F I p ﬁT Firat T1ip Dergisi / Firat Med J 2026; 31(1): 32-37

ARASTIRMA MAKALESI

wwwfirattipdergisi.com

Turner Sendromlu Olgularin Klinik Ozellikleri ve Karyotip

Analizlerinin Degerlendirilmesi, Tek Merkez Deneyimi

Evaluation of Clinical Characteristics and Karyotype Analysis of Turner
Syndrome Cases, Single Centre Experience
Tugba KONTBAY CETIN?, Emel Giil ACIKGOZ! Aslthan SANRI?

1Samsun Egitim Arastirma Hastanesi, Cocuk Endokrinoloji Klinigi, Samsun, Tiirkiye
2Samsun Egitim Arastirma Hastanesi, Cocuk Genetik Klinigi, Samsun, Tiirkiye

T.K. 0000-0001-7702-8296, .EG.A. 0009-0002-5627-4556, A.S. 0000-0003-1398-0898.
Sorumlu Yazar: Tugba KONTBAY CETIN (tugbakontbay@gmail.com)

OZET

Amac: Turner sendromu (TS), bir ya da birden fazla fenotipik bulgunun eslik ettigi, parsiyel veya komplet X
kromozomu monozomisi ile karakterize, disi cinsiyetteki en sik kromozom bozuklugudur. Turner sendromunda
bir¢ok organ ve sisteme ait anomaliler goriilmektedir. Bu ¢alismada TS tanisi ile izlenen olgularimizin fenotip-
genotip dzelliklerinin ve eslik eden diger klinik bulgularin sikliginin belirlenmesi amaglanmustir.

Gerec ve Yontem: Subat 2016 ile Subat 2024 tarihleri arasinda TS tanisi ile izlenen olgularin dosyalar1 geriye
doniik olarak tarandi. Kayitlarindan bagvuru yas, antropometrik dlgiim degerlendirmeleri elde edildi. Bagvuru
sirasinda Turner sendromunda goriilebilen fenotipik 6zelliklerin varligi, eslik eden kardiyolojik, renal anomali-
ler ve otoimmun hastaliklar kaydedildi.

Bulgular: Calismaya 33 TS’li olgu alindi. On (%30) hastanin karyotipi 45,X saptandi. Bagvuruda ortalama tani
yas1 9.0 £ 3.7 yas, boy SDS -3.03 * 1.05 saptandi ve 30 olgu (%91) prepubertaldi. Bagvuru sirasinda 28 (%85)
olguda boy kisaligi mevcuttu. Eslik eden hastaliklar agisindan degerlendirildiginde dokuz olguda (%27) otoim-
mun tiroid hastaligi, yedi olguda (%21) kardiyak anomali, yedi olguda (%21) renal anomali, bir olguda (%3)
¢olyak hastaligi, bir olguda (%3) ise transaminaz yiiksekligi saptandi. Bes (%15) olguda isitme kaybi oldugu,
yine bes (%15) olguda zihinsel yetersizlik oldugu saptandi.

Sonug: Olgularin ¢gogunlugunda mozaik karyotip saptanmis olmasi, tipik fenotipik bulgulari olmayan ve baska
sekilde agiklanamayan kisa boylu kizlarda karyotip analizinin birinci basamak test olarak istenmesi nedeni ile
olabilir. Birgok sistemi etkileyen TS ve eslik eden diger anomalilerin erken taninmasi ve tedavisi uzun donem
komplikasyonlarin 6niine gececek ve hastalarin yasam kalitesini artiracaktir.

Anahtar Sozciikler: Turner Sendromu, Mozaik Karyotip, Boy Kisaligi.

ABSTRACT

Objective: Turner syndrome (TS) is the most common chromosomal abnormality in the female sex, characteri-
sed by partial or complete monosomy of the X chromosome with one or more phenotypic findings. Abnormali-
ties of many organs and systems are observed in Turner syndrome. In this study, we aimed to determine the
phenotype-genotype characteristics of our patients with TS and the frequency of other associated clinical fin-
dings.

Material and Method: Records of patients followed up with a diagnosis of TS between February 2016 and
February 2024 were retrospectively reviewed. Age at presentation and anthropometric measurements were obta-
ined from their records. The presence of phenotypic features seen in Turner syndrome at presentation, associated
cardiac and renal abnormalities, and autoimmune diseases were recorded.

Results: Thirty-three patients with TS were included in the study. Ten (30%) patients had a karyotype of 45,X.
The mean age at diagnosis was 9.0 + 3.7 years, height SDS was -3.03 + 1.05 and 30 patients (91%) were pre-
pubertal. Short stature was present in 28 (85%) patients at presentation. Comorbidities included autoimmune
thyroid disease in nine (27%) patients, cardiac abnormalities in seven (21%) patients, renal abnormalities in
seven (21%) patients, celiac disease in one (3%) patient, and elevated transaminase levels in one (3%) patient.
Hearing loss was found in five (15%) patients and mental retardation in five (15%) patients.

Conclusion: The fact that a mosaic karyotype was found in the majority of cases may be due to the fact that
karyotype analysis is requested as a first-line test in girls with short stature who do not have typical phenotypic
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findings and cannot be explained otherwise. Early detection and treatment of TS and other associated multi-
system anomalies will prevent long-term complications and improve the quality of life of patients.
Keywords: Turner Syndrome, Mosaic Karyotype, Short Stature.

T urner sendromu (TS), bir ya da birden fazla feno-

tipik bulgunun eslik ettigi, parsiyel veya komplet X
kromozomu monozomisi ile karakterize, disi cinsi-
yetteki en sik kromozom bozuklugudur. Klinik
genetikei Otto Ullrich, boy kisaligi, el ve ayaklarda
lenf 6dem, yele boyun, yiiksek damak ve diisiik
kulak olan 8 yasinda bir kiz ¢gocugunu tanimlamigtir
(1). Henry Turner, 1938 yilinda yayinladigi bir
calismada boy kisaligi, ergenlik gecikmesi, yele
boyun ve cubitus valgusu olan yedi kadin olgu bil-
dirmistir (2). Kiz cinsiyette 2500 canli dogumda bir
goriilmektedir (3). Turner sendromunda bir¢ok
organ ve sisteme ait anomaliler goriilmektedir. TS
ile iliskili klinik bulgular arasinda kisa boy, overyan
yetmezlik, yele boyun, kubitus valgus, kalp anoma-
lileri, tiriner sistem anomalileri, otoimmiin hastalik-
lar ve igitme kayb1 yer almaktadir. Fenotipik 6zel-
likler dnemli dl¢lide heterojendir; ancak boy kisaligt
ve gonadal disgenezi en tutarli olanlardir. TS'li
bireyler tipik olarak normal global entellektiiel
islevsellik sergilerler (4). Birgok sistemi etkileyen
TS ve eslik eden diger anomalilerin erken taninmasi
ve tedavisi uzun donem komplikasyonlarin Oniine
gegecek ve hastalarin yasam kalitesini artiracaktir.
Bu c¢aligmada TS tanist ile izlenen olgularimizin
fenotip-genotip ozelliklerinin ve eslik eden diger
klinik bulgularin sikliginin belirlenmesi, biiyiime
hormonu (BH) alan olgularda tedavi yanitinin sap-
tanmas1 amag¢lanmustir.

GEREC VE YONTEM

Bu calismada, Subat 2016 ile Subat 2024 tarihleri
arasinda Samsun Egitim Arastirma Hastanesi Cocuk
Endokrinoloji polikliniginde TS tanist ile izlenen
olgularin dosyalar1 geriye doniik olarak tarandi.
Periferik kandan calisilan karyotip analizleri TS ile
uyumlu olan hastalar ¢aligmaya dahil edildi. Dosya
kayitlarindan basvuru yas, basvuru boy (cm), boy
standart deviasyon skoru (SDS), viicut agirligr (kg),
viicut agirlign SDS, viicut kitle indeksi (VKI), VKI
SDS, hedef boy, hedef boy SDS, kemik yas1 deger-
lendirmeleri elde edildi. Tiim olgularin antropomet-
rik degerlendirmesi saglikli Tiirk gocuklart ile karsi-
lastirildt (5). Bagvuru sirasinda TS’da goriilebilen
fenotipik ozelliklerin varligi, eslik eden kardiyolo-
jik, renal anomaliler, mental retardasyon ve otoim-
mun hastaliklar (Hashimoto tiroiditi, Colyak hasta-
11g1) kaydedildi. Olgularin pubertal evrelemesi Tan-
ner-Marshall evrelemesine gore yapild: (6). Kardi-
yolojik etkilenme i¢in, ¢ocuk kardiyoloji uzmanla-
rinca yapilmis ekokardiyografi raporlari, renal ve
iiriner sistem anomalileri igin radyoloji uzmanlarin-
ca yapilmis iriner sistem ultrasonografi raporlari
esas alindi. Colyak hastalig i¢in doku transglutami-
naz IgA, Hashimoto tiroiditi i¢in anti tiroid peroksi-
daz ve anti tiroglobulin antikor diizeyleri kaydedil-
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istatistiksel Analiz

Istatistiksel analizler SPSS 20.0 paket programu ile
yapildi. Verilerin degerlendirilmesinde tanimlayici
istatistiksel metodlar (ortalama, standart sapma)
kullanildi.

Olgiimsel degiskenler normal dagilim gosterdigi
icin ortalama + standart sapma SD), kategorik de-
giskenler ise say1 ve yiizde ile belirlendi.

BULGULAR

Calismaya dosya kayitlarina ulasilan 33 TS’li olgu
alind1. On (%30) hastanin X monozomisi, 23 (%70)
hastanin ise X monozomisi disinda bir karyotip
kurulusuna sahip oldugu saptandi. Olgularin karyo-
tip analizleri tablo 1’de verilmistir.

Tablo 1. Olgularin karyotip ve fenotip 6zellikleri.

Sitogenetik ozellikler n %
Monozomi X
45X 10 30

Mozaizim ve X kromo-
zomu yapisal anomalileri

45,X/46, XX
45,X/47 XXX
46,Xi (Xq)
46,XX, del(p)/ 45,X
46.XX. del(q) 23 0
46,X i(X)/45,X
46,Xi(X)
46,X,del (X) p11.3
45X/ 46,XY
46,X,del (X) g24
Hasta
Klinik ozellikler n grubunda
goriilme
yiizdesi (%)
Kisa boyun 16 48
Pitoz 1 3
Skolyoz 4 12
Boy kisalig 28 85
Ayrik meme bast 21 63
Cubitus valgus 13 40
Kardiyak anomali 7 21
Zihinsel yetersizlik 5 15
Isitme kayb1 5 15
Otoimmun tiroidit 9 27
Colyak hastaligt 1 3
Renal anomali 33 13

Basvuruda ortalama tami yast 9.0 = 3.7 yas, boy
114.2 + 19.2 cm, boy SDS -3.03 + 1.05, VKI SDS
0.21 + 1.09kg/m? saptandi. Hedef boy SDS-0.80+
0.875 olup kemik yas1 ortalamasi1 7.31 + 3.62 yas
idi. Bagvuruda 30 olgu (%91) prepubertaldi.

Basvuru sirasinda 28 (%85) olguda boy kisaligi
varken, bes (%15) hastada boy kisalig1 yoktu. Tur-
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ner sendromunu diisiindiiren fenotipik bulgular
degerlendirildiginde ayrik memebasi 21 olguda
(%63), kisa boyun 16 olguda (%48), cubitus valgus
13 olguda (%40), goz tutulumu 13 olguda (%39),
skolyoz dort olguda (%12), pitoz bir olguda (%3)
saptandi.

Eslik eden hastaliklar agisindan degerlendirildiginde
dokuz olguda (%27) otoimmun tiroid hastaligi, yedi
olguda (%21) kardiyak anomali, yedi olguda (%21)
renal anomali, bir olguda (%3) ¢dlyak hastaligi, bir
olguda (%3) ise transaminaz yiiksekligi saptandi.
Bes (%15) olguda isitme kaybi1 oldugu, yine bes
(%15) olguda zihinsel yetersizlik oldugu saptandi.
Higbir olguda demir eksikligi anemisi saptanmadi.
33 olgunun tamaminin EKG bulgular1 normaldi.
Pelvik ultrasonografi raporu olan 27 olgunun 13
tanesinde (%39), streak gonad saptandi. Kardiyak
patoloji saptanan hastalarin tiimiinde bikiispit aortik
valv (BAV) saptanirken, bir olgu aort koarktasyonu
nedeniyle, iki olgu ise parsiyel pulmoner vendz
déniis anomalisi nedeniyle opere olmustu. Iki olgu-
da BAV ile birlkte hafif valvuler aort stenozu sap-
tanmisti. Renal anomali saptanan yedi olgunun
dordiinde atnali bobrek, iki olguda atrofik bobrek,
bir olguda ise sol pitotik bobrek, iki olguda ise ekst-
rarenal pelvis saptandi. G6z tutulumu olan 13 olgu-
dan iki olgu strabismus nedeni ile opere olmustu ve
bir olguda strabismus ve astigmatizm, diger olgu-
larda ise kirma kusuru saptanmisti. 25 OH D vita-
mini diizeyi 13 olguda bakilmist1 ve ortalama 12.5
5.4 ng/ml saptandi.

Bir olgu ge¢ bagvuru nedeni ile (bagvuruda epifizle-
ri kapali), alt1 olgu ise takibe gelmedikleri i¢in BH
tedavisi alamadilar. Biiyime hormonu tedavisi
altinda, birinci yilim tamamlayan 13 olgunun orta-
lama delta boy SDS 0,78 (0,2-2), ikinci yihim ta-
mamlayan 10 olgunun ortalama delta boy SDS ise
0,22 (-0,2-0,6) saptandi. Olgulardan sadece bir
tanesi BH tedavisinin 6. yilini tamamlamistir. Bir
olguda BH’nun 2.yilinda tip 2 diyabet gelismesi
iizerine BH tedavisi kesildi.

TARTISMA

TS X kromozomunun tam veya kismi monozomisi
ile karakterize olup, tanisi standart bir kromozomal
analizine ek olarak klinik fenotipik 6zelliklere da-
yanmaktadir (7). TS, ¢oklu organ sistemlerini etki-
lemekte ve yasam boyu siirecek multidisipliner
bakim gerektirmektedir.

TS'li bireylerde c¢esitli farkli karyotipler saptanabi-
lir. Hastalarin yaklagik yarisinda monozomi X
(45,X) karyotipi varken, %?15-30'unda mozaiklik
(45,X'e ek olarak en az bir baska hiicre dizisi) ve
geri kalaninda izokromozom, halka kromozomu ve
delesyon gibi yapisal X kromozom anormallikleri
bulunur. Calismamizda on (%30) hastanin X
monozomisi, 23 (%70) hastanin ise mozaik ve X
kromozomu yapisal anormalligi olan bir karyotip
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kurulusuna sahip oldugu saptandi. Literatiirde TS’li
olgularda en sik karsilasilan karyotip anomalisinin
45X (%40-50) oldugu belirtilmistir (7). Yine il-
kemizden yapilan ulusal bir ¢calismada X monozo-
misi sikligt %50 olarak saptanmustir (8). Calisma-
mizda mozaizim oraninin %70 ile yiiksek olmasi
klasik literatiir ile uyumlu degildi. Ancak son do-
nemde Ozellikle mozaik TS prevelansinin beklenen-
den yiiksek oldugunu gosteren g¢alismalar yayin-
lanmistir. Tuke ve ark (9), UK Biobank ¢aligmasin-
da (n = 245.000) ¢ok sayida tan1 konmamis mozaik
TS'li kadini tespit etmislerdir. Fenotipik olarak tani
konmamus olan olgularin, klinik TS tam kriterlerini
karsilamadiklart ve normal iireme ve kardiyovaskii-
ler sisteme sahip olduklar1 gosterilmistir. Benzer
sekilde Berglund ve ark (10) calismasinda ise, TS
mozaiklerinin teshis edilen insidansinin arttigini ve
kombine TS popiilasyonunun daha biiytik bir orani-
n1 olusturdugu gosterilmistir. Bu durum klinik ola-
rak TS’nin tipik fenotipik bulgularini igermese dahi,
boy kisalig1r ve uzama yetersizligi olan, genetigin-
den sapmis kiz ¢ocuklarinda karyotip analizinin ilk
basamak testler arasina alinmig olmasindan kaynak-
lantyor olabilir. Bununla birlikte genetik tetkiklere
ulagmanin kolaylasmasi da silik fenotipli olgularin
tan1 almasini kolaylastirmig olabilir. TS’de yiiksek
mozaiklik oran1 sebebi ile kromozom analizi ile TS
ile uyumlu olan hastalarimiza ek olarak Floresan In
Situ Hibridizasyon (FISH) testinin yapilmis olmas,
standart kromozom analizine gore daha fazla meta-
faz incelenmesine olanak saglayarak daha diisiik
oranda mozaikliklerin saptanmasina sebep olmus
olabilir.

En sik karsilagilan mozaik formlar 45,X/46,XX
(10.8%) ve 45,X/46,X,i(Xq) (9.5%) olup, en sik X
kromozomu yapisal anomalisi ise izokromozom Xq
(10.1%) olarak bildirilmistir (3). Calismamizdaki
mozaik olgularin kromozom dagilimlart literatiir ile
uyumluydu. Ancak literatiirde %3 siklikla bildirilen
Tripple X karyotipi ( 45,X/47,XXX) %10 siklik ile
literatiirde belirtilenden yiiksek saptandi (7).

TS’de Y kromozom materyalinin varligi gonadob-
lastom riski nedeniyle dnemlidir. Standart sitogene-
tik tekniklerle TS'li hastalarin %6 ile %!l1'inde
normal veya anormal Y kromozomuna ait mozaiklik
tanimlanmigtir (11). TS'de standart sitogenetik di-
sindaki tekniklerle tespit edilen Y kromozomu mo-
zaikligi, farkli c¢alismalarda degiskenlik gosterdigi
gibi, kullanilan metodolojiye gore de farklilik gos-
termektedir (7). Calismamizda iki hastada Y kro-
mozom materyali saptanmistir ve bu oran literatiir
ile uyumludur.

Calisgmamizda ortalama tani yasi 9.0+3.7 yil idi.
Ulusal TS ¢aligmasinda tan1 yag1 ortalama tani yasi
10,2+4,4 yil olarak bildirilmistir (8). Cesitli epide-
miyolojik calismalara dayanarak, ortanca tani yasi
15 yas olarak bildirilmistir (12).

Birinci basamak saglik hizmetleri tarafindan yiiriitii-
len biiyimenin izlenmesi ile boy kisaligt ve TS
erken teshisi miimkiin olmaktadir. Calismamizda
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tan1 yasinin daha Onceki ¢alismalara gore daha er-
kene kaymis olmasmin nedenlerinden biri de bu
olabilir.

TS’de en sik goriilen bulgu boy kisaligidir. TS'deki
fenotipik degiskenlik genis olmasina ragmen, TS'li
kadinlarin neredeyse tamaminda ebeveyn boyuna
gore kisa boy veya goreceli boy kisalig1 goriilmek-
tedir (13).

Calismamizda literatiir ile benzer sekilde boy kisali-
&1 en sik bagvuru nedeni ve saptanan en sik bulguy-
du. TS’de goriilen boy kisaliginin; intrauterin bii-
yiime geriligi, SHOX gen mutasyonu, ovaryan yet-
mezlik nedeni ile pubertal atagin olmamasi, BH —
IGF-1 aksindaki bozukluklar gibi ¢esitli faktorlere
bagl oldugu diisiinilmektedir (14). Bununla birlik-
te, BH tedavisinin TS'li kadinlarda nihai boy uzun-
lugunu artirmada basarili oldugu kanitlanmistir ve
evrensel olarak kabul edilmektedir.

BH tedavisinden sonra ortalama boy artis1 5 ila 8
cm'dir, ancak bazi caligmalar daha da yiiksek bir
artis bildirmektedir. BH tedavisine erken yasta bas-
lanmasimin nihai boy i¢in pozitif prediktif degeri
oldugu bilinmektedir ve bu durum taninin erkene
kaymasinin 6nemini gostermektedir (7).

Primer ovaryan yetmezlik, TS’de sik goriilen klinik
bulgulardan biridir ve etkilenen kizlarda ¢ogunlukla
meme gelisimi olmamaktadir. Daha ¢ok mozaik
olgularda olmak tizere TS’li kizlarin yaklasik
%30’unda spontan puberte goriilmektedir (7). Ca-
lismamizda pubertesi spontan baslayan dort olgu
olup, mozaik karyotip kurulusuna sahiptiler ve iki-
sinde spontan menars goriilmiistiir. Bu nedenle boy
kisalig1 ile bagvuran olgularda pubertenin zamanin-
da baglamis olmasi ve normal progresyon gostermis
olmasi TS tanisindan uzaklastirmamalidir.

Bu hastalarda konjenital ve edinsel kardiyovaskiiler
patolojiler yasamin herhangi bir dosneminde morbi-
dite ve mortalite nedeni olan en dnemli patolojiyi
olusturmaktadir (15). TS'li eriskin hastalarin
%S50'sinde, ¢ocuk hastalarin ise %30'unda kardiyo-
vaskiiler anomaliler oldugu bildirilmistir (16). BAV
ve aort koarktasyonu en sik goriilen anomaliler
olmakla birliktide, diger kardiyak patolojiler arasin-
da parsiyel anormal pulmoner vendz anomalisi,
atriyal ve ventrikiiler septal defektler gibi yapisal
defektler yer almaktadir (7). Calismamizda saptanan
konjenital kalp hastaligi sikligi literatiir ile uyum-
luydu.

Disi bir fetiiste veya ¢ocukta BAV veya sol tarafli
obstriiktif lezyon saptanmasi durumunda TS igin
bagimsiz belirte¢ kabul edilmekte ve genetik analiz
onerilmektedir (17).

TS’li olgular ve genel popiilasyon arasindaki EKG
farkliliklar1 morfolojik sorunlar (dal blogu, T dalga-
st degisiklikleri ve P dalgas1 degisiklikleri) ve za-
man araliklar1 (PR aralig1 ve QT aralig1) patolojileri
olarak siniflandirilabilir. TS'li kizlarda bu degisik-
liklerin bildirilen prevalansi yaklasik %50'dir ve bu
oran TS'li olmayan kontrollerden %30 daha yiiksek-
tir (18). Calismamizda dosya verilerinden EKG
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verilerine ulagilan 33 hastanin EKG degerlendirme-
si normaldi. Literatiirdeki bu yiiksek oranin ¢alig-
mamizda gosterilememis olmasi hasta sayisinin az
olmasi ile iliskilendilrmistir.

TS’ de bobrek ve iiriner sistem patolojileri yaklasik
%24-42 oraninda goriilmektedir ve bu oran normal
popiilasyona kiyasla dokuz kat daha fazladir. Bu
nedenle tanida bobrek ultrasonu yapilmasini 6ne-
rilmektedir (19). Tanimlanan anomaliler arasinda at
nalt (%11) ve kismen veya tamamen duplike (%5-
10), agenezi (%2-3), multikistik (<%1) veya ektopik
(<%]1) bobrekler bulunmaktadir. Hem konjenital
hem de edinsel toplayici kanal ve iireter anomalileri
de yaygindir ve duplikasyonlari, obstriiksiyonlari ve
hidronefrozu (%5-15) igerir (7). Calismamizda renal
sistem patolojisi %21 siklikta goriilmiistiir ve en stk
at nali bobrek anomalisi saptanmistir ve bu oran
literatiir ile benzerdir.

TS'li bireylerde tiroid hastalig1 (tiroidit, hipertiroi-
dizm ve hipotiroidizm), ¢dlyak hastaligi ve daha az
oranda tip 1 diyabetes mellitus, alopesi areata, juve-
nil romatoid artrit, iveit ve inflamatuar bagirsak
hastaligs (IBH) dahil olmak iizere cesitli otoimmiin
hastaliklarin sikligi artmistir. Yatkinligin genetik
temeli bilinmemekle birlikte, CD4-CD8 lenfosit
oraninda bir azalma vardir ve bu da otoimmiiniteye
yatkinlik yaratabilecek bir immiin degisiklik oldu-
gunu diisiindiirmektedir (20).

Ulkemizde yapilan bir ¢alismada hashimoto tiroiditi
sikligt %10.4 olarak bildirilmis olup ¢aligmamizda
hashimoto sikligi %27 ile iilkemizden bildirilen
orandan yiiksek saptanmistir (8). Bunun nedeni
hasta sayisinin az olmasi olabilir. Colyak hastaligi
TS popiilasyonunda daha sik teshis edilmektedir
(prevalans %4,5) ve biyopsi verilerine dayanan
goreceli risk 5 yag alt1 ve 10 yas istii i¢in sirasiyla
genel popiilasyonun 2 ve 5 katidir (21). Calisma-
mizda bir hastada (%3) ¢6lyak hastaligi saptandi ve
bu oran literatiir ile benzerlik gostermektedir. Hicbir
olguda ek otoimmun hastalik saptanmamasi hasta
sayisinin az olmast ile iliskilendirilmistir.

Isitme kayb1 TS'li hastalarin yaklasik ii¢te birinde
gozlenmistir ve isitme bozuklugunun nedenleri (dis
kulak anomalileri, anormal kraniyofasiyal morfoloji
gibi) ¢ok faktorliidiir (19). iletim tipi isitme kaybi
cogunlukla erken yaslarda goriiliirken, yasla birlikte
artig gosterir (8). Caligmamizda %15 hastada isitme
kaybi1 saptanmis olup, bildirilen oranlardan az olma-
st hasta sayist ile iligkilendirilmistir.

Epidemiyolojik calismalarda hem tip 1 hem de tip 2
diyabetes mellitus riski TS'li hastalarda artmustir.
Hiperinsiilinemi, insiilin direnci, azalmis insiilin
sekresyonu olmak {iizere glukoz homeostazinda
(asikar diyabet olmaksizin) cesitli anormallikler
tanimlanmistir ve bunlar muhtemelen hem azalmis
birinci faz insiilin salinimi hem de azalmis B-hiicre
duyarliligindan kaynaklanmaktadir (22). Caligma-
mizda bir olguda tip 2 diyabetes mellitus saptanmis
olup, BH tedavisinin kesilmesine ragmen oral anti-
diyabetik ajan ile kan sekeri riigiillasyonu saglana-
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mamig ve ¢oklu doz insulin tedavisi ihtiyact olmus-
tur. Bu durum literatiirde belirtilen BH tedavisi
kesiminden sonra dahi karbonhidrat metabolizmasi-
nin dikkatli bir sekilde takip edilmesi gerekliligi ile
uyumludur (7).

Ilging bir yeni bulgu, vaka raporlar1 disinda baska
bir yerde belgelenmemis olan 3 kat artmis demir
eksikligi anemisi riskidir (13). Calismamizda demir
eksikligi anemisi olan olgu yoktu. Bu durum hasta
sayisinin az olmasi ile iligkilendirilmistir.

TS'li hastalarin yaklasik %63'inde oftalmolojik
anomaliler goriilebilir (8). Kirma kusurlarinin erken
diizeltilmesine vurgu yaparak, 12 ila 18 aylikken
veya tan1 aninda kapsaml bir oftalmolojik muayene
yapilmasint Onerilmektedir (7). Gorme kaybin
onlemek i¢in kirma kusurlarinin erken tespiti ve
diizeltilmesi 6nem tasimaktadir. Calismamizda goz
tutulumu olan 13 olgudan iki olgu strabismus
nedeni ile opere olmustu ve bir olguda strabismus
ve astigmatizm, diger olgularda ise kirma kusuru
saptanmist1.

TS'li kizlar normal kemik mineral yogunluguna
sahip olsalar bile kirik agisindan artmis riske sa-
hiptir. TS'de 250H vitamin D konsantrasyonlari
daha diisiik goriinmektedir ve D vitamini metabo-
lizmas1 anormal olabilir (7). 25 OH D vitamini
diizeyi 13 olguda bakilmisti ve ortalama 12.5 + 5.4
ng/ml saptandi ve bu diizeyler literatiir ile uyumlu
bulundu.

Asemptomatik karaciger testi (ALT, AST ve GGT)
anormallikleri yaygin bir bulgudur, yasa gore artan
prevalanst %20-80 olarak raporlanmustir. Karaciger
enzim Yyikselmeleri devam etme egilimindedir,
nadiren normale doner ve biyopsi yapilmasini ger-
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ektirebilir (7). Calismamizda bir olguda transaminaz
yiiksekligi saptanmis olup, neden olacak diger
nedenler dislanmistir. Karaciger fonksiyon tes-
tlerinin (AST, ALT, GGT ve alkalin fosfataz dahil)
10 yasindan itibaren yasam boyu yillik takibi 6ne-
rilmektedir (7).

TS hastalar1, halka X kromozomlu mozaik karyotip
disinda genellikle normal zekaya sahiptir. Okuldaki
ogrenme giigliikleri ile zihinsel ve duygusal bozuk-
luklar en sik karsilagilan sorunlardir (7). Bu bulgu-
lar, bu sorunlara iliskin farkindaligin artmasinin
yani sira sosyal ¢evreye yetersiz uyumla da iliskili
olabilir. Calismamizda dosya verisine ulagilan 32
olgunun 5’inde (%15) ¢ocuk psikiyatristleri tarafin-
dan teshis edilen 6grenme giicliigii saptanmuisti.
Sonug: Olgularin ¢ogunlugunda mozaik karyotip
saptanmig olmasi, tipik fenotipik bulgular1 olmayan
ve bagka sekilde aciklanamayan kisa boylu kizlarda
karyotip analizinin birinci basamak test olarak is-
tenmesi nedeni ile olabilir. Nadir goriilen mozaik
subgrup karyotipli olgularda &zellikle spontan pu-
berte ile birlikte BH tedavisine verdikleri yanitinin
izlenmesi 6nemlidir. Kalp ve bobrekte konjenital
bozukluklar, endokrin ve gastrointestinal komorbi-
diteler, infertilite ve psikososyolojik sorunlar gibi
iligkili durumlar TS'li yasama siklikla eslik eder.
Ilgili hekimin bunlarin farkinda olmasi ve uygun
sekilde tan1 koyup tedavi etmesi gerekir. Erken tani,
BH tedavisinden maksimum fayday: elde etmek igin
son derece onemlidir. Biiyliimeyi tesvik eden teda-
vinin amaci, kisa boydan kaynaklanan pratik ve
psikososyal kisitlamalar1 en aza indirerek, saglikli
kadinlar i¢in alt aralikta nihai bir boya ulagmaktir.
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