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Giriş
Hipergonadotropik hipogonadizm, hipotalamohipo-
fizer aks doğal olmasına rağmen primer gonadal yet-
mezlik sonucu ortaya çıkar. Parsiyel veya inkomplet 
olgularda puberte başlasada devamı sağlanamaz. Pri-
mer gonadal yetmezliklerde özellikle FSH çok yüksek-
tir. Bu yükseklik sekiz-dokuz yaşından itibaren belir-
ginleşir. Bu hastalarda şüpheli genitalya olmazsa bile 
karyotip analizi yapılması önerilmektedir.[1] Tedavide 
östrojen ve testesteron verilmesi önerilmektedir. Her 
ne kadar tam bir fikir birliği olmasa da 13-14 yaşların-

da tedaviye başlanması önerilmektedir.[1]

Bir hipergonadotropik hipogonadizm olan Ullrich-Tur-
ner sendromu (UTS), yaklaşık 1/10.000 sıklıkta görül-
mekte olup ikinci trimester amniosentezlerde yaklaşık 
%1.5’dir. 45XO/46XY kromozom mozaismi sonucu or-
taya çıkan fenotip, normal bir erkek ya da kadından, 
klasik UTS’ye kadar değişmektedir.[2] UTS’li hastalarda 
X kromozomun tek bir kopyası %40-60 oranında bulu-
nur, geri kalanlarda ise ikinci seks kromozumu ya anor-
mal yapıdadır ya da mozaiktir.[3]
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Özet

Turner sendromlu 45XO/46XY mozaikliği, nadir görülen kro-
mozomal bir anomalidir. Yaklaşık 1/10.000‘de bir görülen bu 
mozaismin fenotip yansımaları normal bir erkekten, klasik 
Ullrich-Turner Sendromuna (UTS) kadar değişen çeşitlilikte-
dir.  Primer amenore şikayeti ile kliniğimize başvuran hastanın 
yapılan kromozom analiz sonucu 45XO/46XY olarak geldi. 

Anahtar sözcükler: 45XO/46XY; primer amenore; Ullrich-Tur-
ner sendromu.

Summary

Turner syndrome is a rare chromosomal abnormality of 
45XO/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 (45XO/46XY) 
who admitted to our clinic with primary amenorrhea.

Key words: 45XO/46XY; primary amenorrhea; Ullrich-Turner Syn-
drome.
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Olgu Sunumu
Olgumuz 25 yaşında, sekiz aylık evli olup primer ame-
nore ve ilişkiye girememe şikayeti ile polkliniğimize 
başvurdu. Yapılan fizik muayenede boy: 153 cm, ağırlık 
ise 60 kg idi. Hastada erkek tipi kas gelişimi mevcuttu. 
Tanner evrelemesine göre göğüs gelişimi beş evreye 
ayrılmıştır. Evre 1, infantil, evre 5 ise erişkin göğsünü 
ifade eder. Hastamızın meme gelişimi Tanner evre 2 
düzeyinde idi yani göğüs tomurcuğu belirmiş, papilla 
yükselmiş, areola çapı yükselmeye başlamıştı. Hastada 
kısa boy ve yele boyunun yanı sıra jinekolojik muaye-
nede kör vajen ve kliteromegali tespit edildi. Hastanın 
tam kan sayımı, biyokimyasal değerleri ve lipid pro-
fili normal olarak bulundu. Hastada folikül stimülan 
hormon (FSH): 75 mIU/ml, lüteinizan hormon (LH): 
20 mIU/ml ve estradiol ise 10 pg/ml olarak bulundu. 
Yapılan transvajinal ultrasonografi (TV USG) değerlen-
dirilmesinde uterusun boyutları 30x20x12 mm ve en-
dometrium kalınlığı ise çizgi şeklinde görülmüştür. İki 
taraflı overler ise net olarak değerlendirilemedi. Ute-
rusun hipoplazik olması ve overlerin net değerlendi-
rilememesi üzerine hastaya pelvik manyetik rezonans 
(MR) çekildi. Pelvik MR’de uterusun hipoplazik olduğu 
ve overlerin olmadığı görüldü. Ayrıca hastada inguinal 
kanalda testisi düşündürecek bir kitle izlenmedi. Bu-
nun üzerine kromozom analizi istendi. Periferik kro-
mozomal analiz sonucu 45X0/46XY olarak geldi. Has-
tamızın fenotip bulgularının 45X0/46XY mozaismi ile 
uyumlu olduğu görüldü. Hastaya genetik danışmanlık 
amacıyla genetik polikliniğine yönlendirildi.

Tartışma
Miks gonadal disgenezis, seksüel gelişim ve farklılaş-
ma bozukluklarının genel ismi olup, çok geniş klinik-
fenotipik, gonadal, sitogenetik bozuklukları kapsar. 
XO gonadal disgenezisli hastalarda doğumsal anoma-
lilerin yanında boy kısalığı gibi somatik gelişme geri-
likleri ve seksüel gelişme gerilikleri de görülebilir.[4]

Telvi ve ark.nın yaptığı bir çalışmada, 27 kişilik 
45,X/46,XY mozaisimli hasta çalışmasında Turner 
sendromu, miks gonadal disgenezis, erkek psödoher-
mafroditizm ve normal erkekleri içeren geniş bir feno-
tip spektrumu ile karşılaşmak mümkündür.[5]

Miks gonadal disgenezis tanısı, kromozomal incele-
me ile birlikte Müllerian ve/veya Wolffian kalıntıların 
saptanması, iki taraflı intraabdominal veya skrotal im-
matür testiküler doku olması temeline dayanır. Ayrıca 
hastalarda hormon bozuklukları da çeşitli seviyelerde 
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olup karşımıza çıkar.[6]

Méndez ve ark., genital belirsizliği mevcut olan 16 
olguluk çalışmada yapmış olduğu kromozom analiz 
çalışmalarında 15 hastada 45,X/46,XY karyotipi sapta-
mıştır.[7] Bizim hastamızda da hem hipergonadotropik 
hipogonadizm olması, hem fenotipik bozukluklar ol-
ması üzerine kromozom analizi yapıldı.

Kromozom analiz sonucu 45XO/46XY mozaismi gelen 
hastada tanı olarak UTS düşünüldü. Bu tür UTS olgu-
larında ek olarak gonadoblastoma varlığı da düşünül-
melidir. Çünkü UTS hastalarında bir Y kromozomunun 
varlığında gonadoblastom veya disgerminom gelişme 
riski %10-%20’dir.[8]

Krasna ve ark. miks gonadal disgenezisli hastalarda 
gonadal ve gonad dışı malignite riski olduğu için bu 
hastaların bu açıdan da takip edilmesi ve iki taraflı 
gonadektomi yapılmasını önermişlerdir.[9] Bizim has-
tamızda yapılan klinik ve laboratuvar incelemelerde 
ekstragonadal yapısal anomalilere ve maligniteye 
rastlanmadı.

Sonuç olarak; primer amenore nedeniyle polikliniğe 
başvuran ve yapılan ultrasonografi değerlendirilme-
sinde jinekolojik patoloji düşündüğümüz hastalarda 
kromozomal anomaliler akılda tutulmalı ve gereken 
hastalarda hormon salgılayan gonadların spesifik hor-
monları (fsh, östrojen vs.) değerlendirilmelidir. Miks 
gonadal disgenezis tanısı konan hastalarda malignite 
riski nedeni ile puberteden önce gonadektomi yapıl-
malıdır.
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