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Proje Bashigi: Turner sendromlu 45X0 tanisi ile takipli olgularda mikroarray galismasi ile kopya sayisi
degisiklikleri saptanmasi ve klinik varyasyonlarla iliskilendirilmesi
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Proje Ozeti

Turner Sendromu 1938 yilinda Henry Tuner tarafindan kisa boy, yele boyun, kubitus valgus ve
sekonder cinsiyet karakterlerinde geriligi olan 7 kadinda tanimlanmistir. X kromozomunun tam
veyaparsiyel yoklugu ile karakterize bir cinsiyet kromozom anomalisidir.2500 canli dogumda bir
gorilmekle birlikte;hafif klinik belirtiler ile seyreden olgular olmasi ve ge¢ tani konmasi nedeni ile tam
bir prevelans belirlemekmimkin olmamaktadir.Bu nedenle klinik varyasyonlarin ortaya konmasi
Onem kazanmaktadir.

Turner sendromunda boy kisaligina yol acan genler de (SHOX geni) X kromozomu kisa kolundadir.Bu
nedenle X kromozomu kisa kolunda delesyon olan olgularda (Xp-) boy kisaligi ve iskelet anomalileri
belirgindir, over yetersizligi agisindan distk risklidirler. X kromozomu uzun kol distal delesyonu
bulunan olgular ise primer veya sekonder amenore disinda kisa boy ve diger tipik turner sendromu
ozelliklerine sahip degillerdir.Ancak lenfodem yele boyun, kordiyovaskiiler hastaliklar ile gen iliskisi
heniliz tespit edilmemistir. Calismalarda 45X/46XY miks gonadal disgenezi olgulari: turner
sendromunun tipik fenotipinden ambigus genitale ve ovotestikiiler yetmezlik durumuna, ya da
infertilitesi olan normal bir erkek fenotipine kadar cesitli klinik 6zelliklerde gorilebildigi

saptanmistir.Y kromozomu iceren mozaisizm ve klinik Ozellikler ile iliskisi incelendiginde
gonadoblastom ve disgerminom riskinde artis oldugu cesitli olgu serilerinde gosterilmistir. Ancak
malignite disinda diger klinik 6zellikler ile genetik varyasyonlarin kopya sayisi degisikliklerinin iliskisi
hala arastiriimakta olan tam olarak aydinlatiimamis bir konudur. Bu ¢alismada Ege Universitesi Tip
Fakiltesi Cocuk Endokrinoloji ve Cocuk Genetik Bilim Dali’'nda takipli Turner Sendromu tanisi alan
olgular, hasta dosyalari incelenerek gecmis karyotip bilgileri ile calismaya alinacaktir. Olgularin
dosyalarindan demogrofik 06zellikleri kaydedilecektir.Olgularin fizik muayene, laboratuar ve
goruntileme bulgulari olgu rapor formuna kaydedilecektir.Gonilli onam formu alinarak calismaya
katilmayi kabul eden olgulardan bir tiip kan alinarak mikroarray calismasina alinacaktir.Bilinen
genetik tanisi olan olgularda kopya sayisi degisiklikleri arastirilacaktir.Saptanan farkh klinik 6zellikler
ve farkli genetik 6zellikler ortaya konacaktir.



