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45,X[75]/46,Xdel(X)(p11.2)[25] Karyotipine sahip unikornuat uteruslu olgu

A case with 45,X[75]/46,Xdel(X)(p11.2)[25] unicornuate uterus

Recep Erozt ', Mehmet Koksal> ', Mustafa Dogan® -, Hiiseyin Yiice' -, Alper Bagbug*

oz

Turner sendromu, 6nemli bir infertilite nedenidir ancak mozaik veya X delesyonu tasiyan hastalarda eger puberteye spontan olarak
girilmigse gebelik gerceklesebilmektedir. Unikornuat uterus ise gebelik kaybina yol agabilen ve ¢ok nadir rastlanilan bir uterus
anomalisidir. Su anki olgu, nadir gériilmesi ve Turner sendromlu hastalarda gebelik kayiplarinin bir nedenin ortaya konmasi gibi
yoOnleriyle literatiire katki saglamak amaciyla sunulmustur.
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ABSTRACT

Turner syndrome is a major cause of infertility, but pregnancy can occur in cases with the mosaic or X-defect who spontaneously
enter puberty. Unicornuate uterus is the rarest uterine anomaly that can lead to loss of pregnancy. The current case is presented
because she is rare and a cause of pregnancy loss in patients with Turner's syndrome for the contribution to the literature.
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GIRiS

IIk tammm Turner tarafindan 1938’de yapilan Turner
Sendromu (TS) canli kiz bebek dogumlarinin yaklagik
1/2000°nde goriilmektedir.! Turner  sendromu,
baslangigta, seks kromozom monozomisi (XO) olarak
diigiiniilmiiy daha sonra yapilan c¢aligmalarla normal
fonksiyona sahip bir X kromozomu ile karakterize
edilmis, diger seks kromozomunun kayip ya da anormal
olabilecegi veya mozaizm olabilecegi gosterilmistir.
Sendromda en ¢ok monozomi X bulgusu goriilir. Bunun
disinda goriilen karyotiplerin sikliklar ise, mozaik (%15),
X kromozomunun kisa (%10) ve uzun kolunda (%10)
delesyon, ring X (%10), izokromozom X (%15) ve Y(q)
kolunda delesyon (%6-11) durumlari seklinde oldugu
bildirilmistir.> 45,X bireyler arasinda fertilite nadir
goriiliirken, mozaik veya X delesyonu tasiyanlarda
oldukg¢a sik goriilmektedir ancak puberteye spontan
olarak girilmisse gerceklesebilmektedir.® X kromozomu
mosaizmi bulunan kadinlarda 100°den fazla gebelik
bildirilmistir.* Bu bireylerin normal gogiis ve boy
gelisimleri daha iyi, somatik anomali goriilme oranlariysa
daha digiiktir. Ayrica fenotipin, delesyonun X
kromozomunun kisa veya uzun kolunda olmasima bagli
olarak farkliliklar gosterdigi bildirilmistir.’ Yapisal X
kromozomu anomalisi olanlarda bildirilen az sayidaki
gebeliklerin ¢ogu, X kromozomu kisa kolunda (Xp)

parsiyel delesyonu olanlarda goriilmiistiir.®
OLGU SUNUMU

1988 dogumlu hasta habitual abortus nedeniyle
degerlendirmeye alindi. Hastanin. fizik ve jinekolojik
muayenesinde; boy 156 cm, viicut agirhigi 75 kg, olarak
6lglildii. Alt batin MR incelemesinde unikornuat uterus
izlendi. Overler normal lokasyonda degildi. Hastanin
endometriyum kahnlhigi ise normaldi. Hastanin Scc
periferik kani heparinli tiipe alinip lenfosit kiiltiiri
yapildi, metefaz kromozomlari elde edildi ve G bantlama
yapildi. Elde edilen metefaz plaklarindan yapilan
karyotip analizinde hastada
45,X[75]/46,Xdel(X)(p11.2)[25] (Sekil 1) mozaik turner

sendromu tespit edildi ve detayli laboratuvar analizleri

yapildi. Plazma insiilin diizeyi 21, aclik kan sekeri 211
olarak tespit edilmesi {izerine hasta ayni zamanda Tip 2
diyabetes mellitus (Tip II DM) tanis1 almig oldu. Hastada
aile oykiisii ve kronik bir rahatsizlik 6ykiisii yoktu.

Sekil 1. Hastaya ait mozaik kromozomal kompozisyon durumu
TARTISMA

Ovarlerin normal fonksiyon gostermesinde Xpl1l, Xql13-
25 ve X0g26-28 bolgelerinde yer alan genlerin etkili
oldugu gosterilmistir.® X kromozomu pl11.2 delesyonu
bulunan hastamizda overlerin normal lokasyonda

olmamasi literatiirle uyumludur.

Turner sendromun Onemli bir 6zelligi de ergenlik
doneminde cinsel gelisimin olmamasidir. kizlarin %90-95
inde gogis gelisimi hi¢ olmazken, % 5-10'unda 10-12
yaglarinda iken gogiislerde kismi bir gelisime olabilir
fakat ergenlige giris olduk¢a nadir goriiliir ve daha ¢ok
mozaik Turner sendromu olan hastalarda goriilen bir
durumdur. X kromozomu mozaizmi bulunan kadinlarda
100°den fazla gebelik bildirilmistir.* Mozaik yapida olan
hastamiz gebelik elde edebilmekte fakat gebelik kaybi
yagamaktadir bunun nedeni unikornuat uterus olmasi
olabilir. Unikornuat ¢ok nadir rastlanilan bir uterus
anomalisidir. Rudimenter hornlu unikornuat uterusun
gorilme  sikhigi  yaklagtk olarak  1/100000 olup
embriyonik dénemin baglarinda miilleryan duktuslardan
bir tanesinin iyi gelismemesi nedeniyle ortaya ¢ikan ve
kadin genital sistemide nadir goriilen bir anatomik
anomalidir ve infertilite, malprezentasyon, habitiiel
abortus ve prematiire dogum gibi bir ¢ok komplikasyona

neden olur.”
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Eroz ve ark.

Yaptigimiz literatiir taramasinda, mozaik turner,
unikorniat uterus ve diyabet birlikteligi olan hasta
ornegine rastlamadik. Bizim olgumuzda bu ozelliklerin

hepsi vardir ve bu agidan da ilktir.

Mozaiklik durumuna baktigimizda Monozomi X durumu
%75 iken X kromozomunun kisa kolunun delesyona
ugradigt X durumu ise %25 oranindadir. Dolayisiyla
hastada agir turner klinigi vardir. Buna ek olarak hastada
unikornuat uterus bulunmasi da hastanin hem fenotipine
hem de fertilitesine olumsuz yonde etki etmektedir. Bu
tir hastalarda Preimplantasyon Genetik Tani1 (PGD)
islemi ile embriyolar genetik olarak incelenip, sadece
saglikli olanlarinin segilerek anneye transfer edilmesi

Onerilebilir.

Sonu¢ olarak, TS hastalarinda nadiren elde edilen
gebeliklerin kaybinin nedenleri, sendromun uterusta
sebep oldugu yapisal bir anomali olabilecegi gibi
monozomi X durumunun yiizdesinin artmasi da olabilir.
Sorunsuz bir gebelik ve bebek elde etmek isteyen mozaik
sendromlu hastalarda gebe kalmadan 6nce varsa uterusla
ilgili sekil bozukluklar1 giderilmesi ve PGD islemi ile
secilmis saglikli embriyolarin anneye transferinin bazi
gebelik kayiplarinin 6niine gegcilebilecegini diisiiniiyoruz.
Calisgmamiz  ayrica  gebelik  kayiplarmin = farkl
nedenlerinin degerlendirilecegi yeni ¢aligmalara onciiliik

yapabilir.
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