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A case with Turner syndrome and alopecia areata
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Turner sendromu en sik gorilen cinsiyet kromozom anomalilerinden biridir. Turner sendromunun, konsepsiyondaki sikligi
yuksektir ancak bu konsepsiyonlarin ¢ok buytik bir kismiintrauterin dénemde mortalite ile sonu¢lanmaktadir. Alopesi areata
sa¢ dokilmesi anlamina gelen her iki cinsiyeti de etkileyebilen bir hastaliktir ve diinya genelinde gortilme sikhg yaklasik %1-
2'dir. Alopesi areatanin biitlin sa¢ ve vicut killarindaki dokiilmeler ile olusan formu alopesi universalis olarak adlandirilir.

Turner sendromu ve alopesi universalis birlikteligi literatiirde nadir olarak bildirilmistir. Bu olgu sunumunda Turner
sendromu ve alopesi universalisin birlikte géraldugu 45,X/46,X,i(X)(q10) karyotipli olgu tartisiimistir.

Anahtar kelimeler: alopesi areata, alopesi universalis, Turner sendromu

ABSTRACT

Turner syndrome is one of the most common sex chromosomal abnormalities. The incidence of Turner’s syndrome is higher
in conception, but the majority of these conceptions result in mortality in intrauterine period. Alopecia areata meaning hair
loss is a disease that can affect both sexes, and its prevalence is around 1-2% in the world. Alopecia universalis is an advanced
form of alopecia areata and it is characterized by the complete loss of hair on the scalp and body. The association of Turner
syndrome and alopecia universalis has been reported rarely in the literature. In this case report, a case with alopecia
universalis and Turner syndrome whose karyotype is 45, X / 46, X, i (X) (q10) was discussed.
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GiRiS

Turner sendromu (TS), X kromozomunun tamamen veya
kismen kaybiyla veya X kromozomundaki cesitli yapisal
anomaliler neticesinde olusan ve yaklasik 2500 canh kiz
bebek dogumunda 1 siklikla goriilen hastahktir [1]. Tam
spontan dusuklerin yaklastk %7-10'u TS nedeniyle
olmaktadir. TS genotipinin intrauterin 6lim riski oldukca
yuksektir, TS gebeliklerinin yaklasik %95-98'i spontan
distkle sonuclanmaktadir. TS'li bireylerde siklikla gériilen
bulgular; buyime geriligi, disik sa¢ ¢izgisi, yele boyun,
kalkan gogus, mikrognati, gonadal disgenezi v.d. dir [2].

Alopesi Areata (AA), degisik sekil ve buyuklukte olabilen,
deride iz birakmayan sag, kirpik, kas, sakal, biylk ya da
vicudun diger bodlgelerindeki killarin  yama bicimli
dokiilmesiyle karakterize otoimmdin bir hastaliktir. AA her iki
cinsiyeti de etkileyebilen bir hastaliktir ve diinya genelinde
gorulme sikh@i yaklasik %1-2'dir [3]. AA’da sa¢ kaybinin
oldugu alanlarda deri normal goériinimdedir. AA" da farkli
sekillerde goriilebilen sa¢ ve kil dokilmelerine tirnak
bozukluklarn da eslik edebilir. Tutulmanin oldugu bolge ve
sekline gore AA klinik olarak cesitli alt gruplara ayrilmaktadir.
Tam sach deri, sakal, biyik, kirpik ve kas dokilmeleri s6z
konusysa alopesi totalis olarak isimlendirilirken butiin sac ve
vicut killarindaki dokilmeler alopesi universalis olarak
adlandirilirmaktadir [4]. AA’ll vakalarin daha kiiclik bir
bolimiinid olusturan alopesi universalisin ortaya ¢ikmasi 30

yas 6ncesinde olur.

Bu olgu sunumunda Turner sendromu ve alopesi
universalisin birlikte gorildtugi 45,X/46,X,i(X)(q10) karyotipli
olgu  tartisgilmistir.  Hasta  tarafindan  imzalanmis

bilgilendirilmis onam formu alinmistir.

OoLGU

Bes yildir alopesi universalis tanisi ile dermatolojide takip
edilmesine ragmen tedaviye yanit alinamayan 32 yasindaki
kadin  hasta  boy  kisalg, amenore,
hipergonadotropik hipogonadizm bulgulari nedeniyle
Turner sendromu acgisindan degerlendirilmesi icin bilim
dalimiza refere edildi. Olgunun 18 vyasina kadar adet

primer

gormedidi, sonrasinda progesteron hormonu iceren ilaglar
altinda adet goérdigu 6grenildi. Olgunun boyu 143 cm,
kilosu is 40 kg idi. Olguda tirnak distrofisi vardi ve aktif kronik
gastrit mevcuttu. Olgunun aile 6ykiistinde dikkat cekecek bir
ozellik yoktu. Olgunun periferik kanindan karyotip analizi
yapildi. Uygulanan klasik sitogenetik yontemde, olgudan
alinan periferik kan lenfositleri fitohemaglutinin (PHA) ile
uyarilarak 72 saat 37°C sicaklikta etiivde bekletildi. Daha
sonra harvest islemi yapilip yayma asamasina gegildi. Yayma
yapildiktan sonra metafaz plaklarini iceren lamlar GTG
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Resim 1. Alopesi Universalis ve TS birlikteligi olan olguya ait
fotograflar. A) Sag, kas, kirpik dokiilmesini gésteren fotograftan bir
kesit. B) Olgunun el tirnak distrofisini gosteren fotograf
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Resim 2. Olguya ait karyotip &rnegi. izokromzom X ok ile

gosterilmistir

bantlama ile bantlandi. Kromozomlarin sayisal ve yapisal
olarak degerlendirilmesi icin 40 metafaz plagi arastinidi.
Olgunun karyotip analiz sonucunda 14 metafazin 45X
karyotip 06zelliginde oldugu 26 metafaz plaginin ise
izokromozom X iceren 46,X,i(X)(q10) karyotip yapisina sahip
oldugu gorildi. Bu mozaik karyotip yapisinin Turner
sendromu ile uyumlu oldugu anlasildi. Karyotip analiz
sonucu: 45,X[141/46,X,i(X)(q10)[26]. Olgunun sag, kas, kirpik
dokilmesini ve el tirnaklarinin yapisini gdsteren hastaya ait
fotograf gorintileri Resim 1'de; karyotip analizinde elde
edilen

ornek karyotip gorintlsii ise Resim 2'de

gosterilmistir.
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TARTISMA

TS'de en yaygin gorilen karyotip ozellikleri 45,X (%50);
45,X/46,XX (%20) iken 45,X/ 46,X,i(X)(q10) karyotipi daha az
siklikta gozlenmektedir [5]. Yapilan karyotip
sonucunda olgumuzda, Turner sendromunda daha nadir
gorilen 45X/ 46,X,i(X)(q10) tespit
edilmistir. AA her yasta gorulse de 30 yasin altindaki

analiz

karyotip sonucu
bireylerde yaygindir. (Bizim olgumuzda da hastaligin
baslangic yasi 27'dir) AA genellikle inflamatuar veya
otoimmiin hastaliklarla iliskilendirilmistir bunlardan bazilan
atopik dermatit, hashimoto tiroidit, ¢olyak hastalidi, vitiligo,
sedef hastaligi sayilabilir [6]. AA, multifaktoriyel bir hastalik
olup etiyolojisi tam olarak bilinmemektedir. Vakalarin %10-
42'sinin aile oykisuinde bu hastaligin yer almasi, monozigot
ikizlerde hastaligin es zamanli goériilme oraninin %55 olmasi
gibi nedenlerle genetik faktorlerin AA olusumunda belirgin
sekilde rol oynadigi dustiniilmektedir [7]. Sayisal kromozom
anomali hastaliklarindan birisi olan down sendromlu
bireylerde de AA yaygin olarak gorilmektedir. Yapilan
calismalarda AA’ nin ¢esitli kromozomal boélgelerde yer alan
genler ile iliskili olabilecegi gosterilmistir [8]. Literatlirde AA
ve Turner senromu birlikteligini gdsteren calisma sayisi cok
azdir [6,9,10]. Buna ragmen TS’ i bireylerin, ¢olyak hastaligi
ve tip 1 diyabet gibi otoimmin hastaliklara yatkinliginin
olmasindan dolayi [11] otoimmdn bir hastalik olan AAile TS

arasinda organik bir iliski olabilir.

SONUC

Olgumuzdaki AA ve TS birlikteliginin sadece bir koinsidans
olmayabilecegini, AA ve TS arasindaki iliskinin gelecek
yillarda yapilacak molekiiler diizeydeki calismalar ile daha iyi
aydinlatilabilecegini dustinlyoruz.

GIKAR CATISMASI / FINANSAL DESTEK BEYANI

Bu yazidaki hicbir yazarin herhangi bir ¢cikar catismasi yoktur.
Yazinin herhangi bir finansal destegi yoktur.
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