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Turner Sendromu

Turner Syndrome
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/ABSTRACT |

En sik gorulen kromozomal anomalilerinden biri olan
Turner Sendromu (TS), X kromozomunun kismi veya tam
kaybi ile karakterizedir. Kadinlarda over yetmezliginin ve
boy kisaliginin en 6nemli nedenlerinden biridir. TS, 1500-
2500 canli dogumda bir gorilmektedir.

Anahtar Kelimeler: Turner sendromu, boy kisalig,
gonodal disgenezi

TANIM, SIKLIK, MOLEKULER ETYOLOJi

Turner Sendromu (TS) en sik goriilen kromozom anoma-
lilerinden birisidir. Boy kisaliginin ve primer over yetmez-
liginin en yaygin nedenleri arasinda gésterilmektedir. ilk
olarak 1938 yilinda Henry Turner tarafindan; kisa boy,
yele boyun ve kubitus valgus klinik 6zelliklerini tagiyan 7
kadin olgu Uzerinde tanimlanmustir (1).

Dogru prevalansi belirlemek zor olmaktadir ¢linkd; be-
lirgin klinik 6zellikler tasimayan ve hafif anomaliler ile
seyreden olgular olduk¢a geg tani almaktadir (2). Prena-
tal tanisal calismalar 45,X karyotipe sahip fetuslarin en az
%10’unun spontan abortus ile sonuglandigini gostermis-
tir (3).

Turner Sendromu; X kromozomunun parsiyel veya ta-
maminin kaybina bagh cinsiyet kromozom anomalisi
olarak bilinmektedir. TS ile iliskilendirilen karyotip 45,X
(monozomi X) TS ile dogan olgularin %45-50'sini olustur-
maktadir. Olgularin yaklasik %50'si de diger karyotiple-
ri tasimaktadir; bunlarin icerisinde mozaik yapiya sahip
TS olgulari ve mozaik yapi tasimayan 46,X,i(Xq) ya da
46,X,i(Xp), 46,XX,del(q) ya da 46,XX,del(p), 46,X,r(X) gibi
varyant TS olgulari vardir. Mozaik genetik yapi 45,X/46,XX
,45,X/46,XY, 45,X/47, XXX veya 45X karyotipi ile birlikte,
izo-kromozom X, ring komozom gibi diger X kromozom
yapisal anomalilerinin bulunmasidir (4).

Turner syndrome (TS) is one of the most common
chromosomal abnormalities, which is characterized by the
partial or complete loss of one of the two X chromosomes.
Itis an important cause of short stature and ovarian failure
in females. TS occurs in about one in every 1500-2500 live
births.

Keywords: Turner sydromeshort stature, gonadal
dysgenesis
KLINiK BULGULAR

1) Boy Kisahigi

Boy kisaligi TS olgularinin hemen hemen tamaminda bu-
lunan en sik klinik 6zelliktir. Turner Sendromu’nda kisa boy
kliniginin ortaya ¢cikmasindan sorumlu olan SHOX (Short
stature homebox gene) genidir. SHOX geni lizerinde bi-
yume icin gerekli olan bir¢ok transkripsiyonal diizenleyi-
ciler tasimaktadir. SHOX mRNA ve proteinler fetal ve ¢o-
cukluk déneminde buyiime plaklarinin bittin zonlarinda
bulunmaktadir (5).

Buylime geriligi intrauterin donemde baslamaktadir. Stit
cocuklugu déneminde de bu gerileme devam eder. Pu-
berte cagina kadar boydaki bu azalma yavas bir bicimde
devam etmekte ve nihayet puberte doneminde de pu-
bertal boy sicramasinin olmamasi nedeniyle boy kisalig
daha belirgin hale gelmektedir. Tum bunlarin sonucunda
bu olgular toplumlarin kendisi icin saptanmis olan ortala-
ma kadin boyundan 15-20 cm kisa kalirlar. Tedavisiz TS'li
olgularin final boylari topluma goére farklik géstermekle
birlikte, 137-148 cm arasinda degismektedir.Bliylime hor-
monu tedavisi ve fizyolojiye uygun olarak yerine konan
cins steroidleri ile puberte indiiksiyonu sonucunda TS ‘lu
hastalarin eriskin boyunda kazanimlar olmaktadir (6, 7).

BlylUme izleminde TS’ye 6zel biiyiime egrileri kullanil-
malidir (8).
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2) Hipogonadizm ve Gonadal Disgenezi

Ana bulgu ergenlik gecikmesi ve amenoredir. Over-
ler fetal yasamin 15. haftasina kadar normal gelisirken
daha sonra oositler dejenere olur ve kaybolmaya baslar
ve overler fibrotik band seklini alir. Bu nedenle sekonder
cinsiyet karakterleri pubertal donemde gelisemez. Tur-
ner sendromunda pubertenin indiksiyonu ve devam-
Illiginin saglanabilmesi icin dstrojen tedavisi gereklidir.
Nadiren spontan puberte baslangici ve menars gorile-
bilmektedir (9).

3) Kardiyovaskiiler Malformasyonlar:

Olgularin yaklasik yarisinda kardiyovaskiiler malformas-
yonlar gorilebilmektedir. bikispit aort kapagi, aort ste-
nozu, aort koarktasyonu en sik goriilen kusurlardir. Yele
boynu olan hastalarda aort koarktasyonu ve bikispit
aort kapak sikligi daha fazla bildirilmistir (10).

Kardiyak MR kardiyak malformasyonlari, sistemik veya
pulmoner ven6z anomalileri ile transvers aorta ile 6zel-
likle kapak hastaliklarini saptamada ekokardiyografiden
daha duyarlidir (11).

Olgularda baslangicta kardiyak patoloji saptanmasa da
ozellikle ergenlik donemi, eriskine gecis, hipertansiyon
saptanmasi durumunda tekrar degerlendirmek gerekli-
dir.

4) Renal Anomaliler

Cift toplayici sistem ve at nali bébrek gibi anomalilerin
sikligi  %30- 40 olarak bildirilmistir (12). Ayrica renovas-
kiler anomaliler de TS'li olgularda siktir(13).

5) Otoimmun tiroid hastaliklar::

En sik goriilen otoimmiin hastalik Hashimoto tiroiditidir.
Tiroit otoantikor yuksekligi olgularin yaklasik %50'sinde
mevcuttur ve bu oran yasla

birlikte artmaktadir. Ozellikle izoX kromozomlu olgular-
da otoimmnitede artis daha siktir (14).

6) Gastrointestinal Sistem

Colyak hastaligi ve inflamatuar barsak hastaligi riski
onemli olctide artmistir (15).

7) Metabolik Sendrom ve Diyabetes Mellitus

Olgular metabolik bozukluklar agisindan risk altindadir.
Obezite, insulin direnci, tip 2 diyabetes mellitus ve dis-
lipidemi sikhd normal populasyona gore artmistir (16).
Literatlirde 46, X, del (X) Q 21 karyotipe sahip bir hastada
agir metabolik sendrom tanimlanmistir (17).

8) Diger

Dogumsal kraniyofasiyal anomaliler ve dstaki kanalinin
kiicuk ve disfonksiyone olmasi sonucu olarak orta kula-
gin yetersiz ventilasyonu TS'li hastalarin orta kulak iltiha-
bina yatkinligini artirir (18). %50-90 oraninda iletim tipi
ve sensorinoral tip isitme kaybi goraldr (19).

Selim nevus sikligi TS'de artmistir. Ancak melanoma insi-
dansi dusuk bulunmustur. Psoriasis, alopesi areata, vitili-
go normal populasyona gore iki kat daha fazla gorular
(20).

Lenfédem; dogumda el ve ayaklarda gorilir ve ilk yil
icinde kaybolmakla birlikte herhangi bir yasta tekrar or-
taya ¢ikabilir.

Olgularda dusik kemik mineral yogunlugu saptanmis
osteoporoz riski artmistir (21). Olgularin ¢ogunda uzun
kemiklerde biylme, vertebral blylimeye goére daha
fazla etkilenir ve yasla orantisiz boy kisaligi ortaya cikar.
Vertebral epifizyel yapidaki anomalilerin belirgin kifoza
yol acabilir. Mikro ve retrognati, kalkan go6gs, kisa 4.me-
takarp (knuckle sign), Madelung deformitesi kubitus val-
gus, genu valgum, patellar dislokasyon, dogumsal kalca
dislokasyonu (%5) ve skolyoz (%10), iskelet sistemine ait
diger patolojilerdir (22).

Zeka duzeyi TS'li hastalarda genellikle normal sinirlar
icinde kabul edilmektedir (23).

TANI

Klinik 6zellikler TSde yasa gore farkhhk gosterir. Bu ne-
denle degerlendirme yapilirken kronolojik yas dikkate
alinmalidir. Yenidoganlarda el ve ayaklarda dogumsal
lenfédem, tirnak displazisi, yele boyun, yiiksek arkl da-
mak ve doérdiincli metakarp kisaligi belirgin olabilir.

Aciklanamayan boy kisaligi ve biytime geriligi olan in-
fant ve kiz cocuklarda TS'den stiphelenilmelidir. Ayrica,
kardiyak defektler, yliksek damak, kisa dordiincli meta-
karpal, sasilik, tekrarlayan orta kulak iltihabi, lenfédem,
yele boyun, 6grenme gi¢ligu dahil olmak tzere diger
karakteristik Ozellikleri olan hastalarda akla gelmelidir.
Gecikmis puberte, primer veya sekonder amenore, tam
meme gelisimin olmamasi ve boy kisaligi sikayetleri ile
basvurabilirler (24).

Klinik bulgular TS'yi saptamada ¢ok etkili olmasina rag-
men kesin tani igin sitogenetik tani yontemlerine bagvu-
rulmahdir.

TEDAVI

TS'li kizlarin yaslarina uygun boy uzunlugunu ve kaybe-
dilen biiyime hizini kazandirarak eriskin boyuna ulasma-
larini saglamak icin blylme hormonu tedavisi kullanilr.
BH'nin boya olan etkisinin yaninda kemik dansitesi ve vi-
cut kompozisyonuna da olumlu etkileri vardir. Olgularda
puberte induksiyonu veya puberte devamliligin saglana-
bilmesi icin sex steroidleri gereklidir

TS'li olgulara BH tedavisi ile birlikte fizyolojiye uygun
replase edilen sex steroidleri ile puberte induksiyonu
saglarak boylari eriskin boyuna yaklasmaktadir (25).
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SONUC

Sonug olarak kiz cocuklarinda boy kisaligi ve gonodal
yetmezlik durumumda TS akla gelmeli, eslik edebilecek
diger hastaliklar agisindan da dikkatli olmak gereklidir.

ETiK BEYANLAR

Hakem Degerlendirme Siireci: Harici ift kor hakem de-
gerlendirmesi.

Cikar Catismasi Durumu: Yazarlar bu calismada herhan-
gi bir cikara dayali iliski olmadigini beyan etmislerdir.

Finansal Destek: Yazarlar bu calismada finansal destek
almadiklarini beyan etmislerdir.

Yazar Katkilar: Yazarlarin tUmu; makalenin tasarimina,
yurltilmesine, analizine katildigini ve son strimunu
onayladiklarini beyan etmislerdir.
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