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En sık görülen kromozomal anomalilerinden biri olan 
Turner Sendromu (TS), X kromozomunun kısmi veya tam 
kaybı ile karakterizedir. Kadınlarda over yetmezliğinin ve 
boy kısalığının en önemli nedenlerinden biridir. TS, 1500-
2500 canlı doğumda bir görülmektedir.

Anahtar Kelimeler: Turner sendromu, boy kısalığı, 
gonodal disgenezi

Turner syndrome (TS) is one of the most common 
chromosomal abnormalities, which is characterized by the 
partial or complete loss of one of the two X chromosomes. 
It is an important cause of short stature and ovarian failure 
in females. TS occurs in about one in every 1500-2500 live 
births.
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TANIM, SIKLIK, MOLEKÜLER ETYOLOJİ 
Turner Sendromu (TS) en sık görülen kromozom anoma-
lilerinden birisidir. Boy kısalığının ve primer over yetmez-
liğinin en yaygın nedenleri arasında gösterilmektedir. İlk 
olarak 1938 yılında Henry Turner tarafından; kısa boy, 
yele boyun ve kubitus valgus klinik özelliklerini taşıyan 7 
kadın olgu üzerinde tanımlanmıştır (1).

Doğru prevalansı belirlemek zor olmaktadır çünkü; be-
lirgin klinik özellikler taşımayan ve hafif anomaliler ile 
seyreden olgular oldukça geç tanı almaktadır (2). Prena-
tal tanısal çalışmalar 45,X karyotipe sahip fetusların en az 
%10’unun spontan abortus ile sonuçlandığını göstermiş-
tir (3).
Turner Sendromu; X kromozomunun parsiyel veya ta-
mamının kaybına bağlı cinsiyet kromozom anomalisi 
olarak bilinmektedir. TS ile ilişkilendirilen karyotip 45,X 
(monozomi X) TS ile doğan olguların %45-50’sini oluştur-
maktadır. Olguların yaklaşık %50’si de diğer karyotiple-
ri taşımaktadır; bunların içerisinde mozaik yapıya sahip 
TS olguları ve mozaik yapı taşımayan 46,X,i(Xq) ya da 
46,X,i(Xp), 46,XX,del(q) ya da 46,XX,del(p), 46,X,r(X) gibi 
varyant TS olguları vardır. Mozaik genetik yapı 45,X/46,XX 
,45,X/46,XY, 45,X/47,XXX veya 45,X karyotipi ile birlikte, 
izo-kromozom X, ring komozom gibi diğer X kromozom 
yapısal anomalilerinin bulunmasıdır (4).

KLINIK BULGULAR
1) Boy Kısalığı
Boy kısalığı TS olgularının hemen hemen tamamında bu-
lunan en sık klinik özelliktir. Turner Sendromu’nda kısa boy 
kliniğinin ortaya çıkmasından sorumlu olan SHOX (Short 
stature homebox gene) genidir. SHOX geni üzerinde bü-
yüme için gerekli olan birçok transkripsiyonal düzenleyi-
ciler taşımaktadır. SHOX mRNA ve proteinler fetal ve ço-
cukluk döneminde büyüme plaklarının bütün zonlarında 
bulunmaktadır (5).
Büyüme geriliği intrauterin dönemde başlamaktadır. Süt 
cocukluğu döneminde de bu gerileme devam eder. Pu-
berte çağına kadar boydaki bu azalma yavaş bir biçimde 
devam etmekte ve nihayet puberte döneminde de pu-
bertal boy sıçramasının olmaması nedeniyle boy kısalığı 
daha belirgin hale gelmektedir. Tüm bunların sonucunda 
bu olgular toplumların kendisi için saptanmış olan ortala-
ma kadın boyundan 15-20 cm kısa kalırlar. Tedavisiz TS’li 
olguların final boyları topluma göre farklılık göstermekle 
birlikte, 137-148 cm arasında değişmektedir.Büyüme hor-
monu tedavisi ve fizyolojiye uygun olarak yerine konan 
cins steroidleri ile puberte indüksiyonu sonucunda TS ‘lu 
hastaların erişkin boyunda kazanımlar olmaktadır (6, 7). 
Büyüme izleminde TS’ye özel büyüme eğrileri kullanıl-
malıdır (8).
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2) Hipogonadizm ve Gonadal Disgenezi
Ana bulgu ergenlik gecikmesi ve amenoredir. Over-
ler  fetal yaşamın 15. haftasına kadar normal gelişirken 
daha sonra oositler dejenere olur ve kaybolmaya başlar 
ve overler fibrotik band şeklini alır. Bu nedenle sekonder 
cinsiyet karakterleri pubertal dönemde gelişemez. Tur-
ner sendromunda pubertenin indüksiyonu ve devam-
lılığının sağlanabilmesi için öströjen tedavisi gereklidir. 
Nadiren spontan puberte başlangıcı ve menarş görüle-
bilmektedir (9).

3) Kardiyovasküler Malformasyonlar:
Olguların yaklaşık yarısında kardiyovasküler malformas-
yonlar görülebilmektedir. biküspit aort kapağı, aort ste-
nozu, aort koarktasyonu en sık görülen kusurlardır. Yele 
boynu olan hastalarda aort koarktasyonu ve biküspit 
aort kapak sıklığı daha fazla bildirilmiştir (10).

Kardiyak MR kardiyak malformasyonları, sistemik veya 
pulmoner venöz anomalileri ile transvers aorta ile özel-
likle kapak hastalıklarını saptamada ekokardiyografiden 
daha duyarlıdır (11).

Olgularda başlangıçta kardiyak patoloji saptanmasa da 
özellikle ergenlik dönemi, erişkine geçiş, hipertansiyon 
saptanması durumunda tekrar değerlendirmek gerekli-
dir.

4) Renal Anomaliler
Çift toplayıcı sistem ve at nalı böbrek gibi anomalilerin 
sıklığı   %30- 40 olarak bildirilmiştir (12). Ayrıca renovas-
küler anomaliler de TS’li olgularda sıktır(13).

5) Otoimmun tiroid hastalıkları:
En sık görülen otoimmün hastalık Hashimoto tiroiditidir. 
Tiroit otoantikor yüksekliği olguların yaklaşık %50’sinde 
mevcuttur ve bu oran yaşla

birlikte artmaktadır. Özellikle izoX kromozomlu olgular-
da otoimmnitede artış daha sıktır (14).

6) Gastrointestinal Sistem 
Çölyak hastalığı ve inflamatuar barsak hastalığı riski 
önemli ölçüde artmıştır (15).

7) Metabolik Sendrom ve Diyabetes Mellitus
Olgular metabolik bozukluklar açısından risk altındadır.  
Obezite, insulin direnci, tip 2 diyabetes mellitus ve dis-
lipidemi sıklığı normal populasyona göre artmıştır (16). 
Literatürde 46, X, del (X) Q 21 karyotipe sahip bir hastada 
ağır metabolik sendrom tanımlanmıştır (17).

 8) Diğer
Doğumsal kraniyofasiyal anomaliler ve östaki kanalının 
küçük ve disfonksiyone olması sonucu olarak orta kula-
ğın yetersiz ventilasyonu TS’li hastaların orta kulak iltiha-
bına yatkınlığını artırır (18). %50-90 oranında iletim tipi 
ve sensorinöral tip işitme kaybı görülür (19).

Selim nevüs sıklığı TS’de artmıştır. Ancak melanoma insi-
dansı düşük bulunmuştur. Psöriasis, alopesi areata, vitili-
go  normal populasyona göre iki kat daha fazla görülür 
(20).

Lenfödem; doğumda el ve ayaklarda görülür ve ilk yıl 
içinde kaybolmakla birlikte herhangi bir yaşta tekrar or-
taya çıkabilir. 

Olgularda düşük kemik mineral yoğunluğu saptanmış 
osteoporoz riski artmıştır (21). Olguların çoğunda uzun 
kemiklerde büyüme, vertebral büyümeye göre daha 
fazla etkilenir ve yaşla orantısız boy kısalığı ortaya çıkar. 
Vertebral epifizyel yapıdaki anomalilerin belirgin kifoza 
yol açabilir. Mikro ve retrognati, kalkan göğüs, kısa 4.me-
takarp (knuckle sign), Madelung deformitesi ,kubitus val-
gus, genu valgum, patellar dislokasyon, doğumsal kalça 
dislokasyonu (%5) ve skolyoz (%10), iskelet sistemine ait 
diğer patolojilerdir (22).

Zeka düzeyi TS’li hastalarda genellikle normal sınırlar 
içinde kabul edilmektedir (23).

TANI
Klinik özellikler TS’de yaşa göre farklılık gösterir. Bu ne-
denle değerlendirme yapılırken kronolojik yaş dikkate 
alınmalıdır. Yenidoğanlarda el ve ayaklarda doğumsal 
lenfödem, tırnak displazisi, yele boyun, yüksek arklı da-
mak ve dördüncü metakarp kısalığı belirgin olabilir.

Açıklanamayan boy kısalığı ve büyüme geriliği olan in-
fant ve kız çocuklarda TS’den şüphelenilmelidir. Ayrıca, 
kardiyak defektler, yüksek damak, kısa dördüncü meta-
karpal, şaşılık, tekrarlayan orta kulak iltihabı, lenfödem, 
yele boyun, öğrenme güçlüğü dahil olmak üzere diğer 
karakteristik özellikleri olan hastalarda akla gelmelidir. 
Gecikmiş puberte, primer veya sekonder amenore, tam 
meme gelişimin olmaması ve boy kısalığı şikâyetleri ile 
başvurabilirler (24).

Klinik bulgular TS’yi saptamada çok etkili olmasına rağ-
men kesin tanı için sitogenetik tanı yöntemlerine başvu-
rulmalıdır. 

TEDAVI
TS’li kızların yaşlarına uygun boy uzunluğunu ve kaybe-
dilen büyüme hızını kazandırarak erişkin boyuna ulaşma-
larını sağlamak için büyüme hormonu tedavisi kullanılır. 
BH’nin boya olan etkisinin yanında kemik dansitesi ve vü-
cut kompozisyonuna da olumlu etkileri vardır. Olgularda 
puberte induksiyonu veya puberte devamlılığın sağlana-
bilmesi için sex steroidleri gereklidir 

 TS’li olgulara BH tedavisi ile birlikte fizyolojiye uygun 
replase edilen sex steroidleri ile puberte indüksiyonu 
sağlarak boyları erişkin boyuna yaklaşmaktadır (25).
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SONUÇ
Sonuç olarak kız çocuklarında boy kısalığı ve gonodal 
yetmezlik durumunda  TS akla gelmeli, eşlik edebilecek 
diğer hastalıklar açısından da dikkatli olmak gereklidir.
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