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ur ner sen dro mu (TS), bü yü me ge ri li ği, go na dal dis ge ne zi, bo yun da
ye le len me, in fer ti li te, kar di yo vas kü ler ve re nal mal for mas yon lar, hi-
per tan si yon, di ya bet, işit me kay bı ve is ke let ano ma li le ri ile ka rak te -

ri ze kro mo zo mal bir bo zuk luk tur.1-3 TS’de, cin si yet kro mo zom la rın dan
bi ri nin (X ve ya Y kro mo zo mu) ta ma men ve ya kıs men kay bı gö rül mek te dir.4
TS’nin, kon sep si yon da sık lı ğı nın yük sek ol ma sı na rağ men (1/50-1/200),
yak la şık %99’u in tra u te rin mor ta li te ve ka yıp la so nuç lan mak ta, yak la şık
%1’i can lı doğ mak ta dır lar. TS, spon tan abor tus la rın %7-10’nu kap sa mak ta -
dır.5 TS ol gu la rı nın yak la şık ya rı sın da 45,X kar yo ti pi gö rül mek te dir. Ol gu -
la rın yak la şık %15’i sa yı sal mo za i sizm [45,X/46,XX gi bi]; %5-10’un da X
kro mo zo mu nun uzun ko lu nun dup li kas yo nu [46,X,i(Xq)], %15’i mo za ik
45,X/46,X,i(Xq), %5’i 45,X ve baş ka X kro mo zo mu ano ma li si gi bi ya pı sal
dü zen siz lik ler gös te rir.6

45,X/46,X,i(Xq) Karyotipe Sahip 
İki Mozaik Turner Sendromu Olgusu

ÖZET Turner sendromu sıklıkla görülen cinsiyet kromozomu anöploidilerinden biridir. Canlı doğan
kız çocuklarında 1/4000 sıklıkta görülmekte olup, olguların yaklaşık %5’inde 45,X/46,X, i(Xq)
mozaik kuruluşu gözlenmektedir. Turner sendromu, büyüme geriliği, gonadal disganezinin neden
olduğu yetersiz kadın seks steroid hormon düzeyi ve infertiliteye neden olur. Bu çalışmada, adet
görememe şikayeti olan 18 yaşındaki 2 olguda mozaik 46,X,i(X) (qter→q10::q10→qter) karyotipi
belirlendi. Mozaik Turner sendromunda klinik tablo klasik Turner sendromuna göre daha hafif
seyretmektedir.
Anahtar Kelimeler: Turner sendromu; izokromozomlar

ABSTRACT Turner’s syndrome is one of the most common chromosomal aneuploidy disorders.
Turner’s syndrome occurs in 1 in 4000 live-born girls and approximately 5 to 10 percent of them
have mosaic isochromosome 45,X/46,X,i(Xq). Turner’s syndrome is associated with reduced adult
height and with gonadal dysgenesis, leading to insufficient circulating levels of female sex steroids
and to infertility. In this study, we presented 18 year-old two girls having complaints of primary
amenorrhea with mosaic 46,X,i(X)(qter→q10::q10→qter) karyotypes. In the mosaic Turner’s syn-
drome, clinical table was slighter than classic Turner’s syndrome as in our cases.
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Bu ça lış ma mız da, mo za ik 45,X/46,X,i(Xq) kar-
yo ti pi gös te ren 2 ol gu mu zun kli nik ve la bo ra tu var
bul gu la rı nı sun ma yı amaç la dık. 

OL GU SU NU MLARI
OL GU 1
Sam sun Ka dın Has ta lık la rı ve Do ğu me vi po lik li ni -
ği ne adet gö re me me şika ye ti ne de niy le baş vu ran
18 ya şın da ki kız has ta. Ol gu nun fi zik mu a ye ne sin -
de 37 kg (<3 per san til) ağır lı ğın da, 147 cm (3 per-
san til) bo yun da, el de 4. ve 5. par mak la rın kı sa
ol du ğu gö rül dü. Has ta nın me me ge li şi mi Tan ner
ev re le me si ne gö re Ev re 1-2 ola rak de ğer len di ril di.
Pu bik kıl lan ma mi ni mal olup kol tuk al tı kıl lan ma
yok tu. Hi men de sa at 6 hi za sın da ka i de ye inen çen-
tik var dı. Pel vik USG ’de ute rus ru di men ter (35 x
20 mm) olup over ler iz le ne me di. Ya pı lan fi zik ve
ji ne ko lo jik mu a ye ne so nu cun da ol gu 1, TS ön ta nı -
sıy la kro mo zom ana li zi ya pıl mak üze re si to ge ne tik
la bo ra tu va rı na re fe re edil di. Kro mo zom ana li zi için
pe ri fe rik kan da uy gun pro to kol ler kul la na rak len-
fo sit kül tü rü ya pıl dı. Has ta nın pe ri fe rik kan kül tü -
rün de Gi em sa bant la ma tek ni ği (GTG) ile
bo ya na rak in ce le me ye alın dı, 100 me ta faz pla ğın -
da kro mo zom ana li zi ya pıl dı, mo za ik 46,X,i(X)
(qter→q10::q10→qter) [%60]/45,X  [%40] kar yo tip
ku ru lu şu tes pit edil di (Şekil 1, Şekil 2). Has ta nın
HRT ön ce si FSH dü ze yi 58.56 mI U/mL, LH dü ze yi
25.36 mI U/mL bu lun du. Plaz ma TSH dü ze yi 4.1
µIU/mL (0.27-4.2 µIU/mL), T3 ve T4 dü zey le ri sı-
ra sıy la 3.8 pg/dL (2.3-4.2 pg/dL) ve 1.36 nd/dL
(0.93-1.7 ng/dL) nor mal bu lun du. Ol gu nun pro lak -
tin (10.76 ng/mL) dü ze yi nor mal, es tra di ol (15.56
pg/mL) dü ze yi ise nor mal den dü şük bu lun du. Ol gu

hor mon rep las man te da vi siy le (HRT) adet gör mek-
tey di. Has ta nın an ne ve ba ba sı ara sın da ak ra ba lık
yok tu. Has ta nın an ne ve kız kar de şin de nor mal
kro mo zom ya pı sı göz len di. Ol gu il ko kul me zu -
nuy du. Has ta nın iz len di ği sü re içe ri sin de ev len di -
ği öğ re nil di.
OL GU 2
18 ya şın da ki kız has ta adet gö re me me ne de niy le
Ka dın Has ta lık la rı ve Do ğum po lik li ni ğin den si to -
ge ne tik la bo ra tu va rı na re fe re edil di. Ol gu nun fi -
zik mu a ye ne sin de 47 kg (3-10 per san til)
ağır lı ğın da, 153 cm (10-25 per san til) bo yun da ol-
du ğu gö rül dü. Has ta nın me me ge li şi mi Tan ner ev-
re le me si ne gö re Ev re 1 ola rak de ğer len di ril di.
Pu bik kıl lan ma mi ni mal olup kol tuk al tı kıl lan ma
yok tu. Pel vik USG ’de ute ru sun ol ma sı ge re ken
yer de bant şek lin de ya pı göz le nip over ler iz le ne -
me miş tir. La bo ra tu var in ce le me le rin den tam kan
sa yı mı, tam id rar tet ki ki bi yo kim ya sal in ce le me -
le ri nor mal di. Kan şeke ri, ka ra ci ğer ve böb rek
fonk si yon test le ri nor mal bu lun du. Has ta nın HRT
ön ce si FSH dü ze yi 64.97 mI U/mL, LH dü ze yi
26.72 mI U/mL bu lun du. Plaz ma TSH dü ze yi 4.89
µIU/mL (0.27-4.2 µIU/mL) dü ze yi ha fif yük sek, T3
ve T4 dü zey le ri sı ra sıy la 4.1 pg/dL (2.3-4.2 pg/dL)
ve 1.25 nd/dL (0.93-1.7 ng/dL) nor mal bu lun du.
Ol gu nun pro lak tin (11.41 ng/mL) dü ze yi nor mal,
es tra di ol (13.57 pg/mL) dü ze yi ise nor mal den dü -
şük bu lun du. Has ta nın an ne ve ba ba sı ara sın da ak-ŞEKĐL 1: Olgu 1’e ait metafaz.

ŞEKĐL 2: i(Xq) kromozomu, X kromozomu ve ideogramı.
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ra ba lık yok tu. Ol gu muz or ta o kul me zu nuy du.
Kro mo zom ana li zi için pe ri fe rik kan da uy gun pro-
to kol ler kul la na rak len fo sit kül tü rü ya pıl dı. Ha zır-
la nan pre pe rat lar GTG ile bo ya na rak in ce le me ye
alın dı, 100 me ta faz pla ğın da kro mo zom ana li zi ya-
pıl dı, mo za ik 46,X,i(X) (qter→q10::q10→qter)
[%77]/45,X[%23] ya pı sı tes pit edil di.

TAR TIŞ MA
TS spon tan dü şük ler de en sık gö rü len kro mo zo mal
ano ma li iken, can lı do ğum lar da da ha az sık lık la
göz le nir. X kro mo zo mu için mo no zo mi, ga met ler -
den bi ri ne seks kro mo zo mu ka tı la ma ma sı, ek sik lik
ve ya er ken em bri yo aşa ma sın da zi got tan seks kro-
mo zo mu nun kay bıy la mey da na ge lir. İzok ro mo -
zom Xq ma yoz bö lün me de bir ha ta so nu cu
oluş mak ta dır. X kro mo zo mu nun kı sa ko lun da bu-
lu nan gen ler için mo no zo mik olan i(Xq) ol gu la rı,
X inak ti vas yo nun dan ka çan ge ne tik ma ter ya lin tek
bir kop ya sı nın, nor mal de iki kop ya ta ra fın dan ya-
pı lan iş lev le ri ye ri ne ge ti re me me sin den kay nak la -
na bi le ce ği bil di ril mek te dir.3 Me ta faz da iğ
ip lik le ri ne sen tro mer le riy le tu tu nan X kro mo zo mu
boy la ma sı na bö lün mek ye ri ne eni ne bö lü ne bi lir ve
hüc re ler den bi ri ne yal nız ca X kro mo zo mu nun
uzun kol lar gi de bi lir.7 İnce le di ği miz 2 ol gu nun kar-
yo tip le ri 46,X,i(Xq)[%60]/45,X [%40] ve
46,X,i(Xq)[%77]/45,X[%23] ola rak bu lun muş tur.
Ay rı ca 2 ol gu nun mo za i sizm oran la rı ben zer lik
gös ter mek tey di. Ol gu la rın fi zik mu a ye ne ve pel vik

USG bul gu la rı da bir bir le riy le pa ra lel lik gös ter -
mek tey di. 

Boy kı sa lı ğı ve is ke let ano ma li le riy le iliş ki len -
di ri len ve Xp22.2’de lo ka li ze short-sta tu re-ho me o -
box (SHOX) ve Xp11-22’de lo ka li ze ZFX gen le ri X
kro mo zo mu nun kı sa ko lun da ha ri ta lan mış tır.8-10
TS’nin kli nik özel lik le ri ni kro mo zom ya pı sı ve mo-
za i sizm ora nı be lir ler. Kla sik TS’de kı sa boy, ya pı sal
kar di yak ve re nal ano ma li ler sık lık la gö rül me si ne
kar şın Xp de les yo nu olan lar da kı sa boy kon je ni tal
mal for mas yon lar, Xq de les yo nu olan lar da ise go na -
dal dis fonk si yon gö rü le bi le ce ği bil di ril miş tir.10Ol gu
1’in boy uzun lu ğu nun, el de 4. ve 5. par mak la rı nın,
ol gu 2’ ye gö re da ha kı sa olu şu, ol gu 1’ de (%40) 45,X
hüc re le ri nin ora nı nın ol gu 2’ den (%23) da ha faz la
ol ma sıy la açık la na bi lir. İzok ro mo zom Xq ol gu la rı
kla sik 45,X ol gu la rı na ben ze mek le bir lik te, ya pı sal
ano ma li ler gös ter me di ği bil di ril miş tir. i(Xq)’lu has-
ta la rın, kla sik TS has ta la ra gö re oto im mün ti ro id
has ta lık la rı na, il ti hap lı ba ğır sak has ta lık la rı na ve ile -
ri yaş lar da sa ğır lı ğa ya ka lan ma ris ki nin ar ttı ğı bil di -
ril mek te dir.4,10,11Ol gu 2’ nin plaz ma TSH dü ze yi ha fif
yük sek bu lun muş tur. Li te ra tür de i(Xq) ol gu la rın da
go na dot ro pin dü zey le ri nin yük sek ol du ğu ve ye tiş -
kin has ta lar da post-me na po zal dü ze ye ulaş tı ğı bil di -
ril mek te dir.12 Ol gu 2’ de bul gu la rı mız li te ra tür le
uyum lu bu lun du.

Ben zer mo za ik kro mo zom ku ru lu şu gös te ren
2 ol gu mu zun kli nik özel lik le ri de ben zer lik gös ter -
mek te dir.
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