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Olgu Sunumu / Case a Report

Distal Radius Fraktiirii ve Siddetli Osteoporoz
Saptanan Primer Amenoresi Olan Bir Turner
Sendromu Olgusu

A Turner Syndrome Case with Primary
Amenorrhea Detected to Have Distal Radius
Fracture and Severe Osteoporosis
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Turner Sendromu (TS) 2500/1 siklikta gériilen kismi veya total monozomi X olup, erken over-
yen yetmezlik, kisa boy, multipl iskelet anomalileri ile karakterizedir ve dogumsal over dis-
plazisi olarak da adlandirilir. Gecikmis ergenlik ve Gstrojen eksikligi TSde osteoporoz (OP)
olusumunda belirleyici faktérlerden birkagidir. Kemik mineral yogunlugu (KMY) élgiimii kemik
mineral durumunu degerlendirmek igin en iyi parametrelerden biridir ve OP tespiti igin yiik-
sek bir prediktif degeri vardir. TS olan kizlarin ¢ogu feminizasyonu uyarmak, siirdiirmek ve
osteoporozu 6nlemek igin dstrojen replasman tedavisine (ERT) gereksinim duyar.

Kirk iki yasinda TS olan hasta, sag elinden destek alarak yerden kalmak isterken gelisen sag
distal radius fraktiirii sonrasi rehabilitasyon amaciyla poliklinigimize basvurdu. Primer ame-
noresi olan hasta hi¢ hastaneye basvurmamis olup, 20 yasinda amenore nedeniyle hastaneye
basvurmus ve hastaya TS tanisi konmustur. Bakilan kemik mineral yogunlugu (KMY) 6lgii-
miinde; 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 saptandi. Hastada patolojik vertebra
fraktiirii belirlenmedi. Osteoporoz saptadigimiz hastaya, oral risedronat sodyum 35 mg ve
kalsiyum 1.200 mg vitD3 880 iu/giin tedavisi verilerek takibe alind.

Bu olgu sunumu ile TS olan primer amenoreik bir hastada erken dénemde hormon replasman
tedavisi baslanmadidi takdirde siddetli osteoporoz ve fraktiir gelisebilecedini ortaya koymayi
amagladik.

Anahtar kelimeler: Turner Sendromu, osteoporoz, primer amenore
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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GiRiS

Turner Sendromu (TS) 2,500/1 siklikta gorulen kismi
veya total monozomi X olup; erken overyen yetmez-
lik, kisa boy, multipl iskelet anomalileri ile karakteri-
zedir ve dogumsal over displazisi olarak da adlandiri-
lir @, Kemik olusum pik noktasi, genetik kalitim, cin-
siyet, irk ve endokrin aktivite (endojen faktorler) ve
beslenme, fiziksel aktivite (eksojen faktorler) gibi
cesitli faktorlerden etkilenir. Ergenlik doneminde
hipodstrojenizm nedeniyle kemik mineralizasyonu
distik olan kadinlarda osteoporoz (OP) riski artmak-
tadir. Gecikmis ergenlik ve 6strojen eksikligi TS'de OP
olusumunda belirleyici faktorlerden birkagidir ancak
bir ic kemik defekti olup olmadigi hala belirsizdir 3,

OLGU

Kirk iki yasinda kadin hasta, sag elinden destek alarak
yerden kalkma esnasinda gelisen sag distal radius
fraktlirG sonrasi hastanemiz ortopedi klinigince atel
ile konservatif olarak tedavi edildikten sonra, rehabi-
litasyon amaciyla poliklinigimize basvurdu. Geng
yasta siddetli travma olmaksizin kirik olmasi nedeniy-
le derinlestirdigimiz dykuslinde; TS tanisinin oldugu,
taninin 20 yasinda kondugu, 20 yasina kadar hi¢ adet
gormedigi ve tedavi almadigi, tanidan sonra hormon
replasman tedavisi (HRT) baslandigi 6grenildi.
Hastanin boyunun 150 cm oldugu belirlendi. Bakilan
kemik mineral yogunlugu (KMY) 6lcimiinde; 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 saptandi. Hastanin 24 saatlik
idrar kalsiyum (Ca) duizeyi 265,00 mg/gin ve PTH
duizeyi 50,85 pg/ml olmak lzere normal belirlendi.
Hastanin 2 yonli dorsolomber grafisinde patolojik
vertebra fraktlri gorilmedi. Hastaya oral risedronat
sodyum 35 mg ve kalsiyum 1,200 mg vitD3 880 iu/giin
tedavisi duizenlenerek takibe alindi.

TARTISMA

Primer amenore; sekonder osteoporoz nedenlerin-
den biri olup, normal sekonder sekstiel gelisim varli-
ginda 16 yasina kadar ya da yoklugunda 14 yasina
kadar adet gérememe durumu olarak tanimlanir ),
Bizim olgumuz da 20 yasina kadar spontan adet
goremediginden primer amenore olarak degerlendi-
rildi ve OP igin riskli grupta oldugu disinildi. Bu
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olgu sunumu ile 42 yasinda TS olan primer amenore-
ik bir hastada, siddetli osteoporoz ve fraktlr gelisebi-
lecegini ortaya koymayi amacladik.

TS bir X kromozomu varligi ve ikinci cinsiyet kromo-
zomunun toplam ya da kismi kaybi ile belirlenir ve
kisa boy, hipergonodotropik hipogonadizm ve cesitli
somatik stigmalar ile karakterize edilir. Bu sendro-
mun ilk tanimindan bu yana TS'de kemik mineral
yogunlugu (KMY) calisilmis olmasina ragmen, osteo-
peni ve osteoporozun gergek insidansi, kirilma riski,
belirleyici faktorler, dstrojen ve biyime hormonu
tedavisinin etkileri gibi bazi konular tartismaldir.
Costa ve ark. @ yaptigi 58 TS'li hastanin alindigi calis-
mada, KMY ile boy ve yas arasinda anlamli bir negatif
iliski, vicut agirhgr ve kemik kitle indeksi (BMI) ile Z
skorlari arasinda anlamh bir pozitif bir iliski belirlen-
mistir. Spontan puberte hastalarinda ve pubertal
donemde 2 yildan fazla Ostrojen tedavisi (ET) alan
hastalarda yuksek KMY gézlenmistir ©). Olgumuzda,
spontan puberte gelisimi olmadigi gibi hasta puber-
tal dénemde hastaneye basvurmamistir dolayisiyla
OP gelisimi igin kritik 6neme sahip bu dénemde
tedavi almamasindan kaynakli muhtemelen KMY
hipo6strojenizm etkisi altinda yillar icinde azalma
gostermistir. TS’li kadinlarda ge¢ pubertal indlksiyon
veya puberte sirasinda ostrojen eksikliginin, kortikal
KMY’de azalmaya neden olacagi konusunda yazarlar
hemfikirdir. Bakalov ve ark. ¥ tarafindan yapilan TS'li
ve normal karyotipli prematiir ovaryen yetmezligi
(POF) olan kadinlarin alindigi ¢alismada, 1/3 distal
radius (agirlikla kortikal kemik) ve stiloid prosesten
10-25 mm proksimalde lokalize ultradistal radiustan
(agirhkh olarak trabekiler kemik) yapilan olglimler
sonucunda TS'li kadinlarda POF olan kadinlara naza-
ran 1/3 distal radiusta KMY’'de azalma saptanmis
olup, yine TS'li kadinlarda T ve Z skorlari anlamli ola-
rak dislik belirlenmistir. Bu calismaya goére, TS'li
kadinlarda ovaryen hormon eksikligi ile aciklanama-
yan bir 6n kol kortikal KMY’de azalma saptanmistir.
Normal kortikal kemik mineralizasyonu igin endojen
hormonlar gerekliyse her iki kadin grubunda KMY’de
eksiklik olmaliydi. Ancak, bu ¢alismada; her iki grup-
taki hastalar ayni doz ve siire HRT almasina ragmen,
POF olan kadinlarda KMY’de eksiklik saptanmistir.
Ayrica elde edilen veriler, TS'de bulunan kortikal
kemigin selektif azalmasinda yalnizca ovaryen hor-
monun rolinin olmadigini géstermektedir.



N. Olgiicii ve ark., Distal Radius Fraktiirii ve Siddetli Osteoporoz Saptanan Primer Amenoresi Olan Bir Turner Sendromu Olgusu

Saghkli yetiskinlerde kemik yeniden sekillenmesi
(remodeling), kemik rezorbsiyonu ve kemik formas-
yonunu iceren oldukea olduk¢a koordine bir islemdir.
Hem osteoblastlar hem osteoklastlar tarafindan
dizenlenir. Kemik gelisimi ve yeniden sekillenmesi;
kemik 6nclist hticreleri, kemik hiicreleri, ekstraselli-
ler matriks molekdilleri, bliyiime faktoérleri, immin
sistem ve humoral faktorler arasindaki etkilesimi
icerir ve buna baglidir. OP ender bir hastalik olan
TS’nin ana o6zelliklerinden birini temsil eder, ancak
altta yatan mekanizma heniz aydinlatilamamistir ©),
Cui ve ark. ® yaptiklari bir calismada, 8 yasinda TS'li
bir hastadan tiretilen pluripotent kék hiicreler ve 25
yasinda saglikli bir gonilliden tiretilen osteoblast
ve osteoklastlarin incelenmesi sonucu, TS'de saglikl
kontrole kiyasla osteoklast marker genleri TRAP,
MMP9, CA2 ve OSCAR vyuksekligi ve multintkleer
TRAP boyama hiicrelerinin de daha yiiksek oldugunu
gosteren ylksek osteoklastogenez varligi gorilmus-
tdr. TS'li hastalardan alinan pluripotent kdk hiicreler-
den gelen osteoklastlar, normal pluripotent kok
hicreden tiretilmis osteoklastlardan daha yiksek
aktivite géstermistir. Bu sonug, TS’li hastalarin dusuk
kemik yogunlugunun aberrant osteoklast farklilas-
masindan kaynaklanabilecegini gostermektedir.

Fraktlir, TS’nin énemli klinik sonuclarindan biridir.
TS'de gorulen fraktirler gesitli nedenlere bagli olabi-
lir. Ornegin, kromozomal anomaliler, edinilmis OP,
viziiel kognitif disfonksiyon, bozulmus denge bu
nedenler arasinda sayilabilir. Holroyd ve ark. ® yap-
tiklari calismada, periferal kantitatif bilgisayarl
tomografi (P QCT) kullanilarak radiusta hacimsel
KMY ele alinmistir. Bu ¢galismada, TS grubunda prok-
simal radiusta kortikal vKMY (voliimetrik kemik mine-
ral yogunlugu)’de anlamli bir azalma go6zlenmis,
ancak ayni sonug trabekiler vkMY’de gézlenmemis-
tir. Yani p QCT verileri, trabekiler kemigin korunma-
sindan dolayi kortikal yogunlugun azaldigini goster-
mektedir. iste bu kortikal ve trabekiiler KMY ayrimi
kirilmaya egilim yaratabilmektedir. Osteoporoz belir-
lenen TS'li hastalarda, bifosfanatlar frajilite kiriklarini
onlemede etkili bir tedavi secenegi sunmaktadir ©,
Biz de olgumuza, bir bifosfanat olan risedronik asit
recete ederek, hastayr osteoporoz poliklinigimizde
takibe aldik.

TS olan kizlarin ¢ogu, feminizasyonu uyarmak ve siir-
dirmek ve OP o6nlemek igin Gstrojen replasman

tedavisine (ERT) gereksinim duyarlar. Hanton ve ark.
© yaptigi 50 TS’li kadinin dahil edildigi ¢alismada,
hastalara ERT baslanmistir. Hastalarin incelenen lom-
ber spinal BMD degerleri sonucunda, lomber omur-
ga KMY’si mevcut kilavuzlara goére ERT almayan
kadinlarda QCT’ye gore %20 azalmistir. Kodama ve
ark. " tarafindan yapilan bir calismada, 27 hastaya
eriskin dozunda ET, 30 hastaya dislik doz ET verilmis
ve 10 hastaya ET verilmemistir. Eriskin dozu ET alan
hastalar; eksik doz ET alan ve hi¢ almayanlara gore
daha ylksek baslangic BMD’si gostermislerdir. Bu
nedenle TS'li geng kadinlara ve yakinlarina ERT’nin
kemik saghigi icin kritik bir 6neme sahip oldugunu
vurgulamak énemlidir. Bu ¢alismalara gore, 20 yasina
kadar hi¢ ERT almayan ve 20 yasinda slirekli ET teda-
visi baslanan olgumuzda belirlenen siddetli osteopo-
roz ve fraktir beklenen bir sonugtur. ERT baslangicin-
daki gecikme, TS'de gozlenen diistik KMY igin bagim-
siz bir risk faktortdir. Erken pubertal indiksiyon ve
ERT uyumu, BMD’yi optimize etmek igcin 6nemli
hedeflerdir ®. Yeterli kalsiyum aliminin desteklenme-
si, D vitamini tedavisi, yeterli agirlik tagima aktivitele-
rinin saglanmasi, tiroid hormonlari ile asirt maruziye-
ti onleme ve saglikl aktif bir yasam tarzi gibi osteo-
porozu 6nlemek icin ek 6nlemler alinmalidir ©.

Olgumuzda ilging olan, primer amenorenin tanisinin
ge¢ konmasi ve bu nedenle ancak kirik gelistikten
sonra hastada osteoporoz tanisinin saptanabilmesi-
dir. Geng kadinlarda amenore geg taninmakta ve bu
hastalar ancak gebelik istegi oldugunda hastaneye
basvurup tedavi almaktadir %, Olgumuz 20 yasina
kadar tedavi almamis olup ilk kez 20 yasinda ERT
baglanmasi nedeniyle, 6zellikle OP gelisimi agisindan
oldukga geg¢ kalinmis bir olgudur. Ayrica, Gstrojen
diizeyindeki uzun sireli dustklik nedeniyle hastamiz
20 yasindan itibaren ERT alsa dahi KMY’de azalma ve
patolojik fraktiir 6nlenememistir. Yapilan ¢alismalar
sonucunda, primer amenore hastalarinda erken
donemden itibaren ERT tavsiye edilmektedir. Bu
nedenle bu tip olgularin erken tani ve tedavisi son
derecede 6nemli olup; amenore varligi mutlaka
oykude detayli bir sekilde sorgulanmali, gerekirse
gonadotropin dizeylerine bakilmalidir. Bu hastalar
ozellikle kirik riski agisindan da erken dénemden iti-
baren dizenli takip edilmelidir.

Sonug olarak, TS’li primer amenoresi olan geng kadin
hastalara ilk bagvurudan itibaren detayli bir anamnez
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sonrasl en kisa slirede HRT baslanmali ve dizenli
araliklarla KMY 6lcimi yapilmahdir. TS’li hasta ve
yakinlari ERT’nin OP gelisimi 6nlemede kilit roll
oldugu detayl sekilde anlatiimali, hasta bu konuda
bilinglendirilmelidir. Hastaya var ise osteoporoz teda-
visi, agirlik tasima aktiviteleri verilmeli, kalsiyum
alimi desteklenmelidir.
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