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Turner Sendromu Nedir?

Turner Sendromu sadece kiz cocuklarinda bulunan genetik bir
durumdur. Bu sendromu tasiyan bireylerde olmasi gereken 44 adet
kromozom ve 2 adet X kromozomu yerine (46,XX), 44 adet kromozom
ve bir adet X kromozomu (45,X) bulunur. Turner sendromuna, fertilize
olan fetuslarda %1,5 oraninda rastlanirken, bu fetuslarin ancak %2-
3'Unlin terme kadar ulastgi bilinmektedir. Bu nedenle yaklasik olarak
2500 kiz bebekten 1'inde Turner sendromu goralir.

Turner Sendromu Neden Olusur?

Turner Sendromu anne ya da baba adayinin yaptigi veya yapmadigi hicbir seyden kaynaklanmaz. Turner sendromlu
bir bebege sahip olmanin gebelik sirasindaki anne ya da baba yasi ile de bir ilgisi yoktur. Bu durum annenin yumurta
hiicreleri ya da babanin sperm huicreleri olusurken meydana gelen hiicre boliinmelerinden birisindeki rastlantisal hata
sonucu olusur. Diger bir ifade ile Turner sendromu bir kromozom anomalisidir.

Genel olarak hicrelerimizde 23 adedi annemizden ve 23 adedi babamizdan gelen toplam 46 adet kromozom bulunur.
Bu kromozomlarin her birinde bizim sa¢ rengimiz, gz rengimiz, boyumuz gibi 6zelliklerimizi belirleyen genler bulunur.
Huicrelerimizde bulunan 46 adet kromozomdan 2 adedi bizim cinsiyetimizi belirleyen kromozomlardir. Bunlara CINSIYET
KROMOZOMLARI adi verilir. Cinsiyet kromozomlari disindaki 22 cift (44 adet) kromozom buykliklerine gére blytkten
kiicige dogru numaralandirilir. Diger iki kromozom ise X ve Y kromozomlaridir. Kiz ¢cocuklarinda birisi anneden, digeri
babadan gelen iki adet X kromozomu bulunur (46,XX). Erkek ¢ocuklarinda ise anneden gelen X kromozomunun yaninda
babadan gelen Y kromozomu bulunur (46,XY).

Bazen yumurta ve sperm hiicreleri olusurken es kromozomlarin ayri ayri hiicrelere gitmesinde sorun olusur ve yumurta
veya sperm hicrelerinden biri 22 kromozom icerirken digeri 24 kromozom ihtiva eder. Eger 22 kromozom iceren yumurta
yada sperm huicresi, 23 kromozom taslyan sperm yada yumurta hiicresi ile birlesirse 45 kromozomlu birey meydana gelir.
Bu nedenle hiicrelerde 2 kopya yerine belirli

bir koromozomun 1 kopyasi olacaktir. Buna

monozomi denir. TURNER SENDROMU,

X kromozomuna ait bir monozomidir (

ve bu sendromu tasiyan bireylerin tim 3

hiicrelerinde X kromozomlarindan biri veya ¢" ﬁ

X kromozomunun bir parcasi eksiktir (veya
45,X) (Sekil 1).

Sekil 1. Turner sendromu olan bir bireyin
kromozomlari (karyotip). Bu hiicrede
kromozom  sayisi  45dir,  ve  diger
kromozomlara ait 2 kopya bulunurken, X
kromozomunun sadece 1 kopyasi bulunur.
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Turner Sendromu Olan Bireylerin Kromozom Yapilari Nasildir?

Turner sendromu olan bireylerin %50'sinde tim hicrelerinde sekil 1'de gorildigi gibi X kromozomunun 1 kopyasi
bulunur. Eger hiicre bélinmesindeki hata dollenmeden kisa siire sonra meydana gelirse, bu bireyin bazi hicrelerinde
normal (46,XX) kromozom yapisi bulunurken, diger hiicrelerinde X kromozomunun bir kopyasi bulunur (45,X). Eger
bu 6rnekte oldugu gibi tim hicrelerde degil de sadece bazi hiicrelerde X kromozomunun bir tanesi eksik ise, bunlara
MOZAIK TURNER SENDROMU adi verilir. Genellikle mozaik Turner sendromu olan olgularin bulgulari ve belirtileri mozaik
olmayan Turner sendromu olgularinda gore daha hafiftir. Turner sendromu olan kadinlarin %30’unda X kromozomunun
iki kopyasi bulunur. Ancak ikinci X kromozomunda bir takim farkliliklar olur. Bu farkhliklar Turner sendromunun degisen
klinik bulgularina yol acabilir. Bu farkhhlar;

« X kromozomunun kisa (petit: p) veya uzun (que: q) kolunun bazi kisimlarinin eksik olmasi,
* X kromozomlarindan birinin halka seklinde diizenlenmis olmasi,

+ X kromozomunun iki uzun (g) kolunun birlesmesi (izokromozom Xq),

» Cok nadiren Y kromozomunun bir kismini iceren hiicreler seklinde olabilir.

Turner Sendromu Olan Fetuslarin Ozellikleri Nelerdir?

« Ortalama dogum kilolari 2900 g civarindadir. Dogumdan sonra 3 yasina kadar biylime hizlari normaldir, ancak kemik
gelisimleri gecikebilir. 3 ile 12 yas arasinda kemik gelisimi, normal sinirlarda seyrederken boy uzama hizi yavaslar ve bu
sendroma sahip olan kizlar obez olmaya meyillidirler.

« Turner Sendromlu kizlarin ortalama entellektiiel basarisi normal sinirlar icerisindedir. Ancak bazilarinin 6zellikle
matematik ile ilgili 6grenme problemleri olabilir. Bir cogu harita okuma veya gorsel diizenleme gibi yon becerisi gerektiren
gorevlerde zorlanabilirler. Bazilarinda isitme ile ilgili sorunlar ve bazilarinda da DEHB (Dikkat Eksikligi ve Hiperaktivite
Bozuklugu) olabilir.

» Dogumda el sirtinda ve ayak Ustlerinde sislik (6dem) bulunur ve bu sislik genellikle bir kag ay igerisinde kaybolur, ancak
ayaklarda bir kag yil strebilir. Bazi kiz cocuklarinda (yaklasik %45'inde) boyunun her iki yaninda zararsiz olan ve genellikle
dogumdan hemen sonra kaybolan deri 6demi bulunur. Cok nadir olgularda boyunun her iki yaninda genis bir boyun
izlenimi yaratan deri kivrimlari vardir.

* Yasamin ilk aylarinda, damagin yiksek kavisli olmasindan kaynaklanan emme ve beslenme sorunlari ve kusma gorulebilir.

» Dogumdan sonraki ilk bir kag yil icerisinde yetersiz blylime ortaya ¢ikar. Turner sendromunun tanisi genellikle bu
donemde konulabilir.

« Tedavi edilmedikleri takdirde Turner sendromu olan kizlarin ortalama boy uzunluklari diger kizlarin ortlamasindan 20
c¢m daha kisa olacaktir ve boylari 133-162 cm arasinda degisecektir.

 Turner sendromu olan 15 kizdan 1'inde aort darligi, kronik orta kulak enfeksiyonlari vardir. Genellikle bir sorun
olusturmayan emosyonel immatdrite, kalp kapak anomalileri, bobrek degisiklikleri olabilir. Herhangi bir 5grenme sorunu
olusturmayan sozel ve matematik gibi ti¢c boyutlu 6grenme problemleri olabilir.
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« Turner sendromu olan kadinlarin neredeyse tamaminda yumurtaliklar tam olarak gelismemistir ve erken over yetmezligi
ve infertilite sorunu vardir. Bu kadinlarin cogu kendiliginden adet géremezler ve meme gelisimi yada genital bdlgelerin
killanmasinda gecikme olur. Ergenlik déneminin baslangicinda dogal meme gelisimi Turner sendromlu ergenlerin
%21-50'sinde, adetlerin kendiliginden baslamasi ise %15-30'unda bulunur.

« Turner sendromu olan kadinlarin yaklasik olarak %5'i adet gorecektir, ancak dogurganlik stiresi kisa olacaktir. Bir kag
yil sonra adetler kesilebilir. Turner sendromu olan kadinlarin %5-7'sinde kendiliginden gebelik olabilir, ancak bu kadinlar
arasinda kendiliginden dusuk oranlari ve dogumsal anomalilerin orani yiksektir.

« BUtln bu fiziksel farkhliklara ve diger sorunlara ragmen, dogru tibbi bakim, erken miidahale ve surrekli destek ile Turner
sendromlu bir kiz cocugu normal, saglikl ve Giretken bir yasam strebilir.

Turner Sendromu Olan Kadinlarda Ne Gibi Sorunlar Goriulebilir?

 Turner sendromu olan kizlarda yumurtalik gelisimi yoktur. Bu nedenle genellikler ergenlik déneminin baslamasi ile
meydana gelen fiziksel gelisimler tim bireylerde olusmayabilir. Turner sendromu olan geng kizlarin %20- 50'sinde ergenlik
doéneminin baslangicinda kendiliginden meme gelisimi olabilir ve %15-30'unda adet dongusu kendiliginden baslayabilir.
Bu kizlarin sadece %2-3'linde duizenli adet kanamalari olabilir. Ancak bunlarin cogunda bir kag yil sonra adetler kesilir. Bu
nedenle sekonder cinsiyet 6zelliklerinin gelismesi, normal uterus boyutunun elde edilmesi ve kemik kitlesinin artmasi
icin Turner sendromu olan kadinlarin cogunda estojen ve progesteron iceren hormon yerine koyma tedavisi gereklidir.

« Turner sendromu olan kadinlarin %5-7'sinde spontan gebelik olusabilir. Bu kadinlarin cogu mozaik Turner sendromu
olgularidir. Ancak bu kadinlarin gebeliklerinde spontan diisiik oranlari ylksektir. Bu kadinlarin yardimci Greme teknikleri
kullanilarak kromozom yapisi 46, XX olan kadinlardan alinacak bagis yumurta hicreleri gebe kalma sanslari olabilir. Ayrica
hentiz Pratik uygulamaya girmese de, 12 yasinda yumurtalik dokusunun dondurularak saklanmasi konusunda galismalar
yapilmaktadir.

* Turner sendromlu kadinlarda kanser riski artmaz. Ancak melanoma ve santral sinir sistemini tutan bazi timdrler daha
sik gorulurken, meme kanserleri kromozom yapisi 46,XX olan kadinlara kiyasla daha az goralir.

« Turner sendromu olan kadinlarda ortaya cikabilecek diger saglk sorunlari arasinda kalp ve bdbrek sorunlar,
hipertansiyon, obezite, diyabetes mellitus, tiroid sorunlari, kulak enfeksiyonlari ile birlikte isitme kayiplari sayilabilir.

 Turner sendromu olan kadinlarda en sik rastlanan kalp anomalisi (olgularin %25’inde); normalde 3 adet olan aort
kapakgiklarinin 2 adet olmasidir (Bikispid aort kapagi). Daha az oranda aorta koarktasyonu (%7-14); Aorta dilatasyonu/
anevrizmasi (%3-42) ve hipertansiyon (%50) bulunur.

« Turner sendromlu kizlar genellikle normal zekaya sahiptir, ancak bazilarinin 6zellikle matematikte 6grenme sorunlari
olabilir. Bircogu, harita okuma veya gorsel diizenleme gibi ti¢ boyutlu beceriler gerektiren gérevlerde sikinti yasayabilirler.
isitme sorunlar TS'li kizlarda daha yaygindir.

» Daha 6nce de belirttigimiz gibi mozaik Turner sendromlu kadinlarda bu bulgular daha hafif olabilir yada hi¢ bulgu
gOstermeyebilir.
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Turner Sendromunun Tanisi Nasil Konur?

Gebelik sirasinda ilk Ggay ultrason incelemesi sirasinda fetusun ense deri saydamliginin artmis olarak gorilmesi (NT artis!
veya kistik higroma goriilmesi) durumunda kuskulanilir. Ayrica ilk Gcay ultrasonografi incelemesinde herhangi bir major
defekt, kardiyak defekt ya da abdominal defekt goriilmesi durumunda ya da ilk

Ucay muayenesi sirasinda istenen hdDNA test sonucunun riskli gelmesi durumunda invaziv tani testi yaptirmaniz onerilir.
Korion villus 6rneklemesi veya amniyosentez ile amniyon sivi érneklemesi yapilarak elde edilen karyotip analizinde iki
adet X kromozomu yerine 1 adet X kromozomunun tespit edilmesi ile tani konur. Bazi

karyotip 6rneklerinde 2 adet X kromozomu goriilebilir. Ancak X kromozomunun bir pargasi eksik olabilir.

Ayrica ikinci Gcay tarama testlerinde (Ucli ya da Dértlii Tarama Testleri), MSAFP, uE3, HCG ve Inhibin-A diizeylerinin
disiik olmasi veya bebeginizin viicut bosluklarinda sivi toplanmasi varsa MSAFP ve uE3 diizeylerinin DUSUK ve HCG
ve Inhibin-A diizeylerinin YUKSEK bulunmasi durumunda Uclii ya da Dértlii Tarama Test sonucu cinsiyet kromozomlari
agisindan RISKLI olarak bildirilecektir. Bu durumda da amniyosentez yapilarak tani konur.

Turner Sendromu Olan Kiz Cocuklar Nasil Tedavi Edilirler?

Bu kiz cocuklarinda kromozom yapisini degistirmek bu giiniin kosullarinda miimkdn degildir. Ancak bu kiz ¢ocuklarinin
normal yasamini sirdUrebilmesi icin bazi tedaviler uygulanabilir:

« Bliylime Hormonu: Blylime hormonu tek basina veya diger hormon tedavileri ile birlikte verildiginde, tedaviye yeterince
erken baslanmasi durumunda ortalama 143 cm olan boylari normal sinirlara kadar uzayabilir. Bir cok saglik sigortasi bu
tedaviyi karsilayabilmektedir.

* Hormon Yerine Koyma Tedavisi: Bu kiz cocuklarinda meme gelisimini uyarmak ve adet dongusiini baslatmak amaci ile
12-13 yaslarinda estrojen ve progesteron tedavisine baslanmasi yararli olur. Ancak bu tedavi sadece eksik olan hormonlari

yerine koyma tedavisidir. Infertilite sorununa ¢ézim getimez.

» Gonadlarin Alinmasi: Karyotip analizinde Y kromozomunun bir pargasinin varligi durumunda tam olarak gelismeyen i¢
genital organlarinda (gonadlarinda) timor gelisme riski olabilir. Bu durumda gonadlarin alinmasi gerekebilir.

« Kalp Ameliyati: Kalp anomalisi varliginda midahale ile bu anomalilerin diizeltilmesi mimkin olabilir.

« Tiip Bebek Uygulamalari: Bu kadinlarin yardimci Greme teknikleri kullanilarak kromozom yapisi 46,XX olan kadinlardan
alinacak bagis yumurta hiicreleri gebe kalma sanslari olabilir. Ancak bu uygulama tlkemizde yasal degildir.

Cocugumuza Uyum Saglamak icin ve Cocugumuzun Hayata Uyum
Saglayabilmesini Kolaylastirmak icin Tutum ve Davranislarimizda Ne Gibi
Degisiklikler Yapmamiz Gerekir?

Turner sendromu kizinizi bircok yonden etkileyebilir, ancak bu farkliliklar onun kim oldugunun sadece kiglik bir parcasidir.
Gerekirse doktorundan, ¢cocuk endokrinoloji uzmaninda veya diger tip uzmanlarindan ve ruh saghgi destegi alarak ona
yardim edebilirsiniz. Bu konuda destek almaktan lltfen ¢ekinmeyin. Turner sendromlu kizlarin bazi tibbi sorunlari ve farkl
fiziksel 6zellikleri olabilir.
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Ancak kizinizin glinlik yasam becerilerini gelistirmesine ve yeni veya zorlu durumlarla basa ¢ikmasina, dnceden
alinabilecek bazi kiiglik dnlemler ile yardimci olabilirsiniz.

* Ona ne kadar sorumluluk verdiginizi, hoslandigi sosyal aktivite turlerini g6z énlinde bulundurarak yasina (boyuna gére
degil) gore davranarak belli edin.

« Evinizi onun icin rahat olacak sekilde dlizenleyin (banyoda ve mutfakta saglam tabureler bulundurun, giysilere, dolaplara,
kisisel bakim malzemelerine ve diger ihtiyaclara kolayca erismesini saglayacak tedbirler alin). Basamagi olan mutfak
sandalyeleri veya tabureler 6zellikle yararhdir, ¢linki ayaklari yere degmezse bu durum onun igin yorucu olabilir.

« Sinif ortamini kontrol edin. Su ¢esmelerine, sinif malzemelerine ve malzemelerine ulasabilmesi icin alinabilecek bazi
onlemleri saglamak icin 6gretmenlerden yardim isteyin.

* Yeni durumlarla basa ¢ikmasina yardim edin ve arkadaslarindan yardim istemesi icin onu cesaretlendirin.
« Kendi durumunu anlayabilecek yasa geldiginde bu durumu kendisi ile konusun. Bu konuda ruh saglhgi uzmanlarindan
destek alabilirsiniz. Mevcut durumu ile ilgili ne kadar bilgi paylasmak istedigi konusunda kendisi ile gdrisebilirsiniz.

Isterse Turner sendromu tasidigini arkadaslarina ve akrabalarina agiklamasina izin verin.

 GUglu yonleri ve basa ¢ikma becerileri konusunda ona sik sik iltifat edin. Sabirli, olumlu ve sinirlamalari ve korkulari
hakkinda tartismalara acik olun.

« Buz pateni, dalis, ata binme, bebek bakiciligi veya gonulli calisma gibi yiksekligin sorun olmadidi etkinliklere katiimasini
tesvik edin. Gonalluluk, ozellikle, buylk 6lglide 6zglven arttirici etki saglayabilir.

 Depresyondaysa veya 6zgliven sorunlar varsa, bir ruh saghdr uzmanina danismayi disindn. (Boyla ilgili sorunlar,
blylime hormonu tedavisi ile buytimeyi iyilestiren kizlar i¢in daha az dnemli olabilir.)

« Unutmayin Turner sendromlu kizlar ortalama veya ortalamanin tzerinde zekaya sahiptir. Erken tedaviler ve miidahaleler,
kisitlama olmaksizin hayati dolu dolu yasamalari icin en iyi firsati yaratir.

Kizimizin ileride Cocugunun Olmayabileceginin Kendisine Séylemeli Miyiz?

Bu konu ¢ok kiiciik yasta ele alinmasi gereken bir konu degildir. Ama geng kiz tarafindan bu konuda herhangi bir soru
ile karsilasirsaniz dogru cevaplar vermeniz gerekir. Geng kiz i¢in sorun teskil etmemisse konuyu erkenden giindeme
getirmek, ve kendisinde ek bir endise dogmasina yol agmak gereksizdir.
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