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Turner sendromlu bir gebenin saghkh bir sekilde dogurtulmasi: Olgu Sunumu
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OZET

Turner sendromu X kromozomunun kismi veya
tam yokluguna bagl olarak goriilen boy kisaligi,
gecikmis puberte ve primer amenore ile karakte-
rize bir sendromdur. Bu hastalarda ergenlik on-
cesi over yetmezligi gelismesi infertiliteye neden
olmaktadir. Yardimci iireme teknikleri ile basa-
rilt gebelik sonuclart bildirilmesine karsin bu ka-
dinlarda gebelige bagl gelisen oliimciil kompli-
kasyonlar onem arz etmektedir. Turner sendromu
gebelik icin kismi kontraendikasyon teskil etmekle
birlikte, mevcut kardiyovaskiiler anomaliler ke-
sin kontraendikasyon olarak belirtilmektedir. Bu
yvazida, gebeligi basarili

Anabhtar kelimeler: Turner sendromu, gebelik, in-
fertilite, mortalite.
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ABSTRACT

Successful delivery in a patient with Turner
syndrome: Case Report

Turner syndrome, resulting from the partial or
complete loss of an X chromosome, is characteri-
zed by short stature, delayed puberty and primary
amenorrhea. Before puberty, infertility is caused
by the development of premature ovarian failure
in these patients. Although successful pregnanci-
es have been reported with the aid of assisted rep-
roduction, women with this syndrome have lethal
complications relating to the pregnancy. Turner
syndrome is a relative contraindication for preg-
nancy however; it is an absolute contraindication
for pregnancy in a patient with a documented car-
diac anomaly. In this article, 31-year-old preg-
nant patient with Turner syndrome who had un-
dergone successful termination of pregnancy is
presented.

Key words: Turner syndrome, pregnancy, in-
fertility, mortality.

GIRIS

Turner sendromu, kiz ¢ocuklarinda yak-
lasik 2500 canli dogumda bir goriilen ve X
kromozomunun kismi veya tam eksikligiyle
karakterize genetik bir bozukluktur.1,2 Boy
kisalig1, gecikmis puberte ve primer ameno-
re Turner sendromunun baglica bulgularidir.
Turner sendromlu kadinlarin karyotip analiz-
lerinde, %50 oraninda mozaik olmayan ge-
notip, geri kalan kisminda ise mozaik ve X
kromozomu yapisal anomalileri gézlenmek-
tedir.3 Bu hastalarda ergenlik oncesi over
yetmezligi gelismesi infertiliteye neden ol-
maktadir. Son yillarda Turner sendromlu ka-
dinlarda oosit krioprezervasyonu ve yardim-
c1 ireme teknikleri ile basarili gebelik sonug-
lar1 bildirilmesine karsin bu kadinlarda ge-

belige bagli gelisen oliimciil komplikasyon-
lar 6nem arz etmektedir.4 Bu yazida klinigi-
mize bagvuran Turner sendromlu bir hastanin
gebeliginin sonlandirilmasi anlatilmis ve Tur-
ner sendromlu kadinlarda gebelik esnasinda-
ki karsilasilabilecek komplikasyonlar tartisil-
mistir.

OLGU SUNUMU

31 yasindaki bayan hasta gebe izlem po-
liklinigimize agr1 ve kasint1 sikayetiyle bas-
vurdu. Hastanin dykiisiinde yurt diginda do-
nasyon yontemiyle gebe kaldigi Ogrenildi
ve embriyo transfer tarihine gore 35 hafta-
lik gebe oldugu tespit edildi. Hastanin 6zgec-
misinde Turner sendromu tanisinin bulundu-
gu, adet gormedigi ve genetik olarak moza-
ik olmayan X0 kromozom paternine sahip ol-
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dugu 6grenildi. Gebelik 6ncesi donemde ba-
kilan Antimiillerian hormon (AMH) seviyesi
0.56 ng/ml idi. Hastanin 1. trimester tarama
testinde ense kalinligi (NT) ol¢tiimii 1.4 mm
ve biyokimyasal degerlerle (PAPP-a ve ser-
best BHCG) birlikte hesaplanan kombine ris-
kinin 1:1359 oldugu goriildii. Hastanin gebe-
ligin 30. haftasinda yapilmis olan transtora-
sik ekokardiyografide, kardiyak fonksiyonla-
rin normal oldugu ve asendan aorta ¢apinin
25 mm ol¢iildigi tespit edildi (Sekil 1).

Sekil 1. Olgunun ckokardiyografisinde aort ¢api 6l-

cumi

Aort ¢ap1 indeksi 1.79 cm/m2 olarak he-
saplandi. Gebelik esnasinda da tansiyon ta-
kiplerinde herhangi bir yiikseklik olmadi-
g1 0grenildi. Yapilan muayenesinde, boy 143
cm ve agirlik 48 kg olarak saptandi. Kan ba-
sinct 116/74 mmHg ve nabiz 72 atim/daki-
ka olarak 6l¢iildii. Tanner siniflamasina gore
meme gelisimi evre III , pubik killanma evre
II ile uyumlu idi. Yapilan fetal ultrasonografi-
de, fetusun 35. gebelik haftas1 ile uyumlu ol-
dugu tespit edildi. Istenen tetkiklerinde; 50
mg oral glukoz tolerans testi (OGTT):101mg/
dl, Aspartat transferaz (AST):109 U/L, Ala-
nin transferaz (ALT):183 U/L, Laktat de-
hidrogenaz (LDH):343 U/L, Gama gluta-
min transferaz (GGT):61 U/L, Alkalen fosfa-
taz (ALP):352 U/L, Total Bilirubin:0.71 mg/
dl, Direk Bilirubin:0.45 mg/dl, Tiroit stimu-
lan hormon (TSH) :3.1 mIU/ml serbest tirok-
sin (F.T4):11.7pmol/l idi. Hastanin laboratu-
var bulgularinin gebelik kolestazi ile uyumlu
olmasi iizerine klinigimize yatis1 yapildi. Ust
batin ultrasonografi ve Doppler incelemede
hepatik steatoz tespit edilirken portal hiper-
tansiyon lehine bulgu saptanmamistir. Non-
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stres testte agrilarinin baglamasi ve pelvik gi-
rim darlig1 olmasi nedeniyle sectio karar1 ve-
rilip genel anestezi altinda 2230 gr ve 47 cm
canli kiz bebek dogurtuldu. Apgar skoru 1.da-
kika 7-8, 5.dakika 9-10 idi. Operasyon sonra-
st 4.glin kontroliinde hasta taburcu edildi.

TARTISMA

Turner sendromlu hastalarda fetal hayat-
ta normal sayida yumurta gelisimi olmasina
ragmen, bu yumurtalarin ¢ogu prematiir ola-
rak ergenlik Oncesi ortadan kaybolmaktadir.
Sebebi tam olarak bilinmemekle birlikte ikin-
ci bir X kromozomunun tam veya kismi ek-
sikligi sonucunda oositlerin erken donemde
kaybedildigi diistiniilmektedir. Bu hastalarda
%30’lara varan oranlarda degisen dereceler-
de spontan ergenlik, %10 oraninda menars ve
%4-5 oraninda fertilite bildirilmektedir.5
Turner sendromlu hastalarda, prematiir over
yetmezligi gelismeden 6nce yapilan oosit kri-
oprezervasyonu ile basarili gebelik sonugla-
11 bildirilmektedir.6 Tedavisiz gebe kalan Tur-
ner sendromlu hastalar oldugu gibi, yardime1
tireme teknikleriyle hastanin kendi oositi ile
gebe kaldig vakalar bildirilmistir.7 Bununla
birlikte, fertilite koruyucu yaklagimin miim-
kiin olmadig1 hastalarda oosit donasyonu ile
ylksek gebelik oranlar1 elde edilmektedir.8
Bu hastalarin gebeliklerinde o6liimciil sey-
reden riskler mevcuttur. Gebelik esnasinda
aort diseksiyonu ve riiptiirii %2 oraninda go-
rilmekte olup ani 6liimle sonuglanmaktadir .
Gebelik oncesi aort kokii genislemesi, bikus-
pid aort kapagi, aort koarktasyonu ve hiper-
tansiyon, aort disseksiyonu ve yirtilmasi igin
temel risk faktorleridir.9-11 Bu risk ¢cogul ge-
beliklerde 5 kat artmaktadir. Ayn1 zamanda bu
hastalarda gebelik hipertansiyonu agisindan
artmis ciddi risk mevcuttur. Hagman ve arka-
daslarinin 106 Turner sendromlu gebe kadini
degerlendirildigi bir ¢alismada, bu gebelerin
%35’inde hipertansiyon gelistigi bildirilmis-
tir.12 Gebelik oncesi konjenital kalp hastalik-
lar1 alaninda deneyimli bir kardiyolog tarafin-
dan bu hastalarin degerlendirilmesi yapilma-
lidir. Ekokardiyografi, kardiyak manyetik re-
zonans anjiyografi (MRI), elektrokardiyogra-
fi ve ambulatuvar tansiyon takibi yapilmasi
gereken degerlendirmelerdir.13 Bu hastalarin
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boylarmin kisa olmasi nedeniyle sadece aort
cap1 Ol¢limii riskin belirlenmesinde uygun ol-
mayabilir. Bu nedenle ekokardiyografi veya
MRI ile yapilan aort ¢ap1 6l¢iimii viicut yiizey
alanina gore ayarlanmali ve aort ¢ap1 indeksi
(AD) olarak belirtilmelidir. Aort ¢cap1 indeksi,
asendan aorta ¢apinin (cm) viicut ylizey ala-
nina boliinmesiyle (m2) hesaplanir. Aort ¢ap1
indeksi >2 cm/m2 olan hastalarda yakin takip
gerekmekte olup Al >2.5 cm/m2 olan hasta-
lar aort diseksiyou i¢in ytiksek risk grubunda-
dir.14 Vakamizda Al degeri 1,79 cm/m2 ola-
rak hesaplanmis olup aort diseksiyonu agisin-
dan yiiksek riskli gruba girmiyordu
Amerikan Ureme Tibb1 Toplulugu (ASRM)
uygulama komitesi, Turner sendromunu ge-
belik agisindan ek risk faktorleri olup olmadi-
gina bakilmaksizin, gebelik i¢in kismi kont-
raendikasyon olarak degerlendirilmesi gerek-
tigi kanaatine varmistir. Turner sendromlu
hastalarda gebelik i¢in kesin kontraendikas-
yon olusturan durumlar; gecirilmis aort cer-
rahisi, aort diseksiyon hikayesi, Al > 2 cm/
m2, aort koarktasyonu, bazal veya genisleyen
aort kokii dilatasyonu, bikuspid aort kapagi
ve medikal tedaviyle kontrol edilemeyen hi-
pertansiyondur.15 Bu nedenlerle bu hastalara
evlat edinmenin daha 1iyi bir alternatif olacagi
mutlaka anlatilmalidir.

Hipotiroidi, gestasyonel diyabet bu has-
talarin gebeliklerinde sik goriilen endokrin
bozukluklardir. Turner sendromlu hastalarda
%36 oraninda tiroit antikor pozitifligi ve %31
oraninda hipotiroidi goézlenmektedir. Tiroit
stimulan hormon (TSH), serbest tiroksin, anti
tiroit antikor (anti-TPO) testleri bu hastalar-
dan mutlaka istenmelidir.16 Vakamizin tiro-
it fonksiyon testleri normal sinirlardaydi. Ay-
rica aclik kan sekeri, HbAlc, kan lipit profi-
li bu hastalarin takiplerinde rutin olarak isten-
mesi gereken diger testlerdir.

Turner sendromlu kadinlarda karaciger
fonksiyon testlerinde bozukluklar sik olarak
gozlenmektedir. Steatoz, steatofibroz ve ste-
atohepatit en sik gozlenen patolojilerdir. Bu
hastalarda karacigere bagl gelisen hastalikla-
rin sik olmasi nedeniyle rutin kontrollerde ka-
raciger fonksiyon testleri mutlaka istenmeli-
dir. Vakamizda karaciger fonksiyon testle-
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rindeki yiikselme ve kasinti nedeniyle gebelik
kolestazi tanis1 konmustur. Karaciger ultraso-
nografik degerlendirilmesinde gebelige bag-
I1 steatoz saptanmis portal hipertansiyon bul-
gularina rastlanmamigtir. Karaciger testlerin-
de anormallik tespit edilen hastalarda abdo-
minal ultrason ve Doppler incelemesi ile ge-
cici elastografi kullanilarak karaciger sertlik
degerlendirmesi ( liver stiffness) onerilmekte-
dir. Karaciger sertlik degerlendirmesi hepatik
fibroz hakkinda bilgi vermekte ve karaciger
fonksiyon testleriyle paralellik gostermekte-
dir. Karaciger ultrasonografi ile hepatik no-
diiller, portal hipertansiyon ve steatoz tespit
edilebilmektedir.17

Sonug olarak, Turner sendromu gebelik
i¢cin kismi kontraendikasyon olmakla birlikte
eslik eden kardiyovaskiiler ek risk faktorleri-
nin bulunmasi gebelik i¢in kesin kontraendi-
kasyon olusturmaktadir. Hipotiroidi, gestas-
yonel diyabet, preeklampsi ve karaciger fonk-
siyon testlerinde yiikselme bu hastalarin ge-
beliginde daha sik goriilmektedir. Bu neden-
le bu hastalarda gebelik dncesinde ve gebelik
sirasinda bu risk faktorlerine kars1 detayl tet-
kikleri istenmelidir. Ayrica, bu hastalara gebe
kaldiklarinda karsilasabilecekleri riskler anla-
tilmal1 ve evlat edinme agisindan tesvik edil-
melidir.
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