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GONADAL ANDROJEN RESEPTÖRÜ POZİTİF BİR 
ANDROJEN İNSENSİTİvİTE SENDROMU OLGUSU' 
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Androjen insensitivite sendromu çok az görülen bir sendromdur. Olgumuz i 7 yaşında genotipik olarak er­
kek fenotipik olarak kadındı. Laboratuar ve klinik bulguları testiküler feminizasyon sendromuna uyuyordu. 
Olgumuzda bunlara ek olarak androjen reseptörü pozitifti . Bu bulgular eşliğinde olgumuzu. reseptör pro­
teinlerinde yada postreseptör mekanizmalarda bir anormalliğin eşlik ettiği testiküler feminazasyonun bir vary­
antı olduğunu düşündük. 

A CASE OF ANDROGEN INSENSITIVITY SENDROME 
WITH GONADAL ANDROGEN RECEPTOR POSITIVE 

Androgen insensitivity syndrome is a rare endocronogical disease. Our case was 17 year old, genotyp­
icaııy male, fenotypicaııy female. Her clinical and laboratory features were paraııel to the testicular fe­
minization syndrome, however, being receptor positive. it was considered to be a variant of testicular 
feminazition sydrome with a structural abnormality of receptor protein or adisorder in postreceptor 
mechanism. 

Androjen insensitivite sendromu 46 XY olan fe­
notipik olarak normal bir kadından inferti! bir 
erkeğe kadar geniş bir yelpaze çizen maskülinizas­
yon bozukluğuyla karakterize bir sendromdur (S, 6). 
Testiküler feminizasyon kavramı ilk kez Morris ta­
rafından 19S3'te kullanılmıştır (18). Olgularda prim­
er amenore gonadal diskinezi ve vajenin konjenital 
yokluğuyla ortaya çıkar. Tüm primer amenorelerin 
%lO'undan bu sendrom sorumludur (6, 16). Çok na­
dir görülen bu sendromun sıklığı 1/ 20.000-1 / 64.000 
erkek bebek doğum arasındadır (4). Olgularda de­
fekt ya sitoplazmadaki androjen reseptöründe ya da 
postreseptör mekanizmalardadır (S,6, 16). 

OLGU 

Olgumuz 17 yaşında ve bekardı. Amenore, ses 
kalınlaşması, yüzünden kıllanma ve akne şika­
yetiyle kliniğimize başvurdu. Soy geçmişinde anne 
babanın kardeş çocukları olması dışında özellik yok­
tu. Sistemik muayene normaldi. Fizik muayene bul­
guları: Boyu 160 cm, yüzde ve çenede kıllanma ve 
akne, kadın tipi pubik kıllanma ve normal aksiller 
kıllanmaydı. Hastada orta derecede jinekomasti bul­
guları vardı (Şekil 1). Vajen girişi kapalıydı. Rektal 
muayenede uterus ve adnekslere ait kitle alınamadı. 
Sol inguinal bölgede 3x4 cm, sağda 2.5x3 cm sert mo­
bil kitle mevcuttu. Rutin laboratuar bulguları nor­
maldi. Ultrasonografide uterus ve adneksler görü­
lemedi. IVP normaldi. Barr cisimciği negatifti. Hor­
monal değerlendirmede: PRL: 170 mlU / 1, estradiol: 
70 pg/ ml, T: 2.2 ng / ml, F-T: S.4 pg/ml, DHEA-S: 224 
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ng/ ml, androstenedion: 6.0 ng/ml, üriner 17-keto­
steroid: 6.9 mg/24 saat. Laparoskopide internal gen­
ital organlar yoktu. Peritoneal bir kıvrım vardı. Sol 
inguinal bölgedeki kitleden biyopsi yapıldı. His­
topatolojik tanı spermatogenez olmayan testis do­
kusu şeklindeydi. Neoplastik değişim göz önüne 
alınarak bilateral gonadektomi yapıldı. Gonadal 
dokuda androjen reseptör Hakim ve ark.'nın (22) 
yöntemiyle pozitif bulundu. Hastanın 10, 12, 14 
yaşında olan üç kız kardeşinde herhangi bir jine­
kopatoloji bulunmadı. Bulgular ışığında olgumuz 
bir reseptör pozitif androjen insensitivite sendromu 
olarak değerlendirildi. 

TARTIŞMA 

Komplet testiküler feminizasyon sendromu, u­
zun boy ve manifest jinekomasti ile karakterize olan 
ve en sık görülen androjen insensitivite sendromu­
dur (4, 17, 18, 20) . Inkomplet testiküler feminizas­
yon fenotipi kadından normal maskülinizasyona 
kadar değişmektedir . Dış genital orantılar belirsiz 
olabilir, virilizasyon pubertede kadın fenotipik ge­
lişimine eşlik edebilir (6, 14, 17). Olgumuz inkomp­
let testiküler feminizasyona benziyordu çünkü orta 
derecede jinekomasti, ses kalınlaşması, çenede ve 
yüzde kıllanma, akne ve klitoral hipertrofi gibi viri­
lizasyon semptomları pubertede ortaya çıkmıştı . 
Olgumuzda histolojik bulgular komplet forma da­
ha yakındı ve hormon bulguları da komplet forma 
paraleldi. Testosteron düzeyi normale yakındı ve 
LH, östradiol düzeyi normal erkekten yüksekti. Bu 
olgularda yüksek LH düzeyi karşılanamayan öst­
rojene ya da hipotalamohipofizer düzey'de inhibe 
edilernemesine bağlıdır (3, 12, IS, 19) . Inkomplet 
forma virilizasyon bulgularının yanında diğer bul­
gular da eşlik etmektedir. Tip i inkomplet testiküler 
feminizasyon; Reifenstein sendromu (perineo­
skrotal hipospadias, labioskrotal fü zyon, azospermi 
jinekomas ti), Lubs sendromu (parsiyel gelişmiş 

Wolf kanalı kadın fenotipi, parsiyel labioskrotal 
füzyon, erkek kemik gelişimi), Gilbert Dreyfus sen-



CiltV: 1-4, 1994 

Şekil1. Hastanın fiziksel görünümü 

dromu (hipospadias, küçük fallus, Wolf kanal tü­
revleri, jinekomasti), Rosewater sendromu (jineko­
mastili infertil bir erkek, azospermi ya da oligo­
spermi) gibi değişik tablolar göstermektedir (1, 2, 
13,21). 

Bizim olgumuzda Wolf kanalı türevieri, hipo­
spadias ya da oligoazospermi yoktu. Olgumuz aynı 
zamanda psödovajinal perineoskrotal hipospadiatik 
Tip II inkomplet formdan ayrılmaktaydı (23). Tip 
II' de bunlara ek olarak testosteron (T), LH ve öst­
rojen normal erkek değerlerindedir (11, 23). Tip II 
diğer inkomplet formlardan pubertede maskülini­
zasyon oluşmasıyla (kadın fenotipinden farklılışma­
sıyla) ayrılır (4,16). Bu enzim defektinde jinekomas­
ti yoktur, testis pubertede labioskrotal kıvrıma gir­
er, ses kalınlaşması, yüzde, vücutta kıllanma olur, 
Wolf kanalı normal erkekteki gibi gelişir, hi­
pospadias, gelişmemiş ya da vajinal atrezi vardır (6, 
8, 16). Bu sendromda, testosteron, Sa redüktaz ek­
sikliği nedeniyle dihidrotestosterona (DHT) çevri­
lemez (23). Prepubertalolgularda, hCC stim­
ulasyonundan sonra yükselmiş T I DHT oranı ile 
teşhis konulabilir ve bu tanı virilizasyonun geliş­
tireceği psikolojik problemleri engelleyecek gona­
dektomiyi yapmamızı kolaylaştırır (6, 7, 9,16). 

Bilindiği gibi testosteron hedef hücreye girer ve 
Sa redüktazla DHT'ye çevrilir. T ya da DHT 
hücrede androjen reseptörlerine bağlanır. T +R ya da 
DHT +R kompleksi oluştururlar ve hücreye girerler 
ve kromatine bağlanırlar. Bundan sonra mRNA 
üzerinden androjenik etkiyi sağlayan protein sen te­
zi başlatılır (4, 5, 6). X'e bağlı ressesif gen hücredeki 
androjen reseptöründen ve bunun neden olduğu · 
androjen insensitivitesinden sorumludur. Reseptör 
eksik ya da unstable olabilir (6, 22). Olgumuzda an-
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Şekil 2. Dış genital organların görünümü 

drojen reseptör değerlendirmesi gonad dokusunda 
yapıldı (5 pmol/mg DNA, Hekim ve ark.) ve normal 
bulundu. Bulgular stabil reseptör pozitif bir and­
rojen insensitivite olgusuna uyuyordu. Bu send­
romda dış genital organlar kadını gelişmemiş erkek 
ve urogenital sinüs kadın ya da erkek olarak geli­
şebilir ve spermatogenez yoktur (6, 7, 10). Bu klinik 
tablo bizim olgumuzun hormonal bulgularına uy­
maktaydı. Reseptör pozitif androjen insensitivite 
sendromunun tedavisi fenotipe bağlıdır. Bu olgu­
ların çoğunun bir kadın gibi yetiştirildiği ve virili­
zasyondan korunmak için pubertede kastrasyonun 
yapılması önerilmektedir (6). Maskülin tipte eğer 
hasta psikolojik olarak hazırsa, rekonstrüktif cerrahi 
yapılabilir. 

Hastamız bize puberteden ve virilizasyon bul­
gularından iki yıl sonra başvurmuştu. Neoplazi ris­
kini elimine etmek için gonadektomi yaptık. Çünkü 
olgumuz bir kız olarak yetiştirilmişti ve fenotip ola­
rak kadındı. Bu olgularda gonadal malignensi riski 
%22 civarındadır ve 16-18 yaş arasında kemik 
gelişimini tamamlar tamamlamaz gonadektomi ya­
pılması önerilmektedir (16). Kastrasyondan sonra 
östrojen eksikliği bulgularını düzeltmek için replas­
man tedavisi gerekmektedir (6, 16). Biz de, olgu­
muzda östrojen replasmanı yaptık. 
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