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ÖZ

Turner Sendromu (TS) 2500/1 sıklıkta görülen kısmi veya total monozomi X olup, erken over-
yen yetmezlik, kısa boy, multipl iskelet anomalileri ile karakterizedir ve doğumsal over dis-
plazisi olarak da adlandırılır. Gecikmiş ergenlik ve östrojen eksikliği TS’de osteoporoz (OP) 
oluşumunda belirleyici faktörlerden birkaçıdır. Kemik mineral yoğunluğu (KMY) ölçümü kemik 
mineral durumunu değerlendirmek için en iyi parametrelerden biridir ve OP tespiti için yük-
sek bir prediktif değeri vardır. TS olan kızların çoğu feminizasyonu uyarmak, sürdürmek ve 
osteoporozu önlemek için östrojen replasman tedavisine (ERT) gereksinim duyar.
Kırk iki yaşında TS olan hasta, sağ elinden destek alarak yerden kalmak isterken gelişen sağ 
distal radius fraktürü sonrası rehabilitasyon amacıyla polikliniğimize başvurdu. Primer ame-
noresi olan hasta hiç hastaneye başvurmamış olup, 20 yaşında amenore nedeniyle hastaneye 
başvurmuş ve hastaya TS tanısı konmuştur. Bakılan kemik mineral yoğunluğu (KMY) ölçü-
münde; L2-L4 vertebra KMY T-skoru -4,0 (0,719 g/cm), Z skoru -3,8, total femur T- skoru 1,7 
(0,788 g /cm), femur boynu T skoru – 1,7 (0,799) olarak saptandı. Hastada patolojik vertebra 
fraktürü belirlenmedi. Osteoporoz saptadığımız hastaya, oral risedronat sodyum 35 mg ve 
kalsiyum 1.200 mg vitD3 880 iu/gün tedavisi verilerek takibe alındı.
Bu olgu sunumu ile TS olan primer amenoreik bir hastada erken dönemde hormon replasman 
tedavisi başlanmadığı takdirde şiddetli osteoporoz ve fraktür gelişebileceğini ortaya koymayı 
amaçladık.
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ABSTRACT

Turner Syndrome (TS) is partial or total monosomy X with a prevalence of 2500/1 and 
characterized with premature ovarian failure, short stature, and multiple skeletal anomalies 
which is also called congenital ovarian dysplasia. Delayed puberty and estrogen deficiency 
are some of the determining factors for formation of osteoporosis (OP) in TS. Bone mineral 
density is among the best parameters to evaluate the bone mineral content, and has a higher 
predictive value in determining OP. Majority of the girls with TS need estrogen replacement 
treatment to stimulate and maintain feminization and to prevent osteoporosis. 
Forty-two years-old patient with TS was admitted to our clinic for rehabilitation following a 
right distal radius fracture occurred when she tried to get support from her right hand while 
she wanted to get up from the floor. The patient with primary amenorrhea wasn’t applied to 
the hospital before except her admittance for amenorrhea when she was 20 years old and 
diagnosed with Turner syndrome. In her bone mineral density (DXA) measurement, L2-L4 
vertebra BMD T-score was -4.0 (0.719 g/cm), Z score was -3.8, total femur T-score was 1.7 
(0.788 g/cm) and femur neck T score was -1.7 (0.799). No pathological vertebral fractures 
were detected. The patient in whom we detected osteoporosis was given oral risedronate 
sodium 35 mg and calcium 1200 mg vitD 3 880 IU/day treatment and followed-up by us .
Our aim in this case presentation was to reveal that severe osteoporosis and fracture may 
occur in a primary amenorrheic patient with Turner Syndrome unless early hormone 
replacement treatment is started.
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GİRİŞ

Turner Sendromu (TS) 2,500/1 sıklıkta görülen kısmi 
veya total monozomi X olup; erken overyen yetmez-
lik, kısa boy, multipl iskelet anomalileri ile karakteri-
zedir ve doğumsal over displazisi olarak da adlandırı-
lır (1). Kemik oluşum pik noktası, genetik kalıtım, cin-
siyet, ırk ve endokrin aktivite (endojen faktörler) ve 
beslenme, fiziksel aktivite (eksojen faktörler) gibi 
çeşitli faktörlerden etkilenir. Ergenlik döneminde 
hipoöstrojenizm nedeniyle kemik mineralizasyonu 
düşük olan kadınlarda osteoporoz (OP) riski artmak-
tadır. Gecikmiş ergenlik ve östrojen eksikliği TS’de OP 
oluşumunda belirleyici faktörlerden birkaçıdır ancak 
bir iç kemik defekti olup olmadığı hâlâ belirsizdir (2,3). 

OLGU 

Kırk iki yaşında kadın hasta, sağ elinden destek alarak 
yerden kalkma esnasında gelişen sağ distal radius 
fraktürü sonrası hastanemiz ortopedi kliniğince atel 
ile konservatif olarak tedavi edildikten sonra, rehabi-
litasyon amacıyla polikliniğimize başvurdu. Genç 
yaşta şiddetli travma olmaksızın kırık olması nedeniy-
le derinleştirdiğimiz öyküsünde; TS tanısının olduğu, 
tanının 20 yaşında konduğu, 20 yaşına kadar hiç âdet 
görmediği ve tedavi almadığı, tanıdan sonra hormon 
replasman tedavisi (HRT) başlandığı öğrenildi. 
Hastanın boyunun 150 cm olduğu belirlendi. Bakılan 
kemik mineral yoğunluğu (KMY) ölçümünde; L2-L4 
vertebra KMY T skoru -4,0 (0,719 g /cm), Z skoru -3,8, 
total femur T skoru 1,7 (0,788 g/cm), femur boynu T 
skoru –1,7 (0.799) olarak saptandı. Hastanın 24 saatlik 
idrar kalsiyum (Ca) düzeyi 265,00 mg/gün ve PTH 
düzeyi 50,85 pg/ml olmak üzere normal belirlendi. 
Hastanın 2 yönlü dorsolomber grafisinde patolojik 
vertebra fraktürü görülmedi. Hastaya oral risedronat 
sodyum 35 mg ve kalsiyum 1,200 mg vitD3 880 iu/gün 
tedavisi düzenlenerek takibe alındı.

TARTIŞMA

Primer amenore; sekonder osteoporoz nedenlerin-
den biri olup, normal sekonder seksüel gelişim varlı-
ğında 16 yaşına kadar ya da yokluğunda 14 yaşına 
kadar âdet görememe durumu olarak tanımlanır (4). 
Bizim olgumuz da 20 yaşına kadar spontan âdet 
göremediğinden primer amenore olarak değerlendi-
rildi ve OP için riskli grupta olduğu düşünüldü. Bu 

olgu sunumu ile 42 yaşında TS olan primer amenore-
ik bir hastada, şiddetli osteoporoz ve fraktür gelişebi-
leceğini ortaya koymayı amaçladık.

TS bir X kromozomu varlığı ve ikinci cinsiyet kromo-
zomunun toplam ya da kısmi kaybı ile belirlenir ve 
kısa boy, hipergonodotropik hipogonadizm ve çeşitli 
somatik stigmalar ile karakterize edilir. Bu sendro-
mun ilk tanımından bu yana TS’de kemik mineral 
yoğunluğu (KMY) çalışılmış olmasına rağmen, osteo-
peni ve osteoporozun gerçek insidansı, kırılma riski, 
belirleyici faktörler, östrojen ve büyüme hormonu 
tedavisinin etkileri gibi bazı konular tartışmalıdır. 
Costa ve ark. (2) yaptığı 58 TS’li hastanın alındığı çalış-
mada, KMY ile boy ve yaş arasında anlamlı bir negatif 
ilişki, vücut ağırlığı ve kemik kitle indeksi (BMI) ile Z 
skorları arasında anlamlı bir pozitif bir ilişki belirlen-
miştir. Spontan puberte hastalarında ve pubertal 
dönemde 2 yıldan fazla östrojen tedavisi (ET) alan 
hastalarda yüksek KMY gözlenmiştir (3). Olgumuzda, 
spontan puberte gelişimi olmadığı gibi hasta puber-
tal dönemde hastaneye başvurmamıştır dolayısıyla 
OP gelişimi için kritik öneme sahip bu dönemde 
tedavi almamasından kaynaklı muhtemelen KMY 
hipoöstrojenizm etkisi altında yıllar içinde azalma 
göstermiştir. TS’li kadınlarda geç pubertal indüksiyon 
veya puberte sırasında östrojen eksikliğinin, kortikal 
KMY’de azalmaya neden olacağı konusunda yazarlar 
hemfikirdir. Bakalov ve ark. (1) tarafından yapılan TS’li 
ve normal karyotipli prematür ovaryen yetmezliği 
(POF) olan kadınların alındığı çalışmada, 1/3 distal 
radius (ağırlıkla kortikal kemik) ve stiloid prosesten 
10-25 mm proksimalde lokalize ultradistal radiustan 
(ağırlıklı olarak trabeküler kemik) yapılan ölçümler 
sonucunda TS’li kadınlarda POF olan kadınlara naza-
ran 1/3 distal radiusta KMY’de azalma saptanmış 
olup, yine TS’li kadınlarda T ve Z skorları anlamlı ola-
rak düşük belirlenmiştir. Bu çalışmaya göre, TS’li 
kadınlarda ovaryen hormon eksikliği ile açıklanama-
yan bir ön kol kortikal KMY’de azalma saptanmıştır. 
Normal kortikal kemik mineralizasyonu için endojen 
hormonlar gerekliyse her iki kadın grubunda KMY’de 
eksiklik olmalıydı. Ancak, bu çalışmada; her iki grup-
taki hastalar aynı doz ve süre HRT almasına rağmen, 
POF olan kadınlarda KMY’de eksiklik saptanmıştır. 
Ayrıca elde edilen veriler, TS’de bulunan kortikal 
kemiğin selektif azalmasında yalnızca ovaryen hor-
monun rolünün olmadığını göstermektedir.
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Sağlıklı yetişkinlerde kemik yeniden şekillenmesi 
(remodeling), kemik rezorbsiyonu ve kemik formas-
yonunu içeren oldukça oldukça koordine bir işlemdir. 
Hem osteoblastlar hem osteoklastlar tarafından 
düzenlenir. Kemik gelişimi ve yeniden şekillenmesi; 
kemik öncüsü hücreleri, kemik hücreleri, ekstrasellü-
ler matriks molekülleri, büyüme faktörleri, immün 
sistem ve humoral faktörler arasındaki etkileşimi 
içerir ve buna bağlıdır. OP ender bir hastalık olan 
TS’nin ana özelliklerinden birini temsil eder, ancak 
altta yatan mekanizma henüz aydınlatılamamıştır (3). 
Cui ve ark. (3) yaptıkları bir çalışmada, 8 yaşında TS’li 
bir hastadan türetilen pluripotent kök hücreler ve 25 
yaşında sağlıklı bir gönüllüden türetilen osteoblast 
ve osteoklastların incelenmesi sonucu, TS’de sağlıklı 
kontrole kıyasla osteoklast marker genleri TRAP, 
MMP9, CA2 ve OSCAR yüksekliği ve multinükleer 
TRAP boyama hücrelerinin de daha yüksek olduğunu 
gösteren yüksek osteoklastogenez varlığı görülmüş-
tür. TS’li hastalardan alınan pluripotent kök hücreler-
den gelen osteoklastlar, normal pluripotent kök 
hücreden türetilmiş osteoklastlardan daha yüksek 
aktivite göstermiştir. Bu sonuç, TS’li hastaların düşük 
kemik yoğunluğunun aberrant osteoklast farklılaş-
masından kaynaklanabileceğini göstermektedir.

Fraktür, TS’nin önemli klinik sonuçlarından biridir. 
TS’de görülen fraktürler çeşitli nedenlere bağlı olabi-
lir. Örneğin, kromozomal anomaliler, edinilmiş OP, 
vizüel kognitif disfonksiyon, bozulmuş denge bu 
nedenler arasında sayılabilir. Holroyd ve ark. (5) yap-
tıkları çalışmada, periferal kantitatif bilgisayarlı 
tomografi (P QCT) kullanılarak radiusta hacimsel 
KMY ele alınmıştır. Bu çalışmada, TS grubunda prok-
simal radiusta kortikal vKMY (volümetrik kemik mine-
ral yoğunluğu)’de anlamlı bir azalma gözlenmiş, 
ancak aynı sonuç trabeküler vKMY’de gözlenmemiş-
tir. Yani p QCT verileri, trabeküler kemiğin korunma-
sından dolayı kortikal yoğunluğun azaldığını göster-
mektedir. İşte bu kortikal ve trabeküler KMY ayrımı 
kırılmaya eğilim yaratabilmektedir. Osteoporoz belir-
lenen TS’li hastalarda, bifosfanatlar frajilite kırıklarını 
önlemede etkili bir tedavi seçeneği sunmaktadır (3). 
Biz de olgumuza, bir bifosfanat olan risedronik asit 
reçete ederek, hastayı osteoporoz polikliniğimizde 
takibe aldık.

TS olan kızların çoğu, feminizasyonu uyarmak ve sür-
dürmek ve OP önlemek için östrojen replasman 

tedavisine (ERT) gereksinim duyarlar. Hanton ve ark. 
(6) yaptığı 50 TS’li kadının dâhil edildiği çalışmada, 
hastalara ERT başlanmıştır. Hastaların incelenen lom-
ber spinal BMD değerleri sonucunda, lomber omur-
ga KMY’si mevcut kılavuzlara göre ERT almayan 
kadınlarda QCT’ye göre %20 azalmıştır. Kodama ve 
ark. (7) tarafından yapılan bir çalışmada, 27 hastaya 
erişkin dozunda ET, 30 hastaya düşük doz ET verilmiş 
ve 10 hastaya ET verilmemiştir. Erişkin dozu ET alan 
hastalar; eksik doz ET alan ve hiç almayanlara göre 
daha yüksek başlangıç BMD’si göstermişlerdir. Bu 
nedenle TS’li genç kadınlara ve yakınlarına ERT’nin 
kemik sağlığı için kritik bir öneme sahip olduğunu 
vurgulamak önemlidir. Bu çalışmalara göre, 20 yaşına 
kadar hiç ERT almayan ve 20 yaşında sürekli ET teda-
visi başlanan olgumuzda belirlenen şiddetli osteopo-
roz ve fraktür beklenen bir sonuçtur. ERT başlangıcın-
daki gecikme, TS’de gözlenen düşük KMY için bağım-
sız bir risk faktörüdür. Erken pubertal indüksiyon ve 
ERT uyumu, BMD’yi optimize etmek için önemli 
hedeflerdir (8). Yeterli kalsiyum alımının desteklenme-
si, D vitamini tedavisi, yeterli ağırlık taşıma aktivitele-
rinin sağlanması, tiroid hormonları ile aşırı maruziye-
ti önleme ve sağlıklı aktif bir yaşam tarzı gibi osteo-
porozu önlemek için ek önlemler alınmalıdır (9). 

Olgumuzda ilginç olan, primer amenorenin tanısının 
geç konması ve bu nedenle ancak kırık geliştikten 
sonra hastada osteoporoz tanısının saptanabilmesi-
dir. Genç kadınlarda amenore geç tanınmakta ve bu 
hastalar ancak gebelik isteği olduğunda hastaneye 
başvurup tedavi almaktadır (10). Olgumuz 20 yaşına 
kadar tedavi almamış olup ilk kez 20 yaşında ERT 
başlanması nedeniyle, özellikle OP gelişimi açısından 
oldukça geç kalınmış bir olgudur. Ayrıca, östrojen 
düzeyindeki uzun süreli düşüklük nedeniyle hastamız 
20 yaşından itibaren ERT alsa dahi KMY’de azalma ve 
patolojik fraktür önlenememiştir. Yapılan çalışmalar 
sonucunda, primer amenore hastalarında erken 
dönemden itibaren ERT tavsiye edilmektedir. Bu 
nedenle bu tip olguların erken tanı ve tedavisi son 
derecede önemli olup; amenore varlığı mutlaka 
öyküde detaylı bir şekilde sorgulanmalı, gerekirse 
gonadotropin düzeylerine bakılmalıdır. Bu hastalar 
özellikle kırık riski açısından da erken dönemden iti-
baren düzenli takip edilmelidir.

Sonuç olarak, TS’li primer amenoresi olan genç kadın 
hastalara ilk başvurudan itibaren detaylı bir anamnez 
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sonrası en kısa sürede HRT başlanmalı ve düzenli 
aralıklarla KMY ölçümü yapılmalıdır. TS’li hasta ve 
yakınları ERT’nin OP gelişimi önlemede kilit rolü 
olduğu detaylı şekilde anlatılmalı, hasta bu konuda 
bilinçlendirilmelidir. Hastaya var ise osteoporoz teda-
visi, ağırlık taşıma aktiviteleri verilmeli, kalsiyum 
alımı desteklenmelidir.
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