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OLGU SUNUMU

Hipergonadotropik Hipogonadizmin Nadir Bir Nedeni
Olarak Ullrich Turner Sendromu: Olgu Sunumu

A Rare Cause of Ullrich Turner Syndrome of
Hypergonadotropic Hypogonadism: A Case Report
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Ozet

Turner sendromlu 45X0/46XY mozaikligi, nadir gorilen kro-
mozomal bir anomalidir. Yaklasik 1/10.000'de bir gorilen bu
mozaismin fenotip yansimalari normal bir erkekten, klasik
Ullrich-Turner Sendromuna (UTS) kadar degisen cesitlilikte-
dir. Primer amenore sikayeti ile klinigimize basvuran hastanin
yapilan kromozom analiz sonucu 45X0/46XY olarak geldi.

Anahtar sozciikler: 45X0/46XY; primer amenore; Ullrich-Tur-
ner sendromu.

Summary

Turner syndrome is a rare chromosomal abnormality of
45X0/46 XY mosaicism. Approximately 1/10000 are seen with
a phenotypic reflection of mosaicism that shows variability
from a normal man to Ullrich-Turner syndrome. We present this
case report as a result of chromosomal analysis (45X0/46XY)
who admitted to our clinic with primary amenorrhea.

Key words: 45X0/46XY; primary amenorrhea; Ullrich-Turner Syn-
drome.

Giris

Hipergonadotropik hipogonadizm, hipotalamohipo-
fizer aks dogal olmasina ragmen primer gonadal yet-
mezlik sonucu ortaya cikar. Parsiyel veya inkomplet
olgularda puberte baslasada devami saglanamaz. Pri-
mer gonadal yetmezliklerde 6zellikle FSH ¢ok yiiksek-
tir. Bu yukseklik sekiz-dokuz yasindan itibaren belir-
ginlesir. Bu hastalarda stuipheli genitalya olmazsa bile
karyotip analizi yapilmasi 6nerilmektedir.™ Tedavide
Ostrojen ve testesteron verilmesi dnerilmektedir. Her
ne kadar tam bir fikir birligi olmasa da 13-14 yaslarin-
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da tedaviye baslanmasi 6nerilmektedir.!

Bir hipergonadotropik hipogonadizm olan Ullrich-Tur-
ner sendromu (UTS), yaklasik 1/10.000 siklikta goril-
mekte olup ikinci trimester amniosentezlerde yaklasik
%1.5'dir. 45X0/46XY kromozom mozaismi sonucu or-
taya cikan fenotip, normal bir erkek ya da kadindan,
klasik UTS’ye kadar degismektedir.? UTS'li hastalarda
X kromozomun tek bir kopyasi %40-60 oraninda bulu-
nur, geri kalanlarda ise ikinci seks kromozumu ya anor-
mal yapidadir ya da mozaiktir.®!
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Olgu Sunumu

Olgumuz 25 yasinda, sekiz aylik evli olup primer ame-
nore ve iliskiye girememe sikayeti ile polklinigimize
basvurdu. Yapilan fizik muayenede boy: 153 cm, agirhk
ise 60 kg idi. Hastada erkek tipi kas gelisimi mevcuttu.
Tanner evrelemesine gore gogis gelisimi bes evreye
ayrilmistir. Evre 1, infantil, evre 5 ise erigskin gogsiini
ifade eder. Hastamizin meme gelisimi Tanner evre 2
diizeyinde idi yani gogus tomurcugu belirmis, papilla
yukselmis, areola capi ylikselmeye baslamisti. Hastada
kisa boy ve yele boyunun yani sira jinekolojik muaye-
nede kor vajen ve kliteromegali tespit edildi. Hastanin
tam kan sayimi, biyokimyasal degerleri ve lipid pro-
fili normal olarak bulundu. Hastada folikiil stimilan
hormon (FSH): 75 mlU/ml, lGteinizan hormon (LH):
20 mlU/ml ve estradiol ise 10 pg/ml olarak bulundu.
Yapilan transvajinal ultrasonografi (TV USG) degerlen-
dirilmesinde uterusun boyutlari 30x20x12 mm ve en-
dometrium kalinhgi ise ¢izgi seklinde gériilmustr. iki
tarafli overler ise net olarak degerlendirilemedi. Ute-
rusun hipoplazik olmasi ve overlerin net degerlendi-
rilememesi lizerine hastaya pelvik manyetik rezonans
(MR) cekildi. Pelvik MR'de uterusun hipoplazik oldugu
ve overlerin olmadigi goruldi. Ayrica hastada inguinal
kanalda testisi dustindiirecek bir kitle izlenmedi. Bu-
nun {zerine kromozom analizi istendi. Periferik kro-
mozomal analiz sonucu 45X0/46XY olarak geldi. Has-
tamizin fenotip bulgularinin 45X0/46XY mozaismi ile
uyumlu oldugu goriildi. Hastaya genetik danismanlik
amaciyla genetik poliklinigine yonlendirildi.

Tartisma

Miks gonadal disgenezis, seksiel gelisim ve farklilas-
ma bozukluklarinin genel ismi olup, ¢ok genis klinik-
fenotipik, gonadal, sitogenetik bozukluklari kapsar.
XO gonadal disgenezisli hastalarda dogumsal anoma-
lilerin yaninda boy kisaligi gibi somatik gelisme geri-
likleri ve seksuel gelisme gerilikleri de gorilebilir.

Telvi ve ark.nin yaptigi bir calismada, 27 Kkisilik
45,X/46,XY mozaisimli hasta calismasinda Turner
sendromu, miks gonadal disgenezis, erkek psédoher-
mafroditizm ve normal erkekleri iceren genis bir feno-
tip spektrumu ile karsilasmak mumkiindr.®!

Miks gonadal disgenezis tanisi, kromozomal incele-
me ile birlikte Millerian ve/veya Wolffian kalintilarin
saptanmasiy, iki tarafli intraabdominal veya skrotal im-
matir testikiler doku olmasi temeline dayanir. Ayrica
hastalarda hormon bozukluklari da cesitli seviyelerde
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olup karsimiza cikar.

Méndez ve ark., genital belirsizligi mevcut olan 16
olguluk calismada yapmis oldugu kromozom analiz
calismalarinda 15 hastada 45,X/46,XY karyotipi sapta-
mistir.”? Bizim hastamizda da hem hipergonadotropik
hipogonadizm olmasi, hem fenotipik bozukluklar ol-
masi Uzerine kromozom analizi yapild.

Kromozom analiz sonucu 45X0/46XY mozaismi gelen
hastada tani olarak UTS distindldi. Bu tir UTS olgu-
larinda ek olarak gonadoblastoma varhigi da disiinl-
melidir. Clinkl UTS hastalarinda bir Y kromozomunun
varliginda gonadoblastom veya disgerminom gelisme
riski %10-%20'dir.®!

Krasna ve ark. miks gonadal disgenezisli hastalarda
gonadal ve gonad disi malignite riski oldugu icin bu
hastalarin bu agidan da takip edilmesi ve iki tarafl
gonadektomi yapilmasini dnermislerdir.® Bizim has-
tamizda yapilan klinik ve laboratuvar incelemelerde
ekstragonadal yapisal anomalilere ve maligniteye
rastlanmadi.

Sonug olarak; primer amenore nedeniyle poliklinige
basvuran ve yapilan ultrasonografi degerlendirilme-
sinde jinekolojik patoloji dislindligliimiiz hastalarda
kromozomal anomaliler akilda tutulmali ve gereken
hastalarda hormon salgilayan gonadlarin spesifik hor-
monlari (fsh, ostrojen vs.) degerlendirilmelidir. Miks
gonadal disgenezis tanisi konan hastalarda malignite
riski nedeni ile puberteden 6nce gonadektomi yapil-
malidr.

Cikar Catismasi

Yazar(lar) ¢ikar catismasi olmadigini bildirmislerdir.

Kaynaklar
1. Aycan Z. Puberta geikmesi. Tirk Ped Ars 2011;46(1):89-91.

2. CostaT, Lambert M, Teshima I, Ray PN, Richer CL, Dallaire
L. Monozygotic twins with 45,X/46,XY mosaicism discor-
dant for phenotypic sex. Am J Med Genet 1998;75(1):40-4.

3. Canto P, de la Chesnaye E, Lopez M, Cervantes A, Chavez
B, Vilchis F, et al. A mutation in the 5’ non-high mobility
group box region of the SRY gene in patients with Turn-
er syndrome and Y mosaicism. J Clin Endocrinol Metab
2000,85(5)1 908-11. crossRef

4. Knudtzon J, Aarskog D. 45X/46,XY mosaicism. A
clinical review and report of ten cases. Eur J Pediatr
1987;146(3):266-71. CrossRef

5. Telvi L, Lebbar A, Del Pino O, Barbet JP, Chaussain JL.
45,X/46,XY mosaicism: report of 27 cases. Pediatrics
1999;104(2 Pt 1):304-8. crossRef


http://dx.doi.org/10.1002/(SICI)1096-8628(19980106)75:1<40::AID-AJMG9>3.3.CO;2-0
http://dx.doi.org/10.1210/jc.85.5.1908
http://dx.doi.org/10.1007/BF00716471
http://dx.doi.org/10.1542/peds.104.2.304

Benk Silfeler ve ark. Hipergonadotropik Hipogonadizmin Nadir Bir Nedeni Olarak Ullrich Turner Sendromu

6. Rosenberg C, Frota-Pessoa O, Vianna-Morgante AM, Chu

TH. Phenotypic spectrum of 45,X/46,XY individuals. Am
J Med Genet 1987;27(3):553-9. crossRef

Méndez JP, Ulloa-Aguirre A, Kofman-Alfaro S, Mutchinick
O, Fernandez-del-Castillo C, Reyes E, et al. Mixed gonad-
al dysgenesis: clinical, cytogenetic, endocrinological,
and histopathological findings in 16 patients. Am J Med

8.

Genet 1993;46(3):263-7. crossRef

Verp MS, Simpson JL. Abnormal sexual differentiation
and neoplasia. Cancer Genet Cytogenet 1987;25(2):191-
218. crossRef

Krasna IH, Lee ML, Smilow P, Sciorra L, Eierman L. Risk of
malignancy in bilateral streak gonads: the role of the Y
chromosome. J Pediatr Surg 1992;27(11):1376-80. crossref

241


http://dx.doi.org/10.1002/ajmg.1320270308
http://dx.doi.org/10.1002/ajmg.1320460304
http://dx.doi.org/10.1016/0165-4608(87)90180-4
http://dx.doi.org/10.1016/0022-3468(92)90180-F

