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Komplet Androjen Duyars›zl›¤› Olan Üç K›z Kardefl: Olgu Sunumu
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Komplet androjen duyars›zl›¤› (Testiküler feminizasyon sendromu) erkek psödohermafroditizminin en s›k nedeni olup androjen etkisine tam bir du-
yars›zl›k durumudur. S›kl›¤› 2-5/100.000 aras›ndad›r. Altta yatan temel patoloji androjen stimülasyonuna karfl› son organ duyars›zl›¤› olup genetik flif-
rede bir bozukluktan kaynaklan›r. Kal›t›m fleklinin hücre içi androjen reseptörlerinden sorumlu olan X'e ba¤l› resesif bir gen ile oldu¤u düflünülür.
Androjen duyars›zl›¤› embriyogenez döneminde d›fl genitallerin maskülinizasyonunu ve wolf kanallar›n›n geliflimini önler. Tam androjen duyars›zl›-
¤› olan hastalar do¤umda tamamen k›z fenotipindedirler. Bu vakalar›n bir k›sm› erken bebeklikte ya da daha sonraki yafllarda tek ya da iki tarafl› in-
güinal herni nedeniyle baflvururlar ve herni içinde testisin saptanmas› ile tan› al›rlar. Daha az olarak labial kitle tespit edilebilir. Çocukluk dönemin-
de tan› almayan vakalar ise puberteden sonra primer amenore ya da seksüel k›llanman›n olmamas› ile baflvururlar. Hastal›k s›kl›kla ayn› ailenin bir-
kaç ferdinde görülür. Burada meme gelifliminin olmamas› nedeni ile poliklini¤imize baflvuran onüç yafl›nda bir k›z hasta sunulmufltur. Vücut a¤›rl›¤›
52 kg (50-75p), boy 160 cm (75p) olan hastan›n fizik muayenesinde meme geliflimi tanner evre 1 ve pubik k›llanmas› evre 2 idi. Sa¤ ingüinal bölgede
f›t›k operasyon izi ve sol inguinal bölgede 3x2 cm ebad›nda kitlesi vard›. Laboratuvar incelemelerinde total testosteron yüksek, FSH ve LH normal,
östradiol düflüktü. Olgunun yap›lan incelemelerinde total androjen duyars›zl›¤› tan›s› konuldu. Kardefllerinin taramas›nda 21 yafl›ndaki ablas›n›n be-
beklikte bilateral inguinal herni operasyonu oldu¤u daha sonra adet görmeme nedeni ile bir dönem oral kontraseptif kulland›¤› ve meme geliflimi-
nin normal oldu¤u ancak adet görmedi¤i ö¤renildi. Oniki yafl›ndaki k›zkardeflte de bilateral inguinal kitle tespit edildi. Üç kardeflinde pelvik ultraso-
nografisinde uterus ve overler görülmedi. ‹ki kardeflin ingüinal kitleleri ç›kar›ld› ve patoloji sonucu testis dokusu ile uyumlu bulundu. Genetik ince-
lemede üç hastan›n da 46,XY karyotipinde oldu¤u tespit edildi. Komplet androjen duyars›zl›¤› saptanan olgularda di¤er k›z kardefllerin ve teyzelerin
de kromozomal incelemelerinin yap›lmas› gerekti¤ine dikkat çekilmek istendi¤inden bu olgular sunulmufltur.
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Tonatoforik displazi en s›k görülen ölümcül iskelet displazisi olup s›kl›¤› 1:35.000'dir. ‹ntrauterin tan› konulabilir. S›k olarak polihidroamnios vard›r ve
do¤um genellikle miad›ndan erkendir. Gebeli¤in ikinci yar›s›nda yap›lan ultrasonografide bafl›n büyük, ekstremitelerin çok k›sa oldu¤u ve bedenin
normal boyda oldu¤u görülür. Do¤umda klinik özellikler k›sa ekstremiteler, k›sa boyun, solunum güçlü¤üne neden olabilen uzun dar toraks ve orta
hatta hipoplazik olan düzleflmifl bir yüz, fliflkin kar›n olarak özetlenebilir. Bafl çevresi büyük, özellikle frontal ç›k›nt› belirgin olup burun kökü bas›kt›r.
Nadiren kafa yonca yapra¤› görünümünde olabilir. Uzun kemiklerde belirgin k›sal›k ve e¤rilik vard›r ve tipik olarak telefon ahizesi görünümü arz
eder. Göreceli olarak intervertebral disk aral›¤› genifllemifltir ve interpedinküler aral›k kaudale do¤ru gittikçe daralm›flt›r. Bu hastalar do¤umdan k›-
sa bir süre sonra gö¤üs kafesinin dar ve akci¤erlerin hipoplazik olmas› nedeniyle ölmektedirler. Burada 28 yafl›ndaki annenin birinci gebeli¤inden
miad›nda sezaryen ile do¤an, intrauterin tan› konulmam›fl, postpartum fizik inceleme ve tipik radyolojik bulgular› ile tanatoforik displazi tan›s› alan
bir yenido¤an olgusu sunulmufltur. Vücut a¤›rl›¤› 2100 gr (<3p), boyu 41 cm (<3p), bafl çevresi 31,5 cm (<3p) olan hastan›n ekstremiteleri ve boynu
k›sa idi, frontal ç›k›nt› belirgindi, burun kökü bas›k ve bat›n distansiyonu mevcuttu. Toraks› dar, akci¤eri hipoplastik olan hasta solunum s›k›nt›s› ne-
deni ile 3. günde ventilatör tedavisi ile izlenirken eksitus oldu. Olgu literatürde s›k görülmeyen tonatoforik displazi ve olas› komplikasyonlar›na dik-
kat çekmek amac› ile sunuldu.
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Dermoid Kist ile ‹liflkili Tekrarlayan Menenjit
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Tekrarlayan menenjit çocukluk ça¤›nda nadir görülen ancak predispozan faktörlerin araflt›r›lmas›n› gerektiren ciddi bir enfeksiyondur. Vakalar›n ço-
¤u genellikle konjenital defektler sonucu geliflen BOS fistülüne ba¤l› olmakla birlikte immunolojik defektlere de ba¤l› olabilir. Klini¤imize atefl yük-
sekli¤i, kusma, ense a¤r›s› ile baflvuran üç yafl›nda k›z hastan›n fizik muayenesinde aksiller 38°C atefl yüksekli¤i, ense sertli¤i, kerning ve bruzinski
bulgular› pozitif saptand›. Hastan›n özgeçmiflinde bir y›l ve alt› ay önce olmak üzere iki kez pürulan menenjit öyküsü mevcuttu. BOS incelemesinde
7000 / mm3 lökosit (%90 PNL), protein 142 mg/dl, glukoz BOS/kan 10/106 mg/dl olarak saptand›. ‹mmunolojik tetkikleri normal saptanan hastan›n çe-
kilen kranial ve whole spine MR'›nda C1-C2 düzeyinde dermoid kist ve hidrosefali ile uyumlu görünüm saptand›. Sefotaksim vankomisin tedavisi ve-
rildi. Hidrosefali geliflmesi sebebiyle Beyin Cerrahisi taraf›ndan opere edilen hastan›n patoloji raporu dermoid kist ile uyumlu saptand›. Tedavi ile
klinik bulgular› düzelen olgu ayaktan izleme al›nd›.
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