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Boy kısalığı nedeni ile takip edilen kız çocuklarında 
karyotip analizi sonuçlarımız
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ÖZET
Boy kısalığı, çocukluk döneminde pediatrik endokrinoloji kliniklerine müracaatın 
en sık nedenlerinden birisini oluşturmaktadır. Bu çalışmamızda, 2006-2016 yılları 
arasında bölümümüze boy kısalığı şikayeti ile başvuran olgularda tespit edilen 
karyotip anomalilerinin analizini yaptık. Olguların %91,25 ‘inde (n=73) normal 
karyotip saptanırken, %8,75’inde (n=7) ise Turner sendromu veya varyantları 
saptanmıştır. Normal karyotipli olgularla Turner sendromu saptanan olguların boy 
SDS’leri arasında ise istatistiksel olarak bir fark saptanmamıştır. Turner sendromlu 
olgularda boy kısalığının erken dönemde tedavisi önem arz etmektedir. Bu 
nedenle Turner sendromu fenotipi göstermeyen ve boy kısalığı nedeni ile takip 
edilen olgularda hastalığın erken teşhisi ve tedavinin etkinliği açısından karyotip 
analizi yapılmalıdır.
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SUMMARY
Karyotype analysis results in girls followed with short stature
Short stature is one of the most common reasons to be referred to a pediatric 
endocrine clinic in childhood. In this study, patients with short stature attending 
to our clinic between 2006 and 2016 were analyzed for the chromosomal 
abnormalities. While 91,25% of the patients (n=73) had normal karyotype, 8,75% 
of the patients (n=7) revealed a karyotype consistent with Turner syndrome or 
its variants. There was no statistical difference in height SDS values between the 
patients with normal karyotype and Turner syndrome. Early treatment of patients 
with Turner syndrome is important. Therefore, even if no phenotypic signs were 
detected consistent with Turner syndrome, karyotype analyses should be carried 
out in all patients with short stature for early diagnosis and the efficient treatment 
of the patients.
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Giriş
Boy kısalığı, çocukluk döneminde pediatrik endokrinoloji 

kliniklerine müracaatın en sık nedenlerinden birisini oluştur-
makta olup, bu durumla ilişkilendirilmiş birçok klinik durum ve 
sendrom mevcuttur. İdiyopatik boy kısalığı (İBK), yaş, cinsiyet 
ve popülasyona göre boy uzunluğunun -2 standart deviasyon 
skorunun (SDS) altında olması ve altta yatan sistemik, endok-
rin, nutrisyonel ve kromozomal herhangi bir hastalığın olma-
ması şeklinde tanımlanabilir (1). Turner sendromu kadınlarda 
yaygın olarak karşılaşılan kromozomal bir düzensizlik olup, 
yaklaşık 1/1500-1/2500 canlı doğumda bir görülme sıklığı var-
dır (2). Turner sendromunun patogenezinde, X kromozomla-
rından birinin tam veya kısmi yokluğu ya da X kromozomunun 
yapısal anomalileri rol oynamaktadır. Turner sendromundan 
etkilenmiş bireyler incelendiğinde, hastalığın klinik spektrumu-
nun çok değişken olduğu dikkati çekmektedir. Hasta bireyler 
kısa boy, gonadal disgenezis ve dismorfik özellikleri aynı anda 
barındıran ciddi fenotipik etkilenme gösterebilecekleri gibi sa-
dece hafif bir boy kısalığı veya prematür ovaryan yetmezlik 
bulguları ile de karşımıza çıkabilirler (3). Boy kısalığı, Turner 
sendromunun önemli klinik bulgularından birisi olup, bu klinik 
bulgunun ortaya çıkmasında SHOX genin haployetersizliği 
önemli rol oynamaktadır. Turner sendromunun klinik spektru-
munun oldukça değişken olması ve olguların sadece boy kı-
salığı bulgusu gösterebilmeleri nedeni ile birçok araştırmacı 
açıklanamayan boy kısalığı olan kadın hastalarda rutin karyo-
tip analizini önermektedir (4).

Bu çalışmamızda Gülhane Tıp Fakültesi Tıbbi Genetik AD 
ve Çocuk Endokrinolojisi BD’na 2006 ile 2016 yılları arasında 
boy kısalığı şikâyeti ile müracaat eden ve İBK nedeni ile taki-
bi yapılan 80 hastanın fenotipik bulguları ve karyotip analizi 
sonuçları irdelenerek İBK olgularının klinik tanısında karyotip 
analizinin etkinliği değerlendirilmiştir. 
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Çocuk Endokrinolojisi BD’na 2006 ile 2016 yılları arasında boy 
kısalığı şikâyeti ile müracaat eden boy ölçümleri -2 SDS’nin al-
tında olan 80 olgu alınmıştır. Olgu seçimi esnasında sistemik, 
endokrin bir hastalığı olan ya da klinik bulguları iskelet displa-
zileri ve/veya farklı sendromik hastalıklarla uyumlu olan hasta-
lar çalışmaya dâhil edilmemiştir. Çalışmaya alınan her olguya 
detaylı  fizik muayene yapılmış, duvara monte stadyometre 
(Harpenden, UK) ile ayakkabısız şekilde boyları ölçülmüş ve 
boy SDS düzeyleri hesaplanmıştır (5). Olguların periferik kan 
örneklerinden kromozom analizi yapılmıştır. Kromozom ana-
lizi, heparinize edilmiş periferik kan örneğinden hücre kültürü 
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ile boyanması ve mikroskop altında incelenmesi ile yapılmıştır. 
Tüm istatistiksel analiz ve hesaplamalar için MS-Excel 2010 
ve SPSS for Win. Ver. 18.0 (SPSS Inc., Chicago, IL., USA) 
paket programları kullanıldı. Tanımlayıcı istatistiklerin gösteri-
minde ortalama ± standart sapma değerleri kullanıldı. Ölçüm 
değerlerinin normal dağılıma uygunluğu Kolmogorov–Smirnov 
testi ile incelendi. Varyansların eşitlik analizi Levene’s testi kul-
lanılarak yapıldı. Gruplar arasındaki farklılklar Student’s  t-test 
kullanılarak analiz edildi. İstatistiksel kararlarda p≤0.05 düzeyi 
anlamlı farklılığın göstergesi olarak kabul edildi.

Bulgular
İdiyopatik boy kısalığı nedeni ile takip edilen 80 olgunun ya-

pılan karyotip analizi sonucunda 73 olguda (%91,25) 46,XX 
normal karyotip sonucu elde edilirken, 7 olguda  (%8,75) ise 
Turner sendromu ve varyantlarıyla uyumlu karyotip elde edil-
miştir. Saptanan Turner sendromu varyantları Tablo I’de özet-

lenmiştir. Elde edilen kromozom sonuçlarına göre olguların 
yaş ve boy SDS değerlerini karşılaştırdığımızda normal karyo-
tip sonucu elde edilen grup ile Turner sendromu saptanan grup 
arasında istatistiksel olarak bir fark gözlenmemiştir. (Tablo II). 

Daha sonra normal karyotip ve Turner sendromu saptanan 
olguların fizik muayene bulgularını Turner sendromuna özgü 
fenotipik bulguları taşıma özelliklerine göre karşılaştırılmıştır 
(Tablo III). Yapılan bu inceleme sonucunda İBK nedeni ile takip 
edilen gerek normal karyotipli hasta grubunda gerekse Turner 
sendromlu hasta grubunda olguların birçoğunun Turner send-
romunun fenotipik özelliklerinin bir kısmına sahip oldukları tes-
pit edilirken, bazı olgularda ise Turner sendromuna ait hiçbir 

fenotipik bulgu saptanamamıştır. Bununla birlikte metakarp 
kısalığı, ayrık meme başı, pektus deformitesi, kubitus valgus, 
düşük saç çizgisi, düşük kulak çizgisi, yele/kısa boyun ve kar-
diyak anomali, normal karyotipli ve İBK nedeni ile takip edilen 
olgularda sırasıyla en sık karşılaşılan fenotipik özellikleri oluş-
turmuştur. İBK nedeni ile takip edilen Turner sendromu veya 
varyantı saptanan olgularda ise düşük kulak çizgisi, düşük saç 
çizgisi, yele/kısa boyun, ayrık meme başı, metakarp kısalığı 
ve lenfödem sırasıyla en çok karşılaşılan fenotipik özellikler 
olmuştur. 

Tartışma
Turner sendromunun klinik olarak ilk kez tanımlandığı 1938 

yılından günümüze kadar geçen süreçte, hastalığın patogene-
zi, varyantları, ayırt edici klinik bulguları, varyantlar arasındaki 
fenotipik farklılıklar ile hastaların takibi ve yaşam boyu yöne-
timleri konusunda çok önemli ilerlemeler sağlandı (6, 7). Tur-
ner sendromlu olguların fenotipik spektrumu çok hafiften ciddi 
klinik bulgulara kadar değişkenlik gösterebilse de Turner send-
romunun en önemli ve değişmez klinik bulgusu boy kısalığı 
olarak karşımıza çıkmaktadır (2). Yapılan çalışmalar göster-
miştir ki Turner sendromlu olguların erken tanısı ve sonrasın-
da uygulanan rekombinant insan büyüme hormonu tedavisi, 
bu olguların erişkin dönem boylarında olumlu yönde ve çok 
önemli etkilere yol açmaktadır (8, 9). Bu nedenle de bir çok 
araştırmacı olgunun tıbbi hikayesi ya da fizik muayene bulgu-
ları Turner sendromu ile uyumlu olmasa dahi açıklanamayan 
boy kısalığı olan tüm kadın hastalarda rutin karyotip analizi-
nin yapılmasını önermektedir (4, 10). Biz de bu çalışmamızda 
2006-2016 yılları arasında birimimize boy kısalığı şikayeti ile 
müracaat eden 80 olgunun fenotipik özelliklerini ve karyotip 
analizi sonuçlarını Turner sendromu yönünden değerlendirdik.

Elde ettiğimiz karyotip sonuçlarını incelediğimizde olguların 
yaklaşık %8,75’inde (n=7) Turner sendromu veya varyantları 
ile uyumlu karyotip bulgusu tespit edilmiştir. Moreno-García 
ve ark.ları boy kısalığı nedeni ile takip edilen ve boyları -2 
SDS’nin altında olan 972 olguda yaptıkları karyotip incelemesi 
sonucunda kız hastaların yaklaşık %7,7 sinde Turner sendro-
mu saptamışlardır (11). Bununla birlikte izole boy kısalığı olan 
olgularda ise bu oranı %3,98 olarak bulmuşlardır. Lam ve ark.
ları ile Gicquel ve ark.ları ise boy kısalığı olan olgularda yap-
tıkları çalışmalarda Turner sendromu oranını sırasıyla %18,91 
ve %4,53 olarak saptamışlardır (12, 13). Bizim çalışmamız ile 
bahsedilen çalışmalardaki sonuçlar karşılaştırıldığında tespit 
edilen Turner sendromu oranları açısından araştırmalar ara-
sında fark olduğu görülmektedir. Bu farklılığın nedenlerini ince-
lediğimizde hasta gruplarının sınıflandırmasındaki farklılıklar 
ile çalışmalara alınan olgularda boy kısalığına eşlik eden klinik 
bulgulardaki farklılıkların elde edilen sonuçlardaki uyumsuzlu-
ğun temel sebebi olduğu düşünülmüştür. 

Çalışmaya aldığımız ve Turner sendromu veya varyantları-

Tablo III: Normal karyotipli ve Turner sendromlu olgularda saptanan fenotipik özellikler
Yele/
Kısa 

Boyun

Düşük 
saç 

çizgisi

Düşük 
kulak 
çizgisi

Ayrık 
meme 
başı

Pektus 
deformitesi

Kardiyak 
anomali

Kubitus 
valgus

Metakarp 
kısalığı Lenfödem

Normal Karyotip (n=73) 2/73 5/73 3/73 6/73 6/73 1/73 5/73 6/73 0/73

Turner Sendromu (n=7) 2/7 2/7 3/7 2/7 0/7 0/7 0/7 1/7 1/7

Tablo I: Karyotip analizinde saptanan Turner sendromu 
varyantları
Karyotip Olgu sayısı (n) Toplam (%)
46,XX 73 91,25
45,X0 4

8,7545,X/46,XX 1
45,X/46,Xr(X) 2

Tablo II: Boy kısalığı olan normal karyotipli ve Turner 
sendromlu olguların yaş ve boy (SDS) değerleri 

Normal Karyotip
n=73 (mean ±SD)

Turner Sendromu
n=7 (mean ±SD) p

Yaş 9.44 (± 3.18) 7.78 (± 7.78) 0.202
Boy (SDS) -2.65 (± 0.56) -2.91 (± 0.54) 0.254
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nı saptadığımız olguların fenotipik bulgularını incelediğimizde 
boy kısalığına eşlik eden Turner sendromuna ait diğer klinik 
bulguların, olguların bir çoğunda olmadığı ya da çok yetersiz 
şekilde ifade bulduğu dikkati çekmektedir (Tablo III). Bu sonuç-
lar tıbbi hikayesi ya da fizik muayene bulguları Turner sendro-
mu ile uyumlu olmasa dahi açıklanamayan boy kısalığı olan 
tüm kız hastalarda rutin karyotip analizinin yapılmasını öner-
mekte olan çalışmaları destekler niteliktedir (4, 10).

Normal karyotipli olgularla, Turner sendromu saptadığımız 
olguların boy SDS değerlerini karşılaştırdığımızda iki grup 
arasında istatistiksel olarak bir fark saptanamamıştır. Bunun-
la birlikte Turner sendromlu olgularda boy SDS değerleri -2,4 
ile -3,89 arasında saptanmıştır. Bu değerleri normal karyotip-
li olgularla karşılaştırdığımızda (-2 / -3,75) Turner sendromu 
saptanan olgularda boy SDS değerlerinin başlangıç noktasının 
daha düşük olduğu dikkati çekmektedir. Yaptığımız bu çalışma 
sonucuna göre boyu -2.4 SDS’in altında olan tüm kız hastalar-
dan Turner bulgularının mevcudiyetine bakılmaksızın kromo-
zom analizi yapılmasının uygun olacağı değerlendirilmiştir.

Sonuç olarak, Turner sendromlu bir çok hastanın tanısı, fe-
notipik bulgulardaki siliklik nedeni ile puberte gecikmesi, ame-
nore ya da infertilite gibi daha ileri yaşlarda görülebilecek klinik 
bulguların ortaya çıktığı döneme kadar gecikebilmektedir. Tur-
ner sendromlu olgularda boy kısalığının etkin tedavisinin teda-
viye başlangıç yaşı ile negatif korelasyon göstermesi nedeni 
ile bu hastalarda erken tanı çok önemlidir. Bu nedenle, oran 
her ne kadar düşükte olsa Turner sendromu fenotipi gösterme-
yen ve boy kısalığı nedeni ile takip edilen olgularda hastalığın 
erken teşhisi ve tedavinin etkinliği açısından karyotip analizi 
önem arz etmektedir.
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