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El-Ayak Sirtt Odeminden Tani: Turner Sendromu
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OzZET:
El-ayak sirti ddeminden tani: Turner sendromu

Turner sendromu sik rastlanilan kromozom anomalilerinden biri olup, canl dodan kiz ¢ocuklarinin

1/4000-8000'inde gorilmektedir. Bu makalede el-ayak sirti 6demi nedeniyle basvuran ve 45 X0 kar-
yotipi gosteren 10 giinliik kiz gocugu sunuldu. Turner sendromu ile ilgili literatir gézden gegirildi.
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ABSTRACT:

The dorsum of hand-foot edema to diagnosis: Turner Syndrome
Turner's syndrome (TS) is one of the most common chromosomal abnormalities with an estimated
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frequency among female live birth of 1/4000-8000. In this article, we presented a 10 day-old girl who

admitted with carpal-pedal edema, with 45, XO karyotype. The literature about Turner's syndrome

was reviewed.
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GiRis

Turner sendromu (TS), sik gortlen kromozom
anomalilerinden biridir. Canli dogan kiz ¢ocuklarin-
da yaklasik olarak 1/2500 sikhginda rastlanilir. Etki-
lenen fetuslarin %90’indan fazlasinda monozomi X
(45,X) seklindedir. Kalan olgular ise mozaizm
45X/46XX gosterirler (1-3).

Klinik bulgular genis bir dagilim gésterir. intraute-
rin donemde genel 6dem, pulmoner eflizyon yada
kistik higromaya rastlanilabilir. Dogum sonrasi ise
kisa boy, lenfédem, yele boyun, distk sag cizgisi,
cubitus valgus gibi bulgularla karsilasilir. TS, her
zaman bu 6zel bulgularla seyretmez ve genellikle sit
cocuklugu donemine dek tani konulamaz. Puberte-
nin gecikmesi, menarsin gecikmesi, anovulasyon ve
infertilite TS'nu dusindiren diger bulgulardir. TS
bagka tani almamis kisa boylu kizlarda akla gelmeli-
dir (1-3).

Kongenital nefrotik sendrom 6n tanisi alan Turner
sendromlu bir olgu, yenidogan déneminde fizik mua-
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yene bulgularinin énemini vurgulamak ve literatiir(
gozden gecirmek amaci ile sunuldu.

OLGU

Olgumuz, aralarinda ikinci derece kuzen olan
saglikli anne ve babanin ikinci gebeliginden ikinci
cocuk olarak miadinda normal vajinal dogum (NVD)
2350 gr olarak dogmus. Dogum sonrasi anne yanina
verilmis, anne siti ile beslenmis ve 1. glintinde
taburcu edilmis. Ailesi tarafindan fark edilen el ve
ayak sirti 6demi nedeni ile basvurdugu saglik merke-
zinde kongenital nefrotik sendrom dusindlerek 10
gunluk iken tarafimiza gonderilmis.

Fizik muayenesinde vicut agirligi (2300 gr), boy
(47 cm) ve bas cevresi (32.2 cm) <10 p idi. Viicut 1si-
s1 36.6°C, nabiz 137/dk-ritmik ve solunum sayisi 35/
dk idi. Sac cizgisi distik ve yele boyun mevcuttu.
Burun koki basik, mandibulasi kiictik, damak yiiksek
ve gogus kafesi genis (kalkan gogus) idi. El ve ayak
sirtinda gode birakan 6demi mevcuttu. Ayrica par-
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Y(C

Resim 1: Bebegin disiik sa¢ ¢izgisinin goriniimi

Resim 2: Bebegin yiliz gorinimi ve ayrik meme
baslarinin gériiniimi

maklari kisa, kiint, ve tirnaklarinda hiperkonveksite
mevcuttu (Resim 1,2,3). Diger sistem muayeneleri
normaldi.

Laboratuar tetkiklerinde; hemoglobin 10.6 gr/dl,
beyaz kiire 8400/mm?, trombosit sayisi 356000/mm?,
tam idrar tetkiki normal, biyokimyasal parametrele-
rinde hipoalbuminemisi (2,1gr/dl) disinda karaciger
ve bobrek fonksiyonlari normal idi. Kardiyak ekokar-
diyografisi, batin, pelvik ve kraniyal ultrasonografisi
normal saptandi. Olgumuzun biiyiime hormonu, T3,
T4, TSH diizeyleri normal idi. Kromozom analizinde
45, X0 kromozom yapisina sahip oldugu belirlendi.
Klinik ve kromozom analizi bulgularina gére Turner
sendromu tanisi alan olgumuz bir genetik merkezin-
de takibi yapilmak tizere sorunsuz taburcu edildi.

Resim 3: Ayak sirtinda 6dem gériinimi.

TARTISMA

Turner sendromu (TS), 1938 yilinda Henry Turner
tarafindan gonadal disgenezisli ve overyan agenezisli
hastalarda tanimlanmistir. insanlarda sik goriilen tek
kromozom anomalilerinden biridir. Turner sendro-
munda, spontan abortus sikligi yuksektir ve canh kiz
dogumlarda sikligi ortalama 1/2500 olarak bildiril-
mektedir. Bu hastalarda gekirdekte iki seks kromozo-
mu yerine bir seks kromozomu (parsiyel veya komp-
let X kromozomu monozomisi) ve 22 ¢ift otozomal
olarak toplam 45 kromozom bulunmaktadir (1-3).

Agir generalize 6dem ve kistik higroma ile birlikte
olan olgularda fetal 6ltim siktir. Olgularin cogunda
fetal 6dem ve pulmoner eflizyon akciger gelisimini
bozar. Ancak, canli dogan bebeklerde 6zellikle kar-
diyovaskiler anomali yoksa prognoz iyidir. Yenido-
gan doneminde karpal ve/veya pedal lenfédem gorii-
lebilmekte olup bu durum kendiliginden dtzelir
(1-3). Olgumuzda ayak sirtindaki lenfodem dikkat
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cekmekte idi. Ayrica sa¢ cizgisi dusik olup yele
boyun vardi (Resim1,2,3).

Ekstremitelerde yetersiz lenfatik ve venoz gelisim
nedeniyle olustugu distnilen el-ayak sirtt 6demi,
prenatal olarak belirlenebilmekte ve Turner sendro-
munu distndirebilmektedir (4,5).

Zeka genellikle normaldir. Bu hastalar ciice olma-
diklari halde, servikal vertebra hipoplazisi nedeniyle
boyunlari ve boylari kisadir, mikrognati gorilebilir,
ayrica kubitus valgus dikkat cekicidir. Skolyoz, gizli
spina bifida gibi iskelet anomalileri olabilir. Eriskin-
lerde ortalama boy 143 cm (132-155 cm)’dir (1-3,6).

Seksuel gelisim genellikle geridir. Yetersiz meme
gelisimi vardir. Vajina ve uterus varsa yetersiz veya
diizensiz gelismistir, bu nedenle bu hastalar karakte-
ristik olarak primer amenoreli ve infertildirler (6,7).

Turner sendromlu hastalarda, atnali bobrek, pel-
vik yerlesim gosteren veya cift toplama sistemli béb-
rek, tek tarafli bobrek yoklugu, tretero-pelvik darlik
gibi riner sistem anormallikleri ile bikuspit aort
kapagi, aort koarktasyonu gibi kardiyovaskiler anor-
maliklerine rastlanmaktadir (1-3). Olgumuzda yapi-
lan incelemelerde driner ve kardiyovaskiler anoma-
liye rastlaniimadi.

Boy kisaligi Turner sendromlu kizlarda en sik goz-
lenen bulgu olup, cogu kez hastayi hekime getiren
nedendir. Boy kisaligindan biyime hormonunun
anormal regtilasyonu ve end-organin hormona
duyarhliginin degismesi sorumlu tutulmaktadir. Nor-
mal ¢ocuklarda biuyime hormonu saliniminda goz-
lenen senkroni bu hastalarda goriilmemekte ve biiyii-
me hormonu pik degeri 6zellikle yas ilerledikce azal-
maktadir. Bu ¢ocuklarda azalmis eriskin boyunun;
intrauterin biyime geriligi ile puberte oncesi biy-
me ve pubertal gelisimin yetersiz olmasinin bir sonu-
cu oldugu dustintilmektedir (8,9). Yapilmis olan bir
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calismada bu hastalarin cogunlugunun prematire
yada term SGA oldugu belirtilmistir (10).

Bu hastalarda karbonhidrat intoleransina da sik
rastlanilmaktadir. Glukoz tolerans testi bozuklugu
prevalansi %15-43 arasinda degismektedir. Bu
durum instlin rezistansi ve beta hiicrelerinin uyaril-
masindan sonra yetersiz ya da gecikmis instlin sali-
nimina baglanmistir (11). Olgumuzun izleminde kan
glukoz diizeyleri normal sinirda seyretti.

Turner sendromlu hastalarin tedavisinde baslica
biylime hormonu ve 6strojen kullanilir (6,12-15).

TS, stipheli durumlarda prenatal tanisi konuldugu
zaman aileye genetik uzmani, pediatrik endokrino-
log veya TS hakkinda uzmanlasmis bir doktor tara-
findan profesyonel destek verilmelidir. TS'na prena-
tal olarak fotal 6dem veya nukal kistik higromanin
ultrasonografik (USG) olarak gosterilmesiyle tani
konulabilir. Ultrasonografik olarak sol kalp kdkenli
kalp defekti, renal anomali, biytime geriligi, veya
rolatif olarak kisa ekstremiteler TS'nu distindirebi-
lir. [leri anne yasi nedeniyle yapilan fetal kromozom
analizi ile tesadifen TS karyotipi tespit edilebilir.
Ayrica maternal serum marker sonuclariyla (mater-
nal serum alfa fetoprotein, insan korionik gonadotro-
pin, unkonjuge estriol) artmis Down sendromu riski
nedeniyle yapilan karyotip analizi ile de bazi TSl
fetsler yakalanmaktadir. USG ile TS ile iliskili bir
anomali tespit edilirse veya serum markerlarinda bir
anormallik tespit edilirse karyotiplendirme 6neril-
mektedir (16).

Sonug olarak uygun ve etkin yaklasimlarla bu has-
talarda yeterli olgunluga ulasilabilmektedir. Ozellik-
le dogurganlik oraninin oldukca fazla oldugu bolge-
mizde, yenidogan doneminde iyi bir fizik muayene
ile Turner sendromlu olgularin tanisi konularak
uygun tedavi ile yasam kalitesi arttirilabilir.
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