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15y 9 aylik kiz hasta

m Yakinmasi: Boy kisaligl
m Ovkiisii: Fiziksel gelisimi dogdugundan beri yasitlarindan
daha geride olan hasta boy kisalig1 nedeniyle poliklinigimize
basvurdu.
m FM:
Boy: 128,4 cm (<3 p, -6.89 SDS)
Ag: 32 kg (<3 p, -5.25 SDS)

Sistem muayeneleri dogal

Aks 1 P2 B1/1
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Boy Kisaligina Yaklasim

m Dogum oncesi ve dogum ¢evresi (perinatal) oyki
m Ailede boy uzamasinda gecikme oykiisi
m Anne ve baba boyu dl¢ilmeli

m Kronik hastaliklar dislanmali(hemogram, BFT, KCFT, TFT,
¢Olyak antikor, idrar tetkiki, disk: tetkiki, IGF I, IGF-BP3)

m Kemik yasi



==

Hangi ¢ocuklar boy kisalig1 nedeniyle cocuk
endokrinoloji birimine yohlendirilmeli?

m * Boyunun 3 persentilin altinda olmasi,
kaybetmesi,
« Ongorilen boyun hedef boy sinirlarinin altinda kalmasi (-5 cm),
* Boy kisaligina eslik eden sismanlik, mikropenis gibi ek
bulgularin olmasi
* Vucut oranlarinin bozuk olmasi
* Dismorfik ozelliklerin varlig:

m 6 yasindan sonra yilda 4,5 cm’nin altindaki buyume hiz
patolojiktir.



Tablo 6. Boy kisaliklarinin siniflandiriimasi

Idiyopatik boy kisaliklari
« Ailesel boy kisalig
- Yapisal bliylime-gelisme gecikmesi

Patolojik boy kisahklar
- Orantisiz boy kisaliklari
- Iskelet displazileri
- Rezistan rahitisler
- Isinlamalar
«  Orantili boy kisaliklari
- Intrauterin buyime geriligi
- Kromozom anomalileri
- Dismorfik sendromlar
- Endokrin patolojiler
- Malnutrisyon
- Kronik hastaliklar
- Sevgi yoksunlugu




[nceleme Sonuclari

m Bobrek islev testleri normal

m KC islev testleri normal

m Tiroid islev testleri normal

m Tam idrar incelemesi normal

m IGF-I ve IGF BP3 normal

m Anti-doku transglutaminaz antikoru (TTG) negatif

m FSH: 120 mIU/L LH: 20 mIU/L



Hastamiz
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Turner Sendromu

m Turner sendromu disi cinsiyetteki cinsiyet (seks) kromozomu
bozukluklarinin en sik gorulenidir.

m Yaklasik tuim disi dollenmelerin %3’u Turner sendromu
kromozomuna sahiptir. Ancak bunlarin %99’undan fazlasi
kendiliginden diisiikle kaybedilir.

m S1klig1 canli kiz yenidoganlarda 1/2.000 olarak bildirilmistir .



m Olgularin 1/3’uhe yenidogan doneminde,
1/3’une cocukluk doheminde,

kalan 1/3’unhe adolesan donemde puberteye girmede gecikme
nedeniyle tani konulur.

m Tan Ol¢iti, X kromozomunun tamaminin veya bir kisminin
yoklugudur.

m Yaklasik olarak hastalarin yarisinda 45, X karyotipi vardir.

m Hastalarin buyuk cogunlugunda gonad disgenezi ve kisa boy
bulunur.



Tablo2. TS da Gorulen Kromozomal Yagllar (13).

Kromozomal Yapi Yiizde (%)
45, X 50-60
[zokromozom X 12-20
45, X /46, XX 10-15

45, X /46, XY 2-5



Tablo 1. Turner sendromunda goriilen major klinik

ozellikler

iskelet Sistemi Yiizde (%)
Boy kisaligi 97
Anormal ust/alt orani 97
Yiiksek arkli damak 71
Karakteristik ytiz gorintimu (mikrognati, 60
ptozis vb)

Kubitus valgus 47
Kisa boyun 40
Kisa 4. metakarp 37
Genu valgum 35
Madelung deformitesi 13
Skolyoz 10
Lenfatik obstriiksiyon

Kulaklarda rotasyon 63
Dusuk ense sac cizgisi 42
Yele boyun 25
El ve ayaklarda 6dem 22
Displastik tirnaklar 13




Germ hiicre defektleri

Infertilite 99
Gonadal yetmezlik 96
Diger

Sensori-noral isitme kaybi 50-90
Kardiyo-vaskiiler anomaliler 55
Multipl pigmente nevdsler 44
Reno-vaskiler anomaliler 39
Strabismus 18
Pitozis 11
Hipertansiyon 7
Birliktelikler

Karbonhidrat intoleransi 40
Hashimato tiroditi 34
Colyak hastalig 6
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Turner Sendromu

Kardiyovaskuler Anomali

m S1khig1 9%20-40 arasinda degismektedir.

m Dogustan lenfodemi ve yele boynu belirgin olan hastalarda
kardiyovaskuler anomaliler daha siktir.

m Kardiyovaskuler anomaliler tipik olarak sol kalbi tutmaktadir.

m TS’li hastalarla yapilan ¢calismalarda kalp yapisal bozukluklarinin
siklig1 %23 olarak bulunmus,

m En sik bikuspid aort kapagi, ikinci siklikta aort koarktasyonu, aort
kapak hastaligl, mitral kapak prolapsusu, pulmoner venoz dohusun
parsiyel anomalisi ve hipoplastik sol kalp sendromudur.

m TS’li hastalarda hipertansiyon riski yaklasik olarak ug kat artar. TS’li
cocuklarin yaklasik %7-17’sinde hipertansiyon goriiliir.



Turner Sendromu

Uriner Sistem Anomalileri

m Konjenital bobrek anomalileri TS’ bireylerde normal
populasyona gore dokuz kat fazla gorulmektedir.

m Literaturdeki bulgular TS’daki yapisal renal anomalilerin
%25-43 arasinda degistigini gostermektedir

m Artmis pyelonefrit riski, ureteropelvik darlik riski, kronik
renal yetmezlik riski



Tablo 3. TS da Baslica Renal Anomaliler(43)

Anomali TS’daki insidansi
(Yo)

Cift Toplayici Sistem 5-11

At nali Bobrek 10-16

Rotasyonel Anomaliler 6-8

Ektopik Bobrek 25435

Agenesis 2-5

Ureteropelvik Darlik 3-5

Aberan Dolasim 2
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Turner Sendromu

Dermatolojik Sorunlar
m Cok sayida pigmente nevus ortalama %27 oraninda TS’l1
bireylerde gorulur.

m Immun kokenli dermatolojik sorunlar, ornegin psoriyaz,
alopesi, vitiligo gorulme riski TS’l1 bireylerde artar.

m TS’da psoriyaz normal topluma gotre 2 kat daha fazla gorulur.

m Alopesi areata TS’ bireylerde 3 kat fazla gorulut.
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Turner Sendromu

[sitme

m Konjenital kraniyofasiyal anomaliler ve ostaki tuplerinde
sorunlar...orta kulagin yetersiz ventilasyonu....... orta kulak
iltihabina yatkinhik

m Kronik suputatif otitis media

m Sensorindral ve iletim tipi isitme kaybi
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Turner Sendromu

Oftalmolojik Sorunlar

m TS’h hastalarin % 63’uhde gorulur.

m Strabismus en sik gorulen anomalidir.6 ay-7 yas aras1 TS’
hastalarin yaklasik 1/3’unhde gorulut.

m Pitozis hastalarin % 16-29'da gorulut.

m Hipertelorizm %10, epikantus %10-46, renk korlugi %2.7-
10, mavi sklera %29 ve konjenital katarakt %4.2-8.1 oraninda
gorulut.

m Onh kamara anomalileri TS’hh hastalarda daha siktir ve
kongenital glokom olarak kendini gosterebilir.



+
Turner Sendromu

Ortopedik Problemler

m TS’ bireylerde konjenital kalca gelisim problemleri normal
populasyona gore daha sik gotrulut.

m Bu bulgu bireylerin ilerleyen yaslarda kalca artriti gelisme
riskini artirir.

m TS’ kizlarda skolyoz, kifoz ve lordoz

m gelisme riski de artar.
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+
Turner Sendromu

Tiroid Fonksiyon Bozukluklari ve Otoimmuhn
Hastaliklar

m TS’li bireylerde otoimmuh hastaliklarin sikligl normal
populasyona gore daha fazladar.

m Hashimoto tiroiditi,
m Colyak hastaligi,
m Crohn hastaligl gibi enflamatuar barsak hastaliklari,

m Juvenil romatoid artrit daha sik gorulut.



+
Turner Sendromu

Clukoz Intoleransi

m TS’l1 bireylerde, glukoz intoleransi normal bireylere gotre
daha sik gorulur

m TS‘h bireylerin yaklasik % 10-34’unu’ etkiler.

m Tip 2 diabetes mellitus, normal populasyona gore 2-4 kat
daha fazla gorulur ve daha geng yasta gorulme egilimi vardir.



+
Turner Sendromu

Sosyal Gelisim - Zeka

m Arkadas iliskilerinde ve konsantrasyonda guclukler

m Dusuk ozbenlik algisi

m Hiperaktif, depresif, insan iliskilerinde basarisiz olabilirler.
m Full skala IQ normal olsa da, performans IQ diisik

m Kognitif, davranis ve sosyal alanlarda gerilik

m Ogrenme guclukleri, uzaysal algilamada problem,
matematikte zorlanma,

m Bellek sorunlari ve dikkat eksikligi
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Turner Sendromu

Biiyiime

4 buyume fazi:

mIntrauterin buyume geriligi....normal yenidogandan yaklasik 3
cm daha kisa (ortalama 48 cm.) ve 500 g daha dusuk
tartilidirlar.

mSut cocuklugu ve erken cocuklukta buyume yavas seyreder.

mUc-12 yaslar1 arasinda Turner sendromlu kizlar yaklasik 15 cm
boy kaybina ugrar.

mPubertede buyume hizlanmasi olmaz. Bu evre uzun sutrer. Bu
dohemde de boy kaybi olusur.




Turner Sendromu
Biiyiime
m Literaturde boy kisalig1 TS icin tek sabit bulgu olarak

kabul edilmektedir.

m Tedavi edilmeyen TS’lu cocuklarin eriskin boylari normal
yasitlarina gore 15-20 cm kisa kalmaktadar.

m TS’de kemik maturasyonlari normal ile karsilastirildiginda
genellikle yavas olup cogunlukla 1.5-2 yas gecikme vardur.

m Hormon tedavisi almamig TS’li kadinlarin epifizleri 20 yastan
sonra bile kapanmamaktadar.
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Turner Sendromu
Boy Kisaliginda Etkili Etmenler

m SHOX geninin haplo-yetersizligi

m BH eksikligi veya direnci

m Over disgenezine ikincil seks steroidi yetersizligi
m Hedef boyun kisa olmasi (6zellikle anne boyu)

m [skelet displazisi




+
Turner Sendromu

Biiyiime

m Beklenen eriskin boyu yaklasik olarak 143 cm’dir ve nadiren
150 cm’i gecmektedir.

m Ulkemizde Turner sendromu olgularinin son boyu 141,6 cm
olarak bulunmustur.



Boy (cm)

180
170
160
150
140
130
120
110
100

80
70
60

Ortalama

// “1 SD

— =2 8D

4 6 8 10 12 14 16

18 20



Uzama hizi (cm/yil)

12
1

10

\
-\
\
\
-\
:\.
i \ +28D
+1 8D
Ortalama
- -18D
-2SD
| | | | | .
6 8 10 12 14 16 18 20

Yas (yil)




Turner Sendromu

Biuyime Hormonu Tedavisi

m Buyume hormonu mumkun oldugunca erken yasta
baslanmalidir (en ideal 3 yas)

m Buyume hormonu tedavisi ve cinsiyet steroidleri yerine
konulmasi ile puberte uyarilmasi

m Eriskin boyda 5-16 cm’lik kazanimlar

m Turner sendromlu hastalarin boylari normal degerlere
onemli olcude yaklasmaktadar.






Turner Sendromu

Biuyime Hormonu Tedavisi

m Lipid profilinde HDIL'de artis LDL'de azalma (aterojenik
indekste azalma) gibi olumlu degisimler gozlenmistir.

m Adolesan TS’lularda sosyal problem skorunda iki yillik GH
tedavisinden sonra olumlu gelisme oldugu gosterilmistir.

m Bu sonuclar TS’daki davranissal problemlerde boy kisaliginin
ciddi rol oynadigini gostermektedir.




Tablo 2. Turner sendromunda izlem onerileri (3-7)

Baslangi¢ Cocukluk dénemi Adolesan donemi Eriskin
Fizik Muayene* Evet Yillik Yillik Yillik
Ekokardiyografi** Evet 3-5 yil 3-5yil 3-5yil
Renal ve pelvik ultrasonografi | Evet - - -
Tiroid fonksiyon testleri Evet Klinik bulgular Yilhik Yilhk
destekliyor ise
Isitme testi Evet 3-5 yil 3-5yil 3-5yil
GOz muayenesi Evet (2 yas) = - -
Lipid taramasi - - Opsiyonel Opsiyonel
Karaciger fonksiyon testleri - - Evet Opsiyonel
Diyabet taramasi Klinik bulgular Klinik bulgular Klinik bulgular Opsiyonel
destekliyor ise destekliyor ise destekliyor ise
Over yetmezliginin Evet - Evet Evet
degerlendirilmesi
BlylUmenin degerlendirilmesi + | Evet 6 ay-1 yil 6 ay- 1 yil -
Psikososyal degerlendirme Evet Evet Evet Evet
Colyak degerlendirmesi Evet (>1yas) 3-5yil 3-5yil 3-5yil
Kemik dansitesi Evet - 3-5yil 3-5yil
Skolyoz Evet (>4 yas) Yillik Yillik Yillik

*Her kontrolde kan basinci, boy, viicut agirhgi, skolyoz muayenesi mutlaka yapilmahdir
**Eger kardiyak bir patoloji saptanmissa takipte kardiyologun onerisi dikkate alinmalidir.
+ Blylime hormonu tedavisi aile ile tartisilmalidir.




T K1z Hasta + Boy kisalign ==>
TURNER SENDROMU’na dikkat!

m Turner sendromdaki en tutarli ve bazen tek klinik bulgu
olabilen bu bulgunun dikkatle degerlendirilmesi
gerekmektedir.

m Boy uzunlugunun, takvim yasina gore ortalama degerin 2 SD
fazla altinda oldugu,

m Boy kisaliginin normal bas cevresi olcuinleri ile beraber
oldugu kiz olgularda TS yonuhden kromozom incelemesi
yapilmalidir.
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