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Lenfodem Ve Aort Koarktasyonunun Eslik Ettigi Turner Sendromlu Bir Olgu Sunumu

A Case Of Turner Syndrome Associated With Lymphedema And Aortic Coarctation
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Turner Sendromu insidansi 1/10.000 canli dogum veya 1/2500 canli kiz bebek dogumu olan, sadece kizlar etkileyen sik goriilen bir cinsiyet kromozom anomali-
sidir. Sendromun tipik bulgular kisa boy, yele boyun, diisik sag cizgisi, kalkan gogus, ayrik meme baslari, el ve ayaklarda lenfodem, kardiyovaskiiler bozukluklar,
bdbrek anomalileri, gonadal disgenezi ve diisiik sosyal zekadir. Bu yazida fenotipik ve karyotipik dzellikleriyle Turner Sendromu ile uyumlu olan, aort koarktasyonu
nedeniyle opere edilen, sag ayakta lenfodem iligkili biil ve tlserasyon gelisen, multidisipliner bakim ve izlem sayesinde saglikli olarak taburcu edilen bir yenidogan
olgu sunuldu.

Anahtar Kelimeler: Turner Sendromu, lenfédem, aort koarktasyonu, yenidogdan

ABSTRACT

Turner Syndrome, which only affects girls, is a common chromosomal disorder with an incidence of 1/10000 live birth or 1/2500 live female birth. Typical
symptoms of the syndrome are short stature, webbed neck, low hairline, shield of the breast, discrete nipples, lymphedema in hands and feet, cardiovascular
disorders, kidney abnormalities, gonadal dysgenesis, and low level of social intelligence. In this report, we presented a case of female newborn whose pheno-
typic and caryotypic findings were consistent with Turner Syndrome. She underwent an operation for aortic coarctation and developed blister and ulceration in

the right foot related to lymphedema. The patient was discharged in good health by multidisciplinary care and follow-up.
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Giris

Turner Sendromu, ilk kez 1938’de tanimlanmig olan, kiz gocuklarinda yaklagik
2500 canli dogumda bir gorilen ve X kromozomunun kismi veya tam
eksikligiyle karakterize genetik bir bozukluktur (1,2). Turner Sendromu digilerde
en gok gorillen kromozomal anomalilerden biridir. Etkilenen olgularin %90’dan
fazlasinda karyotip monozomi X (45,X0) seklindedir. Geriye kalan olgular ise
mozaisizm (45,X0/46,XX) gosterirler. Baslangicta kisa boy, seksiel infantilizm
ve yele boyun, disiik sa¢ cizgisi, kalkan gdgis, ayrnk meme baslar, el ve
ayaklarda lenfodem gibi fenotipik 6zellikleri ile dikkat geken sendrom, zaman
icerisinde kromozomal temelin anlagiimasi ile ayn bir nitelik kazanmistir (3).
Turner Sendromlu olgularda kardiyovaskiiler anomali sikligi %20-40 arasinda
degismektedir (4).

Bu yazida fenotipik ozellikleriyle Turner Sendromu ile uyumlu olan, lenfédem ve
aort koarktasyonunun eslik ettigi, 45,X0 karyotipi gosteren bir yenidogan olgu
literatir bilgileri 1s1ginda sunuldu.
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Olgu Sunumu

Suriye uyruklu 25 yasindaki annenin sezaryenle, miadinda, 3000 gram
agirhginda ve mekonyumlu dodan kiz bebedi, Suriye’de bir hastanede
izlenmekte iken pulmoner kanama gelismesi nedeniyle once Kilis Devlet
Hastanesi'ne, ardindan konijenital kalp hastaligi on tanisi ile hastanemize sevk
edildi. Postnatal 3. giinde entiibe halde yenidogan yogun bakim dnitesine
alinan kiz bebegin vicut tartisi: 2900 g (10-25.p), boyu: 48 cm (25-50.p), bas
cevresi: 33 cm (10-25.p) idi. Pulse oksimetre ile dlculen oksijen saturasyonu
preduktal: %95, postduktal %90, kalp tepe atimi 120/dk/R, 2/6 sistolik Gfiirlim
mevcut, tansiyon arteriyel iist ekstremitede: 90/50 mmHg, alt ekstremitede:
80/40 mmHg, femoral nabizlar zayif aliniyordu. Ayrnintill muayenede mandibula
kiictik, kulaklar belirgin, yele boyun, disik ense sag cizgisi, ayrnk meme
baglar ve her iki ayakta belirgin lenfodem dikkati cekti. Ekokardiyografide
aortik ark hipoplazisi, jukstaduktal aort koarktasyonu ve genis duktus agikligi
saptandi. Transfontanel ve abdominal ultrasonografi incelemeleri normaldi,
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overler gorilebildi. Tam kan sayiminda hematokrit %41, hemoglobin 13.4 g/
dl, trombosit sayisi 156 bin/mm?, I6kosit sayisi 14.400/mm?, serum C-reaktif
protein diizeyi 20 mg/L idi, Kan ve beyin omurilik sivisi Kiiltiirlerinde tireme
olmad. Biiyiime hormonu, T3, T4, TSH diizeyleri normal idi. Diger tetkik ve
incelemelerde Ozellik yoktu. Hastaya solunum desteginin yani sira uygun sivi,
antibiyotik, inotrop, prostaglandin ve diiiretik tedavileri uygulandi. izlemde
hipertansiyon gelisen hastaya beta bloker tedavisi basglandi.

Kromozom analizinde G-bantlama metoduyla yapilan incelemede Karyotip
45,X0 olarak raporlandi. Bu bulgularla Turner Sendromu tanisi alan hastaya
postnatal 36. giinde politetrafloroetilen (PTFE) greft ile aortoplasti uyguland.
Postoperatif 5. giinde sa§ ayakta, lenfodem alaninda yiizeyel iilserasyon ve
nekroz gelisti; lokal nitrogliserin (%2), iyonik gimiiglii yara ortisi (Aquacel®),
rifamisin ve antibiyotikli pomat ile bakim uygulandi (Resim 1). Es zamanl
sistemik antibiyotik tedavisi de baslanan hastada yara gevresindeki nekrozun
ilerlemesi iizerine plastik cerrahi ekibi tarafindan genel anestezi altinda nekrotik
dokulan debride edildi. Debritman sonrasi olusan cilt defekti her iki inguinal
bolgeden alinan tam kalinlikta deri grefti ile onarildi. izlemde, lezyon bolgesinde
tam iyilesme saglandi (Resim 2). Postnatal 3. ayinda genel durumu iyi, oksijen
destegi gereksinimi olmayan, tam enteral beslenen hasta Onerilerle taburcu
edildi. Hastanin uzun donem sonuglar ayaktan poliklinik takiblerine gelmemesi
nedeniyle elde edilemedi.

Resim 1: Ayakta gelisen lenfodem iligki yaranin tedavi oncesi gorintiisi
7 “"‘1 —_— B “' " "3‘ f e

Tartigsma

Turner Sendromu X kromozomunun kisa (p) kolundaki fonksiyonel monozomi
ile karakterize sadece kizlari etkileyen bir hastaliktir. intrauterin donemde genel
6dem, pulmoner efiizyon yada kistik higromaya rastlanilabilir. Bu olgularda
in utero 6lim siktir. Birgok hastada fetal 6dem ve pulmoner efiizyon akciger
gelisimini bozar. Ancak canl dogan bebeklerde kardiyovaskiler bozukluk yoksa
prognoz iyidir. Turner Sendromlu olgularda kardiyovaskiler anomali sikligi

%20-40 arasinda degismektedir (4). Kardiyovaskiiler anomaliler, monozomi
X olan hastalarda, yapisal X anomalisi olanlardan daha fazla goriilmektedir
(4). Klinik bulgular -6zellikle konjenital lenfodemi ve yele boynu- belirgin olan
hastalarda kardiyovaskiiler anomalilerin daha sik oldugu bildirilmektedir. Bizim
hastamizda da ayak sirtinda daha belirgin olmak (izere lenfédem mevcuttu
ve ciddi aort koarktasyonu saptanmigti. Kardiyovaskiler anomaliler tipik
olarak sol kalbi tutmaktadir. Mazzanti ve ark.’nin 594 Turner Sendromlu hasta
iizerinde yaptiklan bir arastirmada kardiyak malformasyon sikiiginin %23
oldugu bu malformasyonlarin %12,5'ini bikuspid aort kapagi, %6,9’unu aort
koarktasyonu ve %3,2’sini aort kapak hastaliginin olusturdugu bildirilmistir (5).
Olgulanin ticte birinde idiyopatik hipertansiyona rastianmaktadir. Hipertansiyon
tedavisinde beta blokerlerin tercih edilmesi 6nerilmektedir. Hastamizda aortik
ark hipoplazisi, jukstaduktal aort koarktasyonu ve genis duktus agikhigi
mevcuttu. Hipertansiyon gelismesi Uzerine beta bloker tedavisi baslandi ve
tansiyon kontrol altina alindi.

Turner Sendromu’na atnali bobrek, pelvik yerlesimli bobrek, Ureteropelvik
darlik gibi driner sistem anomalileri eglik edebilir. Gonadlar dogumda ve
bebeklik doneminde mevcut olup pubertede atrofiye olabilir. Fonksiyonel X
kromozomunun tek olmasi nedeniyle X’e bagl gecen hastaliklar yoniinden
erkeklerle ayni riski tasirlar (6,7). Bizim olgumuzda Uriner sistem anomalisi
saptanmadi. Pelvik ultrasonografide her iki over gorildii.

Turner sendromunda, yenidogan doneminde tani almayan olgularda boy
kisaligi hastayr hekime gétiiren en 6nemli nedendir. Boy kisaligindan
biyime hormonunun anormal regiilasyonu ve end-organ yanitsizligi
sorumlu tutulmaktadir. Bu gocuklarda biyime hormonu pik degeri 6zellikle
yas ilerledikge azalmaktadir. Bir calismada bu gocuklarda intrauterin gelisme
geriligine sik rastlandigi bildirilmistir (8). Bizim olgumuzda tarti ve boy % 25

ve (izerindeydi.

Turner Sendromuna fetal ddem ve kistik higroma goriilmesi ile prenatal
ultrasonografide tani konabili. Sol kalp defektleri ve renal anomaliler,
kisa ekstremiteler Turner Sendromu’'nu distndrebilir. Maternal serum
markerlarinda (alfa feto protein, beta HCG, unkonjuge 6stradiol) Down
Sendromu’ndan siiphelenildiginde yapilan kromozom analizi ile de Turner
Sendromu taninabilir (9). Burada sunulan olgu Suriye uyruklu idi ve prenatal
takibi yoktu. Bilindigi gibi Suriye’de yasanan i¢ savas nedeniyle, 2011 yili Mart
ayindan sonra tilkemize dogru baslayan go¢ dalgasi artarak devam etmektedir.
Giincel verilere gore Tirkiye'ye siginan Suriyeliler'in sayisinin 2 milyona
yaklagtigi, ilkemizde dogan Suriyeli bebek sayisinin ise 100.000 civarinda
oldugu tahmin edilmektedir. Saglik Bakanhidr'nin uyguladigi politikalar sayesinde
bu hastalar da saglik hizmetlerinden biiyiik dlctide yararlanabilmektedir. Bizim
hastamiz da ameliyat dahil olmak tizere gerekli tim tedavilerden yararlanmig
ve saglikh bir sekilde taburcu edilmisti.

Lenfatik sistem temel olarak drenaj sistemidir. Doku ve hiicreler arasi sivi
lenfatik sistem sayesinde lenf kapillerleri, lenf nodlar ve lenf damarlar yolu
ile drene edilerek vendz sisteme aktarilir. Lenfatik sistem, lenfatik damarlar
ve lenfatik dokulardan meydana gelir. Lenfatik damarlar dokular arasi sivinin
uzaklastinimasinda kardiyovaskiiler sisteme yardim eder. Lenf damarlarinin
tasima kapasitesi asildiginda, anormal olugmus lenf damari veya lenf nodlarina
baglitikaniklik neticesinde hicreler arasi sivi birikimi olusur. Bu duruma lenfédem
denir. Lenfodem sonucu gesitli plazma proteinleri, lenfosit, immiinglobinler ve
sitokinler birikir. Bu maddeler cilt-cilt altinda kronik inflamatuvar degisikliklerin
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olusmasina neden olur. Lenfodem bakteriyel ve fungal enfeksiyonlar, kronik
inflamasyon ve malignensi gibi komplikasyonlara yol agabilir. Ayrica Turner
Sendromu, Klinefelter’s Sendromu, Meige’s Sendromu gibi bircok kalitsal
hastalikta da konjenital lenfddem gdrulebilir (10,11). Turner Sendromu’nda el
ve ayaklardaki lenfodem genellikle yenidogan doneminden sonra kendiliginden
diizelir. Bununla birlikte, adolesan dénemde dstrojen tedavisi bagladiktan sonra
tekrarlayabilir. Bizim hastamizda konjenital lenfédem mevcut olmakla birlikte
postoperatif 5. giinde olasilikla kapiller sizma sendromuna ve hemodinamik
instabiliteye bagl olarak sag ayakta lenfodemin siddeti giderek artti; o bolgede
yiizeyel ilserasyon ve nekroz gelisti. Debritman sonrasi olugan doku defekti
her iki inguinal bdlgeden alinan tam kalinlikta deri grefti ile onarildi.

Turner Sendromu tanisi ile izlenen olgularda lenfédem ciddi sorunlara yol
acabilir. Bu hastalarda cerrahi girisimler yapilirken bu konunun dikkate alinmasi
ve hastalarin multidisipliner bir merkezde izlenmesi uygun olacaktir.
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