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OLGU SUNUMU CASE REPORT

Nadir Görülen Bir Turner Sendromu Karyotipi: 
45,X/47,XXX
A Rare Karyotype of Turner Syndrome: 45.X/47.XXX
Ayça Altıncık, Gönül Çatlı, Korcan Demir, Ayhan Abacı, Elçin Bora*, Derya Erçal*, Ece Böber

Dokuz Eylül Üniversitesi Tıp Fakültesi, Çocuk Sağlığı ve Hastalıkları Anabilim Dalı, Çocuk Endokrinolojisi Bilim Dalı, İzmir, Türkiye
*Dokuz Eylül Üniversitesi Tıp Fakültesi, Çocuk Sağlığı ve Hastalıkları Anabilim Dalı, Çocuk Genetik Bilim Dalı, İzmir, Türkiye

YazışmaAdresi/AddressforCorrespondence:
Dr.AyhanAbacı,DokuzEylülÜniversitesi
TıpFakültesi,ÇocukSağlığıveHastalıkları
AnabilimDalı,ÇocukEndokrinolojisi 
BilimDalı,İzmir,Türkiye
Tel.:+902324126076
E-posta:ayhanabaci@gmail.com

Anah tar ke li me ler
Turnersendromu,boykısalığı,
45,X/47,XXX

Key words
Turnersyndrome,shortstature, 
45.X/47.XXX

GelişTarihi/Received : 26.02.2013 
KabulTarihi/Accepted: 22.07.2013

DOI:10.4274/jcp.02996

©GüncelPediatriDergisi,GalenosYayınevitarafındanbasılmıştır.
©TheJournalofCurrentPediatrics,publishedbyGalenosPublishing.

Abstract

Özet
Turner sendromu (TS) boy kısalığı, gonadal disgenezi, renal ve kardiyak
anomalilerilekarakterizevesıklıkla45,XOkaryotipininbirsonucuolarakgelişen
kromozomalbirbozukluktur.TS’nedespontanmenarşolasılığı%10iken,fertilite
olasılıkları ise çok daha düşüktür. 45,X/47,XXX mozaisizmi TS’li olguların
%1-%4’ünü oluşturmaktadır. Bu karyotipe sahip bireylerde spontanmenarş ve
fertiliteolasılığıdahayüksekolup,boykısalığıverenalanomalisıklığıisediğer
tiplerdendahanadirdir.Onüçyaşındakızolguikiyıldıruzamadayavaşlamave
yaşıtlarından kısa olması nedeniyle polikliniğe başvurdu. Fizik muayenesinde
boyu 135 cm (-3,3 SDS), ağırlığı 32 kg (-2,3 SDS),Tanner evrelemesine göre
memegelişimivepubikkıllanmasıevre3,dirsektegeniş taşımaaçısıvedüşük
ense saç çizgisi mevcuttu. Diğer sistem muayneleri normaldi. Tetkiklerinde
tamkan sayımı, karaciğer ve böbrek fonksiyon testleri, tiroit fonksiyon testleri
normaldi.Kemikyaşı11yaş ileuyumlubulundu.FSH5,99mIU/mL,LH2,94
mIU/mLveE2<20pg/mLolaraksaptandı.Karyotipanalizi45,X/47,XXXolarak
raporlandı. Renal anomalisi olmayan olgunun ekokardiyografisinde minimal
mitral yetmezlik dışında patolojik bulgu saptanmadı. Ders başarısı düşük olan
olgununyapılanWISC-RtestindeIQpuanı68olaraksaptandı.Rekombinaninsan
büyümehormonu(RhGH)tedavisibaşlananolgunun13yaş6aylıkikenspontan
menarşı oldu. Bu olgu sunumu ile (i) TS’nede nadir görülen bu mozaisizmin
(45,X/47,XXX)kliniközelliklerini, (ii)pubertalbulgularınormalolsadahiboy
kısalığıilebaşvurantümkızolgulardakaryotipanalizininyapılarakmozaikTurner
sendromunun ayırıcı tanıda düşünülmesi gerekliliği vurgulanmak istenmiştir.
(GüncelPediatri2014;1:43-7)

Turner syndrome (TS) is a chromosomaldisorder,whichmostly results froma
45.XO karyotype and is characterized with short stature, gonadal dysgenesis,
renalandcardiacabnormalities.TheprobabilityofspontaneousmenarcheinTSis
10%,whiletheprobabilityoffertilityistoolow.Thefrequencyof45.X/47,XXX
mosaicism inTShasbeen reportedas1%-4%.Caseswith thiskaryotypewere
reportedtohavehigherratesofspontaneousmenarcheandfertilitywithalower
incidence of short stature and renal abnormalities.A thirteen year-old girlwas
admitted to our clinicwith the complaints of decreased height velocity for the
lasttwoyearsandshortstaturecomparedtopeers.Onphysicalexamination,her
heightwas135cm(SDscore-3.3)andweightwas32kg(SDscore-2.3)with
breastdevelopmentandpubichairconsistentwithTannerstageIII.Shealsohad
an increased carrying angle of the elbow and low nuchal hairline. Remaining
systemicphysicalexaminationwasnormal.Laboratoryevaluationrevealednormal
completebloodcount,renal,hepatic,andthyroidfunctiontestresults.Boneage
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Giriş

Turner sendromu (TS), 2500–4000 doğumda bir
görülen,Xkromozomununbirininkaybıveyayapısal
anomalisiilekarakterizekromozomalbirbozukluktur.
Sendromun başlıca klinik özelliklerini boy kısalığı,
gonadal yetersizlik, renal ve kardiyak anomaliler
oluşturmaktadır.Düşükensesaççizgisi,geniştaşıma
açısı ve yele boyun gibi dismorfik özellikler diğer
klinikbulgularıdır(1,2).

Sendroma neden olan karyotipik anomaliler
içerisindeensıkmonozomiX(45,X)görülürken,bunu
mozaikkaryotipler(45,X/46,XX,45,X/47,XXXvs)ve
Xkromozomununyapısalanormallikleri(izokromozom
X(i(X)),ringX(r(X))takipeder(1,3-5).

TS’lu olgularda gonadın gelişim kusuruna bağlı
olaraksıklıklapubertalgelişimolmaz.Temelbaşvuru
nedenleri,boykısalığı,primeramenoreveinfertilitedir.
Spontanpubertalgelişimçeşitliçalışmalarda%5-%16
arasındabildirilmişolupspontanpuberteyegirenlerin
ancakbirkısmındamenarş,düzenlimenstruasyonve
fertilite gözlenir. Mozaik karyotipe sahip bireylerin
spontanpubertevefertiliteolasılığıdahayüksekolarak
bildirilmiştir(6-8).

Bu olgu raporunda pubertal gelişim bulguları ve
spontanmenarşıolan,boykısalığınedeniylebaşvuran
ve yapılan tetkikleri sonucunda literatürde çok nadir
rapor edilen 45,X/47,XXXkaryotipe sahipTS tanısı
alanbirolgusunulmuştur.

Olgu Sunumu

On üç yaş 6 aylık kız hasta, iki yıldır daha
belirgin olan boy uzamasında yavaşlama ve
boyunun yaşıtlarından kısa olması nedeniyle Çocuk
Endokrinolojisipolikliniğinebaşvurdu.

Özgeçmişinden, normal spontan vajinal yol ile
miadında,doğumağırlığı3750grolarakdoğduğu,daha
öncedebaşkabirmerkezdeboykısalığınedeniyletetkik
edildiği, insülin tolerans testine (İTT) zirve büyüme
hormonu yanıtının 0,07 ng/mL saptandığı ve hipofiz

manyetik rezonans görüntülemesinin normal olduğu
öğrenildi. Anne ve babası arasında ikinci dereceden
akrabalıkolup,sağlıklıikierkekkardeşimevcuttu.

Fizik muayenesinde; boyu 135 cm (-3,3 SDS),
ağırlığı 32 kg (-2,3 SDS), vücut kitle indeksi
17,5 kg/m2 (-0,51 SDS) idi. Tanner evrelemesine
göre meme gelişimi ve pubik kıllanması evre 3
olarak değerlendirildi. Turner stigmaları açısından
değerlendirildiğinde, geniş taşıma açısı (kubitus
valgus) ve düşük ense saç çizgisi saptandı. Diğer
sistemlerin muayenesinde ek patolojik bulgu
saptanmadı.Hedefboyu157cm(-0,94SDS)olarak
hesaplandı.

Laboratuvar tetkiklerinde; tam kan sayımı, rutin
biyokimyasal tetkikleri, idrar ve gaita incelemeleri,
tiroitfonksiyontestlerinormalolaraksaptandı.Çölyak
antikorlarınegatifti.KemikyaşıGreulich-Pyleatlasına
göre11yaşileuyumluydu.Pelvikultrasonografisinde
(USG) uterus 37x23x70 mm boyutunda, sağ over
14x15x19mm boyutunda, sol over 22x17x24 mm
boyutundasaptandı.

Boy kısalığı nedeniyle yapılan büyüme hormonu
(BH) uyarı testlerinde (İTT ve L-DOPA testinde
sırasıyla6,4ng/mLve7,9ng/mL)zirveBHyanıtları
düşük saptandı. TS düşündüren fenotipik özellikleri
olması nedeni ile bakılanFSH:5,99mIU/mL (N:2,5-
7,04), LH:2,94 mIU/Ml (N:0,1-12), E2<20 pg/mL
olaraksaptandı.Periferikkandan,yüksekrezolüsyonlu
GTL bantlama tekniği ile yapılan karyotip analizi
mos45,X(8)/47,XXX(42)olarakraporlandı.Olgunun
fenotipiTSileuyumluolduğundan,mozaiklikaçısından
başkabirdokudankaryotipanaliziyapılmasınagerek
duyulmadı.

TS’degörülenrenalvekardiyakanomalileraçısından
yapılan renal USG normal, ekokardiyografisinde
minimalmitralyetmezliksaptandı.Dersbaşarısıdüşük
olan olgunun yapılanWISC-R testinde IQ puanı 68
olarakbulundu.

Hastaya,14yaşında50µg/kg/gündozundabüyüme
hormonu(BH)tedavisibaşlandı.BHtedavisininbirinci

wasconsistentwith11years.FSHwas5.99mIU/mL,LH2.94mIU/mL,andE2<20pg/mL.Theresultofkaryotypeanalysiswas
reportedtobe45.X/47.XXX.Shehadnorenalabnormalityandechocardiogramrevealednopathologicalfindingexceptminimal
mitralvalveregurgitation.WISC-RintelligencetestwasperformedduetopoorschoolskillsandherIQscorewasreportedas68.
Recombinanthumangrowthhormonetreatmentwasstartedandatfollowup,shehadspontaneousmenarcheattheageof13.5
years.Withthisreport,itwasaimedtoemphasizei)theclinicalfeaturesofthisrare45.X/47.XXXmosaicismandii)thenecessity
ofconsideringmosaicTurnersyndromeindifferentialdiagnosisanddeterminingkaryotypeinallgirlswithshortstaturedespite
normalpubertaldevelopment.(TheJournalofCurrentPediatrics2014;1:43-7)
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ayında spontan menarşı oldu. İzlemde, tedavinin
altıncı ayında 1 cm boy kazanımı olan olgunun
büyümehormondozu66µg/kg/gündozunaçıkarıldı.
BHtedavisininikinciyılında(16yaşında)büyümehızı
4,62cm/yılolanhastanınboyu147,4cm(-2,34SDS)
ölçüldü,pubertesiTannerevre5olarakdeğerlendirildi.
Hastanın menstruel siklusları halen düzenli olarak
devametmektedir.

Tartışma

TS,kadınlarda en sıkgörülen cinsiyet kromozom
anomalisidir. Yenidoğan döneminde el ve ayak
sırtındalenfödem,düşükensesaççizgisi,yeleboyun
gibi klinik özellikler ile tanı alırken, prepubertal
dönemdeboykısalığı,adolesandönemdebubulgulara
ilave olarak pubertal gecikme (meme gelişiminin
olmaması, primer amenore) nedeniyle araştırılırken
tanı almaktadırlar (1,2). Otoimmün hastalıklar ve
karbonhidrat metabolizması bozuklukları sendroma
eşlik eden diğer bulgular arasındadır (9). Klinik
özelliklerinoldukçagenişbiryelpazeyesahipolması
nedeniyle olgular doğumdan sonra puberteye kadar
herhangi bir yaşta tanı alabilirler (1,2). Bu olgumuz
dapubertaldönemdeboykısalığıetiyolojisinedeniyle
araştırılırkentanıalmıştır.

TS’yenedenolankromozomalanomalilerarasında
en sık (%40-%50) görüleni X kromozomunun
izole monozomisidir (45,X). İkinci sıklıkla mozaik
karyotipler görülür. Mozaik karyotiplerde ikinci
X kromozomu normal olabilir (45,X/46,XX) veya
izokromozomi, ring X gibi yapısal anomaliler
(45,X/46,X,r(X) veya 45,X/46,X,i(X) eşlik edebilir.
MonozomiolmadansadeceXkromozomununyapısal
anomalileri ve 45,X/47,XXX gibi mozaisizmler
daha nadir görülen karyotipler arasındadır (1,3-5).
Olgumuzda bildirilen 45,X/47,XXX karyotipi, %1-
%4arasındabildirilmişolupnadirgörülenkaryotipler
arasındadır (1,5). Bu karyotipin etiyolojisinde post-
zigotik evredemitoz bölünme sırasında kromozomal
ayrılmanın olmaması sonucu monozomik/trizomik
hücre türevlerinin oluşmasının rol oynayabileceği
bildirilmiştir(10).

TS’de boy kısalığı sık görülen bulgulardan biri
olup mekanizması tam olarak bilinmemektedir (1).
Boykısalığınınnedeniolarakbirkaçmekanizmaöne
sürülmüştür.NormalboyuzamasıiçinhemX,hemde
Ykromozomununpsödo-otozomalbölgesindeyeralan

epifiz olgunlaşmasından sorumlu SHOX geninin her
iki kopyasının bulunması gereklidir. SHOX geninin
haployetersizliğiTS’deboykısalığınınensıknedenidir
(1).Butemeletiyolojikfaktörünyanısıra;(1)büyüme
hormonueksikliği,nörosekretuvardisfonksiyonuveya
büyümehormondirenci, (2)overdisgenezisinebağlı
olarakcinsiyetsteroidlerinyetersizliği(3)hedefboyun
kısaolması(özellikleanneboyu),(4)iskeletdisplazisi
boy kısalığına neden olabilecek faktörler olarak öne
sürülmektedir (1,2,7). TS olgularında final boy 136-
147 cm arasında değişkenlik göstermektedir (11).
Tedavi almamışTSolgularındagenetik yapınınfinal
boyüzerine etkisinindeğerlendirildiği bir çalışmada,
monozomik (n=121:141,1 +/-6,4 cm), mozaik
(n=72:141,5 +/-7,5 cm) ve X kromozom anomalisi
(n=23:141,4+/-5,0cm)saptananvakalarınfinalboyları
arasında fark saptanmamıştır (11). Bu olguda boy
kısalığınınnedeniSHOXgeninhaplo-yetersizliğineve
büyümehormonueksikliğinebağlanmıştır.

45,X/47,XXX mozaik karyotipe sahip bireylerin,
fenotipik özellikleri, over fonksiyonları ve
boylarını, monozomik (45,X) ve mozaik karyotipe
(örn:45,X/46,X,i(X)) sahipbireylerlekarşılaştıranbir
başkaçalışmada,45,X/47,XXXkaryotipesahipTurner
sendromluolgularındiğerkaryotipleregörefenotipik
özellikleraçısındandahaılımlıbulgularasahipolduğu,
spontan puberteye daha yüksek oranda girdikleri
saptanmıştır. Bu çalışmada 45,X/47,XXX karyotipe
sahip olguların boy sapmaları -2,6 ile +0,5 SDS
arasındaolup,monozomikbireylerinboyları ise -3,8
ile-1,5SDSarasındabulunmuştur(12).45,X/47,XXX
karyotipe sahip bu olgunun da tanı anında boy SDS
-3,3olaraksaptanmıştır.

TS’de boy kısalığı tedavisinde büyüme hormonu
kullanılmaktadır.Önerilentedavidozu35-60µg/kg/gün
arasındaolup,çeşitliçalışmalardadahayüksekdozlar
daverilmiştir(2,12-15).Erkenyaşta,uygundozdaBH
kullanılması, pubertal indüksiyon amacıyla verilen
cinsiyet steroidlerinin uygun yaş ve dozda kullanımı
optimal tedavi yanıtı için gereklidir (1,2,12,14). BH
tedavisi başlamanın puberte indüksiyonu ve spontan
puberte ile ilişkisi saptanmamıştır (6). Başka bir
çalışmadaortalamaBHtedavisibaşlamayaşıortalama
13±2,0 yıl olan olgularda final boy kazancı tedavi
almayan gruba göre 5 cm daha yüksek saptanmıştır
(sırasıyla, 147,6+/-7,3 & 142,2+/-4,9 cm) (16).
Genetik faktörler (hedef boy), pubertal indüksiyon
zamanlaması,erkenyaştabüyümehormontedavisine
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başlanmasıvebüyümehormonudozu,TSvakalarında
final boy üzerinde etkili önemli faktörlerdir (11,17).
Büyümehormon tedavisinegeçbaşlanmasıvehedef
boyun <-1 SDS’nin olması olgumuzda hedef boya
ulaşamamanınbirnedeniolarakdüşünülmüştür.

TS’nda gonadal disgenezi sıklığı %90 olarak
bildirilmiştir(1).TS’libirçokolgudaoositkaybının
intrauterin 18. hafta civarında başlayıp, doğum
sonrası ilk birkaç ay içinde sonlandığı, oositlerin
yerinifibrotikdokununalmasısonucubandgonad
oluştuğubildirilmiştir(18,19).Budurumkaybolan
veya yapısal anomaliye sahip X kromozomu
üzerinde yer alan ve overlerin fonksiyonlarından
sorumlu genlerin işlevlerini yitirmesi ile
açıklanmaya çalışılmıştır (20). TS’de spontan
pubertegelişimi%5-%10arasında,bazıyayınlarda
%16-%20 sıklığında bildirilmiştir. Spontan
puberteyegirenlerinancak%35-%37’sindepubertal
gelişim devam etmekte, kalan kısmında pubertal
gelişimduraklamakta,sekonderamenore,düzensiz
menstrual siklus ve infertilite görülmektedir (6-
8,21,22). TS’de pubertal gelişiminin sağlanması
vekemikmineralyoğunluğununkorunmasıamaçlı
12 yaş civarında düşük dozda döngüsel östrojen
tedavisinin başlanması, bu rejime, evre 3 meme
gelişimi ve yeterli uterus büyümesi sağlandıktan
sonra aralıklı progesteron tedavisi eklenmesi
gerekmektedir (1,15). Literatürde, 45,X/47,XXX
TS olgularında over fonksiyonlarının sıklıkla
korunduğunu,puberte,spontanmenarş,hattabaşarılı
gebelik bildiren yayınlarda mevcuttur (7,8,23).
Bunun aksine Kheir ve ark. tarafından gonadal
disgenezivekonjenitalkardiyakanomalisaptanmış
45,X/47,XXXyenidoğanolgusudaraporedilmiştir
(24).Buolguraporundahastayaspontanpubertesi
vemenarşıolmasınedeniyleizlemsüresincecinsiyet
hormontedavisiuygulanmamıştır.

TS’deaortkoarktasyonu,biküspitaortkapakçığıgibi
kardiyak anomalilerin oranı %50 olarak bildirilmiştir
(15). Kardiyak anomaliler özellikle gebelikte ölümcül
komplikasyonlara neden olabilmektedir. Kapak
anomalileriarasındaensıkaortkapağıanomalisi(%24)
ardından mitral kapak yetmezliği (%21) bildirilmiştir.
TS’de kardiyak anomali sıklığı ve çeşidi ile karyotip
arasındabirilişkisaptanmamışolupmozaikkaryotiplerde
obezite ve hipertansiyon sıklığı monozomilere göre
daha yüksek olarak saptanmıştır (25) Literatürde,
45,X/47,XXXolgularındaeşlikedenkardiyakanomaliler

bildirildiğigibi,bildirilmeyenolgulardavardır(23,26).
Chenveark.karyotipi45,X,/47,XXXolanTSbirolguda
aortkoarktasyonutanımlamışlardır.Buolgununyapılan
ekokardiyografisindeminimalmitralyetmezlikdışında
kardiyakanomalisaptanmamıştır.(26).

TS’dezekageriliğigörülmemeklebirlikteliteratürde
45,Xkaryotipliolgulardamatematikselöğrenmegüçlüğü
vesosyaldurgunlukbildirilmiştir(27,28).Mozaik45,X/
47,XXX karyotipli bireylerde normal zihinsel gelişim
bildiren yayınlar olduğu gibi, sözel-duygusal zeka
alanında gerilik, genel gelişimbasamaklarında gecikme
bildirenraporlardamevcuttur(8,29,30).Bizimolgumuzda
dadüşükokulbaşarısıveIQskorusaptanmıştır.

Sonuç

Bu olgu sunumunda (i) TS’de nadir görülen bu
mozaisizmin (45,X/47,XXX) klinik özelliklerini,
(ii) pubertal bulguları normal olsa dahi boy kısalığı
ile başvuran tüm kız olgularda karyotip analizinin
yapılarak mozaik TS’nin ayırıcı tanıda düşünülmesi
gerekliliğinivurgulamakistedik.
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