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Turner Sendromu Madelung Deformitesi Birlikteligi: Olgu sunumu

Madelung Deformity Associated with Turner Syndrome: A Case Report
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OZET

Turner sendromu (TS) boy kisaligl, gonadal disgenezi, renal ve kardiyak
anomaliler ile karakterize ve siklikla 45 X karyotipinin bir sonucu olarak gelisen
kromozomal bir bozukluktur. 6 yas 1 aylik kiz hasta, boyunun yasitlarindan kisa
olmasi nedeniyle poliklinigimize getirildi.

Fizik muayenesinde; boyu 106. 4 cm (-1.74 SDS),agirhg1 22 kg (-0,5 SDS), viicut
kitle indeksi 19.43 kg/m2 (-1.80 SDS)'di. Tanner evrelemesine gére meme
gelisimi ve pubik killanmasi evre 1 olarak degerlendirildi. Disik ense sag gizgisi
saptandi. Diger sistem muayeneleri normaldi. Laboratuvar tetkiklerinde; tam
kan sayimi, rutin biyokimyasal tetkikleri, idrar ve gaita incelemeleri, tiroit
fonksiyon testleri normal olarak saptandi.

Kemik yasi 3 yas 6 ay ile ile uyumluydu ve el bilek grafisinde Madelung
deformitesi oldugu gorildi. FSH:22,5 mlU/mL (N:2.5- 7.04), LH: <0,1 mIU/ mL
(N: 0.1-12), E2<20 pg/ mL olarak saptandi. Karyotip analizi 45 X olarak
raporlandi ve hasta TS tanisi aldi. Bu olgu sunumu ile boy kisaligi ile basvuran
tim olgularda el bilek grafisi degerlendirmenin 6nemi ve gerekli olgularda
karyotip analizinin yapilarak TS ‘nin ayirici tanida dustindlmesi gerekliligi
vurgulanmak istenmistir.
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ABSTRACT

Turner syndrome (TS) is a chromosomal disorder, which mostly results from a
45 X karyotype and is characterized with short stature, gonadal dysgenesis,
renal and cardiac abnormalities. A 6 years 1 month old girl was admitted to
our clinic with the complaints of short stature compared to peers. On physical
examination, her height was 106.4 cm (SD score -1.74) and weight was 22 kg
(SD score -0.5) with breast development and pubic hair consistent with Tanner
stage . She had low nuchal hairline. Remaining systemic physical examination
was normal. Laboratory evaluation revealed normal complete blood count,
renal, hepatic, and thyroid function test results. Bone age was consistent with
3 years 6 month. Madelung deformity was detected in the left wrist
radiography. FSH was 22.5 mIU/mL (N:2.5- 7.04), LH:<0.1 mIU/ mL (N:0.1-12),
E2<20 pg/ mL. The result of karyotype analysis was reported to be 45.X0. With
this report, it was aimed to emphasize importance of left wrist radiography
and in necessary cases determining karyotype analysis for diagnosis of Turner
syndrome.
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GiRIS

Turner sendromu (TS), X kromozomunun birinin kaybi veya yapisal anomalisi
ile karakterize kromozomal bir bozukluktur. Sendromun baghca klinik
ozelliklerini boy kisaligl, gonadal yetersizlik, renal ve kardiyak anomaliler
olusturmaktadir. Dislik ense sag ¢izgisi, genis tasima agisi ve yele boyun,
Madelung deformitesi, tirnak displazisi, doérdiincii metakarp kisaligi gibi
dismorfik 6zellikler diger klinik bulgulandir (1-3).

Madelung deformitesi distal radial biylime plaklarinin erken kapanmasi,
buna bagli olarak radiusun ulnar tarafinin rélatif kisalmasi ve eklem yizeyinin
rotasyonu olarak tanimlanir (4). Kizlarda erkeklere oranla 4 kat daha sik
goriulmektedir. Nedenleri arasinda travma, osteomyelit,
mukopolisakkaridozis, osteokondromatosis (Ollier’s hastaligi), akondroplazi
ve TS yer almaktadir (5,6).

Bu olgu sunumunda boy kisali§i nedeniyle basvuran ancak boyu normal
standarlar iginde tespit edilen ve el bilek grafisinde madelung deformitesi
saptanmasi Uzerine bakilan karyotip analizinde TS tanisi alan bir olgu
sunulmustur.

OLGU SUNUMU

Alti yas 1 aylk kiz hasta, boyunun yasitlarindan kisa olmasi nedeniyle Cocuk
Endokrinolojisi poliklinigine getirildi. Ozgecmisinden, normal spontan vajinal
yol ile miadinda, dogum agirligi 2800 gr olarak dogdugu 6grenildi. Anne ve
babasi arasinda akrabalik yoktu, saglikh bir kiz kardesi mevcuttu. Fizik
muayenesinde; boyu 106,4 cm (-1.74 SDS), agirlig1 22 kg (-0,5 SDS), viicut kitle
indeksi 19.43 kg/m2 (-1.80 SDS)’di. Tanner evrelemesine gére meme gelisimi
ve pubik killanmasi evre lolarak degerlendirildi. Disiik ense sag cizgisi
saptandi. Diger sistemlerin muayenesinde ek patolojik bulgu saptanmadi.
Laboratuvar tetkiklerinde; tam kan sayimi, rutin biyokimyasal tetkikleri, idrar
ve gaita incelemeleri, tiroit fonksiyon testleri normal olarak saptandi. Colyak
antikorlar negatifti. Kemik yasi Greulich-Pyle atlasina gére 3 yas 6 ay ile ile
uyumluydu ve el bilek grafisinde radius cisminde laterale agilanma, radius ve
ulnanin distal bolimleri arasindaki mesafede artis vardi. Bu radyolojik bulgular
Madelung deformitesi ile uyumlu olarak degerlendirildi (Sekil 1). TS
distndiren fenotipik 6zellikligi ve el bilek grafisinde madelung deformitesi
olmasi nedeni ile bakilan FSH:22,5 mIU/mL (N:2,5- 7.04), LH:<0,1 miUu/MI
(N:0,1-12), E2<20 pg/Ml olarak saptandi.
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Akyirek ve ark.
Turner sendromu ve Madelung deformitesi

Periferik kandan, yiksek rezolisyonlu GTL bantlama teknigi ile yapilan
karyotip analizi sonucu 45 X olarak raporlandi ve hasta TS tanisi aldi. TS'de
gorilen renal ve kardiyak anomaliler agisindan vyapilan renal USG,
ekokardiyografisi normal olarak saptandi.

Ceje ,righﬂc) §

Sekil 1. Madelung deformitesi
TARTISMA

Turner Sendromu ilk olarak 1938 tanimlanan kadinlarda en sik gorilen
cinsiyet kromozomu anomalisidir. Yaklasik olarak 1/2500 dogumda bir goruliir
(7).

Yenidogan doneminde el ve ayak sirtinda lenf 6dem, disiik ense sag gizgisi,
yele boyun, tirnak displazisi, yiiksek damak, 4. Metakarp kisaligi gibi klinik
ozellikler ile tanmi alirken, prepubertal donemde boy kisalig, adolesan
dénemde bu bulgulara ilave olarak pubertal gecikme nedeniyle arastirilirken
tani almaktadirlar ( 1, 2).

TS’ye neden olan kromozomal anomaliler arasinda en sik gorileni bizim
vakamizda oldugu gibi X kromozomunun izole monozomisidir (1). TS fenotipik
ve karyotipik heterojenite igermesi nedeniyle bizim vakamizin tanisi
sitogenetik olarak konulmustur.

TS'de boy kisaligi sik gorilen bulgulardan biri olup mekanizmasi tam olarak
bilinmemektedir( 1). Normal boy uzamasi igin hem X, hem de Y
kromozomunun psédo-otozomal bélgesinde yer alan epifiz olgunlagmasindan
sorumlu SHOX geninin her iki kopyasinin bulunmasi gereklidir. SHOX geninin
haplo yetersizligi TS'de boy kisaliginin en sik nedenidir (1). Bizim vakamiz boy
kisaligl ile basvurmus olmasina ragmen basvuru aninda boyu normal
standarlar igerisindeydi. Ancak bizim vakamiz; el bilek grafisinde madelung
deformitesi ve fizik muayenesinde diisiik ense sag ¢izgisi goriilmesi Gzerine TS
olabilecegi dustnuldu.

Vakamizin takvim yasi 6 yas 1 aylik olmasina ragmen kemik yasi 3 yas 6 aylk
idi. TS’ de kemik yasi geriligi beklenen bir bulgu olmamasina ragmen, olgularin
kemik maturasyonlarinin 1,5-2 yas kadar gecikebilecegi bildirilmistir (8).

Madelung deformitesi; 1878 yilinda O.W. Madelung tarafindan
tanimlanmigstir. Distal radial bliyime plaklarinin erken kapanmasi, buna bagh
olarak radiusun ulnar tarafinin rélatif kisalmasi ve eklem yizeyinin rotasyonu
olarak tanimlanir (4). Madelung deformitesi; primer ya da sekonder [travma,
osteomyelit, mukopolisakkaridozis, osteokondromatozis, diskondrosteozis,
gonadal disgenesis olarak (Turner sendromu)] olarak siniflandirabilir (5).

Etyolojik faktor arastinildiginda travma o6ykUsiniin - olmamasi ile
posttravmatik nedenlerden uzaklasildi. Diskondrosteozis, Madelung
deformitesini igeren otozomal dominant kalitiml bir iskelet displazisidir, ancak
bizim olgumuzda aile hikayesi yoktu. Kemik ve eklem agrisi, eritem, sislik, ates
olmamasi nedeniyle osteomyelit dislintlmedi.

Bizim vakamizda tespit edilen madelung deformitesi TS'nin bir bileseni
olarak degerlendirildi. Benzer sekilde literatiirde; patolojik boy kisaligi
nedeniyle arastirilan bir kiz ¢ocugu ek dismorfik bir bulgusu olmamasina
ragmen Madelung deformitesinin saptanmasi nedeniyle TS tanisi almistir (6).
Bizim vakamizin disiik ense sag gizgisi disinda dismorfik bir muayene bulgusu
yoktu, ancak vakamizi 6zellikli kilan nokta tani aninda boyu standart degerlerin
icinde olmasiydi.

TS'lu olgularin %30-40° in da renal anomaliler goriilmektedir. Bizim
vakamizda genitolriner sistemde bir anomaliye rastlamadi. TS’de aort
koarktasyonu, bikispit aort kapake¢igl gibi kardiyak anomaliler sikca
bildirilmektedir (9). Kapak anomalileri arasinda en sik aort kapagi anomalisi
ardindan mitral kapak yetmezligi bildirilmistir. TS’de kardiyak anomali sikligi ve
cesidi ile karyotip arasinda bir iliski saptanmamis olup mozaik karyotiplerde
obezite ve hipertansiyon siklig§i monozomilere goére daha yiksek olarak
saptanmigstir (10). Bizim vakamizin tani anindaki ekokardiyografisi normaldi
ancak yillik diizenli kardiyak muayene ile takibi planlandi.

TS’de otoimmun hastaliklarin(ézellikle Hagimato troidit, ¢olyak, inflamatuar
barsak hastaliklan) insidansi normal populasyona gore artmistir (11).Vakamiz
taninda aninda klinik ve laboratuar bulgulari ile hasimato tiroditi ve ¢6lyak
disunllmedi ancak otoimmin hastaliklar agisindan duzenli klinik ve
laboratuar takip planlandi.

Sonug olarak boy kisaligi ile getirilen tim ¢ocuklarda rutin olarak el bilek
grafisi ile kemik yasi degerlendirilmelidir. El bilek grafisi TS'nin nadir bir
bileseni olan madelung deformitesi agisindan da degerlendirilerek, TS ayirici
tanida akilda tutulmalidir.

Cikar Catismasi
Yazarlar herhangi bir gikar gatismasi bildirmemislerdir.
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