, boyunda yelelenme, cubitus
valgus ve diger bir ¢ok konjenital anomalilerle
karakterize olan bir sendrom tanimladi (1-6). Ford
ve ark (1959) gelismenin erken safhalarinda cin-
siyetkromozomlarininayrilmasindakihatasonucu
(nondisjunction) bu hastalarin sadece 1 tane X kro-
mozomuna sahip oldugunu goéstermislerdir (5,7).
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AND ISOCHROMOSOME
Summary
Objective:  We diagnosed a female patient wiyh mosaic Turner
Syndrome by cytogenetic findings. Based on the cytoge-

netic findings, we diagnosed a female patient with mosa-

ic turner syndrome.

Instution: Karadeniz Technical
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University,
of Medical
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Department and  Genetics,

TURKEY.

Biology

Material and Methods:  Chromosome analysis ofa patient with

seconder — amenorrhea  and primer infertility was per-

formed on the peripheral blood.

Results:  Chromosome analysis on the patient's lenfocytes from
peripheral blood was found to have a chromosome ab-
normality 0f45,X0/46,Xi(Xq).

Key Words: Turner Syndrome, Mosaic Turner,
Isochromosome Xq
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Turner sendromu siipheli hastalarin ¢ogunda 45,X0
(%53) klasik yapilanmasi goriilirken, bazilarinda
46,X1 (Xq) (%10); 46,XX/46,X1I (Xq) (%15);
45,X0/46,XX, multiple X/45,X0/46,XY (%6);
46, Xr (X)/45,X0; 47,XYY/46,XY/45,X0 (%S8);
46,XXp- (%6); 46;X, t(X;A) karyotiplert goriile-
bilmektedir (3,5,8,9). Genel 1/2500-
5000'dir (2). Son yillardaki molekiiler ¢alismalarla

insidansi

Turner sendromlu hastalarda X kromozomunun or-

jininin %80'inin maternai oldugu gorilmistir (10).

Sekonder
sikayetiyle

amenore ve primer infertilité
basvuran hastaya yapilan kromozom
analizi ve bu hastalardaki somatik bozukluklarin
6nemini vurgulamak acisindan vakamizi yayinla-

may1! uygun gordiik.
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1969 dogumlu, 15 yillik evli olan hastamiz
adet diizensizligi ve primer infertilite sikayetleriyle
Kadm-Dogum poliklinigine bagvurmus. Hikaye-
sinden ilk adetini 19 yasinda ve spontan olarak
gordiigii, ancak son 1 yildir diizensiz oldugu o6gre-
nilmis. Hastaya verilen "Cyclo-progynova" tedavisi
ile diizenli adet gérmesi saglanmis fakat ilag son-
rast tekrar adet diizensizligi gorilmis. Hastanin
6zgecmisinde ve soyge¢misinde herhangi bir 6zel-
lik yoktu.

Yapilan fizik muayenede; boy; 1.36 m, agir-
lik;44 kg idi. Diisiik sa¢ ¢izgisi ve artmis gogiisler
aras1 mesafe disinda 6zellik yoktu, 6zellikle bacak-
larda olmak ilizere hirsutizm vardi, Kardiyovaskiiler

sistem ve batin muayenesi normaldi.

Pelvik Muayene; external genital organlar nor-
mal, kollum nullipar, porsiyo temiz goriiniimde,
uterus normalden ufak, mobil, adnexler serbest idi.
Yapilan USG' de uterus 17x60x54 mm diffuz ve
homojen ekoda idi, Overler degerlendirilemedi.
Bunun tizerine MR ¢ekildi. Pelvisin axial T1, axial
ve sagittal VE serilerinde uterus 5x5x5 cm olarak
tesbit edildi ancak &verler ayirt edilememistir. Bant
seklinde goriillen yapilar 6verler olarak yorumlan-

migtir.

FSH; 39.6 mIU/ml (N: 0.35-5.50), LH; 13.7
mIU/ml (N: 0.50-76.30), prolaktin; 13.9 ng/ml (N:
2.80-29.20), Estradiol; 0.0 pg/ml (N: 28.0-246.0),
T3; 19 mIU/ml (N:0.8-2.0), T4; 10 mIU/ml (N:4.5-
12), TSH;2.4 mIU/ml (N:0.4-4.5), Testesteron;
0.62 nmol/ml (N:0.2-3.0) olarak tesbit edildi.

Yiz 6n siniis grafisi, torakal, lumbal,servikal
vertebra, el-bilek ve tibia dn-yan grafileri ve EKG
cekildi, kemik dansitometrisi yapildi. Ust torakal
bolgede hafif bir kifoz disinda herhangi bir patolo-
jiye rastlanmadi.

Sitogenetik Analiz; Hastada seks kromozomu
anomalisi disiiniilerek ilk etapta Barr Body analizi
istendi. Yanak mukozasi epitel hiicrelerinde Cresyl
violet yontemi ile X-kromatinleri incelendi (11) ve
100 hiicre sayildt (11).Yapilan Barr Body analizi
pozitif (N:% 18-20)
Bunun iizerine hastaya 72 saatlik periferal kan

sonucunda %10 gorildi.

lenfosit kiiltirinden kromozom analizi yapildi(12).
Elde edilen metafazlar, Tripsin-Giemsa bantlama
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yontemiyle boyanarak incelendi (13) ve sonucun-
da hastanin karyotipi; 45,X0/46,Xi(Xq) olarak tes-
bit edildi. Hastada mosaisizm ihtimalini iyi deger-
100 metafaz sayildi; 45,X0
hiicreler %67, 46,Xi (Xq) hiicreler %33 oranlarinda
goriildii (Sekil 1, 2).

lendirebilmek ig¢in

Tartisma

Turner sendromu disilerde X kromozomu mo-

nozomisi olarak tanimlanmaktadir. Kromozomal

monozomi, trizomi gibi, non-disjunction sonucu

Sekil 1. Hastaya ait 45.X0 yapilanmali metafaz plag:

Sekil 2. Hastaya ait 46, Xi(Xq) yapilanmali metafaz pag
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olarak olusur (14). Turner sendromunda sitogenetik
diizeyde olgular 45,X0 Kkaryotipine sahip bulunur,
son yillarda farkli karyotipler de goriilmektedir (5).
45,X0 kromozom yapilt kisilerde tipik Turner
sendromu bulgulart vardir. Ikinci X kromo-
zomundaki yapisal bozukluklarda ise, tipik Turner
bulgularindan, tamamen normal disi O&zelliklere

kadar degisen fenotipler goriiliir (6,8).

Primer amenorcli bir kadinda seks kromozom
anomalisi olasiligit %30' dur (8). Normal ovaryum
gelismesi i¢in her oositte 2X kromozomunun var-
ligina ihtiya¢ duyulur. Hastada bir X kromozomu-
nun olmayist primordial folikiillerin yokluguna yol
acar ve afonksiyonel, hipotrofik ovaryumlar
gorilir (2,6). Gonadal disgenezisi olan hastalarda
oositlere ya hi¢ rastlanmaz ya da yetersiz sayi-
dadirlar ve "streak" gonad vardir. Boyle kisilerde
normal XX veya XY kromozom kurulusu olabile-
cegi gibi, ¢ok degisik sayr ve yapida X veya oto-
zomal otozomal kromozom diizensizlikleri bulu-
nabilir 45,XG" It hastalarin %3' iinde spontan mens-
truasyon goriliir, %5 meme gelisimi vardir. Boyle
hastalarda 46,XX varligindan siiphe edilmelidir
(2,6). Kromozomal olarak anormal spontan abor-
tuslarm %18' inin, bitiin abortuslarin ise ortalama

%1.5" unun 45,X0 oldugu tesbit edilmistir (5,8).

i(Xq) (X kromozomunun uzun kolunun izo-
kromozomu); sentromerin longitudinal yerine
transvers boliinmesiyle izokromozom meydana
gelmesidir. i(Xq)'da Xp hi¢ yoktur fakat Xq ikizdir.
X kromozomu anomalileri sayisal ve yapisal tipte
olabilir. Yapisal anomalilerden en sik goriileni
%22.9 (2) oraninda goériilen izokromozom X olup,
%0.002'sinde,

sendromlulann da yaklasik %15'inde gorilir (8).

tim yeni doganlarin Turner
i(Xq) vakalarinda kisa boy ve diger Turner belirti-
leri yaygindir (15,16). Mozaik Turner vakalarinda

ortalama boy 147 cm'dir (2).

45,X0 klasik Turner sendromu ile 46,Xi(Xq)
veya 45,X0746,Xi(Xq) karyotipine sahip olgularin
fenotipik ozellikleri arasinda belirgin farklar mev-
cuttur. Santana ve arkadaslarina gore; boy kisaligi,
streak gonadlar, ovarian folikiillerin yoklugu ve
amenore ag¢isindan sonuglar her iki karyotipte ben-
zerlik gostermektedir. Hemen tiim vakalarda streak
gonad gorilmiistiir. Ancak, kismi geligsmis meme
baslan ve mental retardasyon frekansi izokromo-
zomlu olgularda daha yiksek, diisik sa¢ ¢izgisi,
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kisa boyun, boyunda yelelenme ve hipoplastik tir-
nak frekansi izokromozomlu olgularda daha diisiik-
tir (17). Bu farklar 45,X0 ve 46,Xi(Xq) karyotip-
leri arasindaki sitogenetik farkliliklara baglan-
mistir. Ciinkii, klasik Turner sendromunda yalnizca
X monozomisi mevcutken, izokromozomlu olgu-
larda Xp monozomisi ve Xq trizomisi mevcuttur
(18).

Sekonder amenore ve Primer infertiliteli has-
tamizda %33 oraninda i(Xq) saptadik. Yaptigimiz
literatlir ¢aligsmalarinin 15181 altinda vakamizin
X0/i(Xq) fenotipik belirtilerine sahip oldugunu da
gordiikk. X kromozomunun sayisal ve yapisal anom-
alilerinin degerlendirilmesinin, klinisyenin daha
saglikli taniya ulagsmasina yardimci olacagi diisiin-
cesine vararak olgumuzu sunmay1 uygun bulduk.
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