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15y 9 aylık kız hasta 

 Yakınması: Boy kısalığı 

 Öyküsü: Fiziksel gelişimi doğduğundan beri yaşıtlarından 
daha geride olan hasta boy kısalığı nedeniyle polikliniğimize 
başvurdu. 

 FM: 

             Boy: 128,4 cm (<3 p, -6.89 SDS)  

  Ağ: 32 kg (<3 p, -5.25 SDS) 

             Sistem muayeneleri doğal 

             Aks 1 P2 B1/1 

 

 





+ 
Boy Kısalığına Yaklaşım 

 Doğum öncesi ve doğum çevresi (perinatal) öykü 

 Ailede boy uzamasında gecikme öyküsü 

 Anne ve baba boyu ölçülmeli 

 Kronik hastalıklar dışlanmalı(hemogram, BFT,  KCFT, TFT, 
çölyak antikor, idrar tetkiki, dışkı tetkiki, IGF I, IGF-BP3) 

 Kemik yaşı 

 



+ Hangi çocuklar boy kısalığı nedeniyle çocuk 
endokrinoloji birimine yo ̈nlendirilmeli? 

 • Boyunun 3 persentilin altında olması, 
• Büyüme hızının yaşına go ̈re dü̈şü̈k olması ve persentil 
kaybetmesi, 
• Ö ̈ngo ̈rülen boyun hedef boy sınırlarının altında kalması (-5 cm), 
• Boy kısalığına eşlik eden şişmanlık, mikropenis gibi ek 
bulguların olması 
• Vücut oranlarının bozuk olması  
• Dismorfik o ̈zelliklerin varlığı  

 6 yaşından sonra yılda 4,5 cm’nin altındaki büyüme hızı 
patolojiktir.  

 





+ 
İnceleme Sonuçları 

 Böbrek işlev testleri normal 

 KC işlev testleri normal 

 Tiroid işlev testleri normal 

 Tam idrar incelemesi normal  

 IGF-I ve IGF BP3 normal 

 Anti-doku transglutaminaz antikoru (TTG) negatif 

 FSH: 120 mIU/L   LH: 20 mIU/L 
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Hastamız  

 

 

 

 

 

 

 

Normal dişi 

   



+ 
Turner Sendromu 

 Turner sendromu dişi cinsiyetteki cinsiyet (seks) kromozomu 
bozukluklarının en sık go ̈rülenidir.  

 Yaklaşık tu ̈m dişi do ̈llenmelerin %3’ü Turner sendromu 
kromozomuna sahiptir. Ancak bunların %99’undan fazlası 
kendiliğinden düşükle kaybedilir. 

 Sıklığı canlı kız yenidoğanlarda 1/2.000 olarak bildirilmiştir . 
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 Olguların 1/3’üne yenidoğan do ̈neminde,  

1/3’üne çocukluk do ̈neminde,  

kalan 1/3’u ̈ne adolesan do ̈nemde puberteye girmede gecikme 
nedeniyle tanı konulur.  

 Tanı ölçütü, X kromozomunun tamamının veya bir kısmının 
yokluğudur. 

  Yaklaşık olarak hastaların yarısında 45, X karyotipi vardır.  

 Hastaların büyük çoğunluğunda gonad disgenezi ve kısa boy 
bulunur.  
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+ 
Turner Sendromu 

 Sıklığı %20-40 arasında değişmektedir.  

 Doğuştan lenfo ̈demi ve yele boynu belirgin olan hastalarda 
kardiyovasku ̈ler anomaliler daha sıktır.  

 Kardiyovasku ̈ler anomaliler tipik olarak sol kalbi tutmaktadır.  

 TS’li hastalarla yapılan çalışmalarda kalp yapısal bozukluklarının 
sıklığı %23 olarak bulunmuş,  

 En sık bikuspid aort kapağı, ikinci sıklıkta aort koarktasyonu, aort 
kapak hastalığı, mitral kapak prolapsusu, pulmoner veno ̈z do ̈nu ̈şu ̈n 
parsiyel anomalisi ve hipoplastik sol kalp sendromudur. 

 TS’li hastalarda hipertansiyon riski yaklaşık olarak u ̈ç kat artar. TS’li 
çocukların yaklaşık %7-17’sinde hipertansiyon görülür.  

 

Kardiyovasku ̈ler Anomali  



+ 
Turner Sendromu 

 Konjenital böbrek anomalileri TS’lı bireylerde normal 
populasyona go ̈re dokuz kat fazla go ̈rülmektedir.  

 Literatürdeki bulgular TS’daki yapısal renal anomalilerin 
%25-43 arasında değiştiğini go ̈stermektedir  

 Artmış pyelonefrit riski, üreteropelvik darlık riski, kronik 
renal yetmezlik riski 

 

Üriner Sistem Anomalileri 





+ 
Turner Sendromu 

 C ̧ok sayıda pigmente nevu ̈s ortalama %27 oranında TS’lı 
bireylerde go ̈rülür.  

 Immun ko ̈kenli dermatolojik sorunlar, o ̈rneğin pso ̈riyaz, 
alopesi, vitiligo go ̈rülme riski TS’lı bireylerde artar.  

 TS’da pso ̈riyaz normal topluma go ̈re 2 kat daha fazla go ̈rülür.  

 Alopesi areata TS’lı bireylerde 3 kat fazla go ̈rülür. 

Dermatolojik Sorunlar 



+ 
Turner Sendromu 

 Konjenital kraniyofasiyal anomaliler ve o ̈staki tüplerinde 
sorunlar...orta kulağın yetersiz ventilasyonu.......orta kulak 
iltihabına yatkınlık  

 Kronik su ̈püratif otitis media  

 Sensorinöral ve iletim tipi işitme kaybı 

İşitme 



+ 
Turner Sendromu 

  TS’lı hastaların % 63’ünde go ̈rülür.  

 Strabismus en sık go ̈rülen anomalidir.6 ay–7 yaş arası TS’lı 
hastaların yaklaşık 1/3’u ̈nde go ̈rülür.  

 Pitozis hastaların %16-29’da go ̈rülür.  

 Hipertelorizm %10, epikantus %10–46, renk ko ̈rlu ̈ğü %2.7–
10, mavi sklera %29 ve konjenital katarakt %4.2–8.1 oranında 
go ̈rülür.  

 O ̈n kamara anomalileri TS’lı hastalarda daha sıktır ve 
kongenital glokom olarak kendini go ̈sterebilir.  

 

Oftalmolojik Sorunlar 



+ 
Turner Sendromu 

  TS’lı bireylerde konjenital kalça gelişim problemleri normal 
populasyona go ̈re daha sık go ̈rülür. 

 Bu bulgu bireylerin ilerleyen yaşlarda kalc ̧a artriti gelişme 
riskini artırır.  

 TS’lı kızlarda skolyoz, kifoz ve lordoz  

 gelişme riski de artar.  

 

 

Ortopedik Problemler 





+ 
Turner Sendromu 
Tiroid Fonksiyon Bozuklukları ve Otoimmu ̈n 
Hastalıklar 

 
  TS’lı bireylerde otoimmün hastalıkların sıklığı normal 

populasyona go ̈re daha fazladır.  

 Hashimoto tiroiditi,  

 Ço ̈lyak hastalığı,  

 Crohn hastalığı gibi enflamatuar barsak hastalıkları,  

 Jüvenil romatoid artrit daha sık go ̈rülür.  

 

 



+ 
Turner Sendromu 

 TS’lı bireylerde, glukoz intoleransı normal bireylere go ̈re 
daha sık go ̈rülür  

 TS‘lı bireylerin yaklaşık %10-34’ünü etkiler.  

 Tip 2 diabetes mellitus, normal populasyona go ̈re 2-4 kat 
daha fazla go ̈rülür ve daha genç yaşta go ̈rülme eğilimi vardır. 

 

Glukoz İntoleransı 



+ 
Turner Sendromu 

 Arkadaş ilişkilerinde ve konsantrasyonda güçlükler 

 Düşük o ̈zbenlik algısı 

 Hiperaktif, depresif, insan ilişkilerinde başarısız olabilirler.  

 Full skala IQ normal olsa da, performans IQ düşük 

 Kognitif, davranış ve sosyal alanlarda gerilik  

 Öğrenme güçlükleri, uzaysal algılamada problem, 
matematikte zorlanma,  

 Bellek sorunları ve dikkat eksikliği 

Sosyal Gelişim - Zeka 



+ 
Turner Sendromu 

4 büyüme fazı: 

İntrauterin büyüme geriliği....normal yenidoğandan yaklaşık 3 
cm daha kısa (ortalama 48 cm.) ve 500 g daha düşük 
tartılıdırlar.  

Süt çocukluğu ve erken çocuklukta büyu ̈me yavaş seyreder.  

Üç-12 yaşları arasında Turner sendromlu kızlar yaklaşık 15 cm 
boy kaybına uğrar.  

Pubertede büyüme hızlanması olmaz. Bu evre uzun sürer. Bu 
do ̈nemde de boy kaybı oluşur.  

 

Büyüme 



+ 
Turner Sendromu 

 Literatürde boy kısalığı TS için tek sabit bulgu olarak 

kabul edilmektedir. 

 Tedavi edilmeyen TS’lu c ̧ocukların erişkin boyları normal 
yaşıtlarına go ̈re 15-20 cm kısa kalmaktadır.  

 TS’de kemik maturasyonları normal ile karşılaştırıldığında 
genellikle yavaş olup çoğunlukla 1.5-2 yaş gecikme vardır.  

 Hormon tedavisi almamış TS’li kadınların epifizleri 20 yaştan 
sonra bile kapanmamaktadır.  

 

Büyüme 

 



+ 
Turner Sendromu 

 SHOX geninin haplo-yetersizliği 

 BH eksikliği veya direnci 

 Over disgenezine ikincil seks steroidi yetersizliği 

 Hedef boyun kısa olması (özellikle anne boyu) 

 İskelet displazisi 

Boy Kısalığında Etkili Etmenler 



+ 
Turner Sendromu 

 Beklenen erişkin boyu yaklaşık olarak 143 cm’dir ve nadiren 
150 cm’i gec ̧mektedir.  

 Ülkemizde Turner sendromu olgularının son boyu 141,6 cm 
olarak bulunmuştur. 

 

 

Büyüme 







+ 
Turner Sendromu 

 Büyüme hormonu mümkün olduğunca erken yaşta 

başlanmalıdır (en ideal 3 yaş)  

 Büyu ̈me hormonu tedavisi ve cinsiyet steroidleri yerine 
konulması ile puberte uyarılması 

 Erişkin boyda 5-16 cm’lik kazanımlar  

 Turner sendromlu hastaların boyları normal değerlere 
o ̈nemli o ̈lçüde yaklaşmaktadır. 

 

 

Büyüme Hormonu Tedavisi 





+ 
Turner Sendromu 

 Lipid profilinde  HDL’de artış LDL’de azalma (aterojenik 
indekste azalma) gibi olumlu değişimler go ̈zlenmiştir.  

 Adolesan TS’lularda sosyal problem skorunda iki yıllık GH 
tedavisinden sonra olumlu gelişme olduğu go ̈sterilmiştir.  

 Bu sonuçlar TS’daki davranışsal problemlerde boy kısalığının 
ciddi rol oynadığını go ̈stermektedir.  

 

Büyüme Hormonu Tedavisi 

 





+ Kız Hasta + Boy kısalığı ==> 
TURNER SENDROMU’na dikkat! 

 Turner sendromdaki en tutarlı ve bazen tek klinik bulgu 
olabilen bu bulgunun dikkatle değerlendirilmesi 
gerekmektedir.  

 Boy uzunluğunun, takvim yaşına go ̈re ortalama değerin 2 SD 
fazla altında olduğu,   

 Boy kısalığının normal baş çevresi o ̈lçümleri ile beraber 
olduğu kız olgularda TS yo ̈nünden kromozom incelemesi 
yapılmalıdır.  

 
 








