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Degerli hastalar ve hasta yakinlari,

Ullrich-Turner Sendromu (UTS) teshisiyle birlikte zihninizde mutlaka cok sayida
soru isareti olustu. Bu brosiir, UTS'nin ana hatlarina genel bir bakis sunma
amacini glidiyor. Bu dogrultuda, gerek UTS hastalarinin kisisel hastane de-
neyimleri, gerekse bu alandaki en son bilimsel bulgular ele aliniyor. Bu genel
bakis yardimiyla gosterilmek istenen, bu tip bir teshisin haliyle barindirdigi
zorluklarla basa ¢ikarak biyulk 6l¢lide normal bir yasam siirdiirmenin pekala
mUmkin oldugu. Bu brosir, UTS hastalarinin tedavisinde uzman bir ¢ocuk
endokrinologuyla gértismenin yerini kesinlikle tutmasa da, umarim yine de size
bir seyler katar.

Brosurde yer alan 6neriler, L. Graul-Neumann ve D. Schnabel'in Aralik 2010 tarihli
A23 Ullrich-Turner Sendromu (UTS, bir diger adiyla Turner Sendromu) kilavuzuna
ve buna ek olarak glincel bilimsel bulgulara dayandiriimaktadir.

Dr. med. Roland Schweizer

Tiibingen Universite Hastanesi
Cocuk ve Geng Saghg Klinigi



Gelisme geriligi ile
kastedilen nedir?

UTS'nin baslica belirtilerinden biri gelisme geriligidir. Gelisme geriligi
kavramindan, normal boyun altinda kalan boy anlasilir. Boy ¢ocuklukta su-
rekli degistigi ve belirli bir yasa kadar da ¢ocuklar arasinda genis bir dagihm
sergiledigi icin, blylimeyi biz, persentil denen degerleri iceren, yasa bagli
blyime egrileriyle degerlendiriyoruz. Persentiller, yasa gore boy degerlerinin
dagihmini ortaya koyan siniflama yiizdeleri. Buna gére 6rnegin boyuyla 10. per-
sentilde yer alan bir ¢ocuk, yasitlarinin %90'indan daha kisa, ancak %10'undan
daha uzun demektir.

Gelisme geriligi kapsamina 3. persentilin altina diisen boylar girer. Bu tanimla,
ayni zamanda, toplumun %3'line gelisme geriligi teshisi konmus olur. Sinirin
bu noktada cizilmesinin nedeni, ilave muayene ve inceleme gerektiren, duru-
ma gore tedavi de edilebilen buylime bozukluklariyla daha ziyade 3. persentilin
altinda kalan boylarda karsilasiimasidir. Almanya'da, Reinken et al. 1980 (15) ile
glineyde de Prader et al. 1989 (12) yaygin olarak kullanilan blylime egrileridir.
UTS hastalarinin biiylimesi ¢ok tipik olup, bliylime egrileri Ranke et al. 1983 (13)
tarafindan ortaya konmustur.
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Kiz cocuklarinin biylime egrisi (Prader et. al.)

UTS'li kiz cocuklarinin biyiime egrisi (Ranke et. al.)




Ullrich-Turner
Sendromu nedir?

UTS terimi, hastaligi ilk kesfeden (hastaligin tipik belirtilerini 1930'da bir hastada
tespit eden Miinihli cocuk doktoru) Otto Ullrich ile (s6z konusu belirtileri 1938'de
yedi kadinda gézlemleyen) Henry H. Turner adl doktorlarin soyadlari ve sendrom
kelimesinin kisaltmasiyla elde ediliyor. Sendrom (Yunanca oUv&pouog, acilimi
ouv~, sen~: birlikte ve 6popog, drémos: yol, kosu) ile tipta, nedensellik iliskisi
ve olusumu Ug¢ asagdi bes yukari bilinen veya 6ngérilen birtakim hastalik belir-
tilerinin es zamanl ortaya cikisi ifade edilir. Bu baglamda UTS'nin de bir X kro-
mozomunun kismen veya bitiiniyle eksik olmasi nedeniyle ortaya ¢iktigi artik
biliniyor. Bir cinsiyet hormonu olan X kromozomu ayni zamanda yumurtaligin
gelisimine, boyun uzamasina ve diger birtakim bedensel 6zelliklere dair kalitsal
bilgiler igerir.

UTS ne siklikta goriiliir?
Yeni dogan yaklasik 2.300 kizdan
1'inde UTS goriilmektedir (17).




Teshis nasil konur?

Teshis, kromozom analizi yardimiyla konur. Bu analiz akyuvarlar (zerinden
yapildigi icin kan 6rnegdi alinmasi gerekir. Kiltiirler halinde Uretilebilen akyuvar-
larda hiicre boltinmesi tetiklenir. Hiicre bolinmesi sirasinda (DNA seklinde kalitsal
bilgi iceren) kromozomlar mikroskopla goriilmek tizere diizenlenir. Renklendirilen
kromozomlar mikroskopla incelenir, sayilir, farkl ebatta olduklari ve renklendirme
sonucu farkh goriiniim sergiledikleri icin tam olarak tespit edilebilirler. Normalde
hiicrede 23 cift kromozom olur. Sadece erkeklerde cinsiyet kromozomu cifti birbi-
rinden farklidir.

Kadinlar cinsiyet kromozomu olarak 2 X kromozomuna sahipken erkeklerde
bir X bir de Y kromozomu bulunur. Kadinlarla erkeklerin ayrildigi noktadir bu.
Kromozomlar 1'den 22 arti 2 cinsiyet kromozomuna numaralanir. Normal durum-
da ayni numaraya denk gelen kromozomlar tiim hiicrelerde ayni gériinimu ser-
gileyecektir. Bu sayede, eksik bir kromozom olup olmadigi, varsa hangisinin eksik
oldugu mikroskopla kesin olarak tespit edilebilir. UTS'de, viicut hiicrelerinin bir
bolimunde (6r. 46,XX/45,X) veya hepsinde (45,X) bir X veya Y kromozomu kismen
(z. B. 46,X, Xp- veya 46,X,Xg-) ya da biitlinlyle eksik olur. Normal olarak kromozom
takimi 46,XX (disi) ya da 46,XY (erkek) olur. Sayfa 11'deki tablo UTS'ye uyan baslica
kromozom sapmalarinin sikhigi hakkinda bir fikir vermektedir.



g
3
g { . ¢ z
& -
WX 6 & o I x«¢
LA ) T LU LI L
I 1 4 W B M

.

;1
wow oy ¢
.:: i
Al af Sy
" g %
'."‘-_.1.‘- !.. . 8 !
5’1‘ ¥ {f 1f wn wi fg
LR £ E% tt :3 o 8 ‘-.,‘.-.
hoed [} 3¢ oo

%

% 82 aé D2 g

Saghkh bir kiz cocugunun 1'den
22'ye kromozomlari ile 2 X
kromozomundan olusan
kromozom takimi (46,XX)

UTS'li bir kiz cocugunun 1'den
22'ye kromozomlari ile tek X
kromozomundan olusan
kromozom takimi (45,X)
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Schweizer et al. 2010 (17)

45,X 175 46,41
45,X/46,XX 50 13,26
45,X/46,X,i(Xq) 47 12,46
46,X,i(Xq) 15 3,97
45,X/46,XX/47 XXX 26 6,89
mos 45,X/46,X,r(X) 5 1,32
46,delX 4 1,06
45,X/46,X,r(X) 4 1,06
45,X/46,X,delX 3 0,79
45,X/45,X,i(X)(q10) 2 0,53
45,X,t(15,22)(15,13) 2 0,53
45,X/46,X+f 1 0,26
45,X/45,X+marX 1 0,26
45,X,var(15),p(11) 1 0,26
45,X/46,X+mar/47 X+2mar 1 0,26
45,X/46XY 1 0,26
Diger 39 10,34

11




UTS'de ne turden yapisal

bozukluklar ve kusurlu
olusumlar ile karsilasilir?

Kromozom analiziyle teshis koyma islemine normalde klinik bulgularin UTS'yi
isaret etmesi lizerine basvurulur. Bu baglamda asagida aciklanan klinik belirtile-
rin ortaya cikisi epey bir degiskenlik sergilemektedir. Bazen bir hastada bircok
belirti birlikte ortaya ¢ikarken, bazen de belirtiler dylesine belli belirsiz olur ki,
UTS stiphesi ancak or. gelisme geriligi ya da ilerde ergenlige girememe veya ¢o-
cuk sahibi olamama gibi hallerde olusur.

Gelisme geriligi

UTS'li kizlarin hemen hepsinde gelisme geriligi goraliir (%80-100). X kromozo-
munda bir SHOX geni eksikligine bagl olarak ortaya cikar. Hastalar ortalama-
da dogustan kisadirlar. Belirli yas gruplarindaki boy farkliliklari kismen anne
babanin boylarina bagl olup Ranke et al. (13) tarafindan bliylime egrilerinde
gayet iyi gosterilir (bkz. sayfa 7).

Kusurlu esey bezi gelisimi (gonat disgenezisi)

Burada yumurtaliklarin gelisimine yonelik bir bozukluk s6z konusudur.
Yumurtaliklar bu durumda heniiz anne karnindaki gelisim sirasinda bir dontisiim
gecirirler. Oyle ki, dogumda normalde yumurtaliklarin olmasi gereken yerde
¢ogu zaman yalniz bir bag doku (cizgi gonatlar) tespit edilir. Bu siire¢ 1. yasin
sonuna kadar uzayabilir, hatta ender vakalarda yetiskinlige dahi sarkabilir, ama
sonra genelde déniisiim biitiiniiyle tamamlanmis olur. idrar torbasi iyice dolu
iken ultrason yardimiyla viicutta normal yumurtaliklar mi yoksa bunlarin yerine
bir bag doku mu bulundugu belirlenebilir. Bu yumurtalik olusumu bozuklugu
UTS hastalarinin %90-95‘inde yasanir. Kalan %5-10'da yumurtaliklar sinirli
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islevsellige sahip olurken ¢ok az sayida hastada islev tam olarak muhafaza edi-
lir. Kusurlu yumurtalik gelisimi bir islev bozukluguna daha neden olur: UTS'li
kizlarin cogunda cinsel olgunlasma (ergenlik) meydana gelmez. Baz kizlarda
ergenlik baslasa da bunlarin ancak azi adet kanamasina varacak boyutlarda er-
genlik gelismesini tamamlar. Mevcut yumurta hiicresi rezervlerinin daha hizli
tikenmesine bagli olarak gonatlarin islevi zayifladigindan dolayl cogu durumda
adet kanamasi da kisa surer. Mozaik kromozom yapisina sahip az sayida hasta ise
cocuk sahibi olabilir.

Cogu hasta icin bunun manasi, ergenlesmenin 6strojen hormonuyla takviye
edilmesi zorunlulugudur.

Klitoris, vajina, rahim ve meme bezi gibi dis cinsel organlar normal gelisim
sergiler.

i¢ organlarda yapisal bozukluklar
UTS hastalarinda saglikh insanlara kiyasla kalpte ve bobreklerde yapisal
bozukluklar daha sik goralur.

Kalp

Kalpte gorilen en sik yapisal bozukluk olan aortik istmus darligi, ilerlemis
vakalarda dogumdan kisa bir siire sonra fark edilir. Burada s6z konusu olan, ana
atardamarin kalpten hemen ayrildigi bolimiinde meydana gelen daralma, 6zel-
likle viicudun alt taraflarina yeterli kan tedarik edilememesine yol acar. Kasiktan
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Olclilen zayif nabiz ilk klinik belirti olarak goze carpar. Aortik istmus darligi, dar

alanin alindigi bir cerrahi mudahale ile tedavi edilir. Bir diger ana atardamar
(aort) yapisal bozuklugu olan iki yaprakli ana atardamar kapad: ilkin klinik bir
vaka olusturmamakla birlikte gelecekte yiliksek tansiyonu tetikleyebilir. Bir
baska yapisal bozukluk olan bélgesel ana atardamar duvari genislemesi (aort
anevrizmasi) ise vaktinde teshis edilmedigi durumda damarin yarilip agilmasina,
dolayisiyla ic kanamaya neden olur. Kulakgikta veya karincikta septum kusurlari
(kalpte delik) ve biiylik damarlarin yanlis konumu gibi baska kalp rahatsizliklari
da UTS'de gordliir, ancak diger insanlara nazaran ¢ok daha sik degil. Tim bu
baskalasimlar bir kalp ultrason muayenesi (ekokardiyografi) ile tespit edilebilir.
Butlin kiz cocuklarina teshisin hemen ardindan ekokardiyografi 6nerilir. Tedavi
seceneklerini daha kesin bir bicimde degerlendirmeye yarayabilen muteakip
muayeneler kapsaminda kalp sondasi — belki anjiyografi (damar filmi) ile - ve
elektrokardiyografi (EKG) de daima 6nerilir.

Bobrek

UTS vakalarinda bobrekte en sik karsilasilan yapisal bozukluk, at nali bébrektir.
Buyapisal bozuklukta, normalde birbirinden ayriiki parca halinde olan bobrekler,
alt kutuplardan (alt uclarindan) birbirine yapisik olur. Ayrica, cifter bobrek
havuzcugu olabilir, bobrekten c¢ikan idrar borularina dair yapisal bozukluk-
lar olabilir, ikili idrar borusu veya akis bozukluklari gibi. Bébrekleri besleyen
damarlarda yapisal bozukluk s6z konusu olabilir. Bu tuir bagkalasimlar ancak, s6z
konusu yapisal bozuklugun, s6z gelimi siklasan idrar yolu enfeksiyonlari veya
yiksek tansiyon gibi klinik belirtilere yol aglyor olmasi durumunda 6nemlidir.
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Yiiksek tansiyon baglaminda UTS'li yetiskinlere diizenli kardiyolog muayenesi
onerilir.

KBB bolgesinde yapisal bozukluklar

Adiz-bogaz bolgesindeki yapisal bozukluklar da uzun vadede 6nemlidir. Yutagin
arka bolimiinde anatomik bir daralmayla 6statik borunun tikanmasi, orta kulaga
yetersiz hava tedarikine ve buna baglh olarak da ¢ok kiigiik yastan itibaren sik sik
orta kulak iltihabina maruziyete yol acar. Orta kulakta cogunlukla kalici olarak
karsilasilan sivi birikimi, iletim tipi isitme kaybina neden olabilir. Solunum yollari
enfeksiyonlarina bu nedenle burun damlasiyla vaktinde miidahale edilmeli
ve kulaklara sigramalari dnlenmelidir. Ayrica diizenli isitme yetisi muayeneleri
(isitme testleri) de sarttir.

islevsel etkisi olmayan, hatta genelde estetik acidan dahi pek énem icermeyen
bir bozukluk olan, kismen kusurlu gelismis (displastik) kulak kepcesi esligindeki
disuk kulak cizgisi ise estetik ameliyatiyla dizeltilebilir.

Yuksek (gotik) damak cogu zaman, yanlis ¢ikan dislere neden olur ki bu da sa-
dece estetik degil, islevsel sikintilar da yaratabilir. Alt ¢cene de fazla kii¢tik (mikro-
gnati) ya da geride (retrognati) olabilir. Bu gibi yapisal bozukluklar ortodontik
tedbirlerle duzeltilir.



Gozlerde yapisal bozukluklar

GOz bolgesindeki yapisal bozukluklar genelde belli belirsiz olup estetik agidan
dahi bir 6nem tagimazlar. Epikantus adi verilen, g6ziin i¢ kosesinde goz kapaginin
orak seklinde katlanmis olmasi durumu, badem g6z ya da ¢ekik g6z goriinim
verebiliyor da olsa, gorlisti herhangi bir bicimde etkilemez.

GOz kapaginin kaldirici kasinda dogumsal bir aksaklik sonucu gorilen ptozis
(Uist goz kapadi dustikligi) adi verilen bozukluk genellikle goriisi kisitlamasa
dahi estetik bir rahatsizlik verebilir. Burada da yine kiiciik bir estetik mudahale
dusindlebilir.

UTS'li kiz cocuklarinda uzagi goérme zorluguyla sik karsilasilirken, yakini gore-
meme vakalari da ¢ok nadir degildir. Her ikisi gozliikle giderilebilir.

Zaman zaman karsilasilabilen sasilik, bir gérme bozukluguna meydan verme-
mek icin vakitlice duizeltilmelidir.

Bazen de (%10) kirmizi-yesil renk korltigu ile karsilasilir.

Deri organinda yapisal bozukluklar

Lenf 6demleri

UTS'li kiz ¢cocuklarinda daha dogumda el ve ayak sirtlarinda sik gériilen, lenf
odemi denen sislikler lenf sivisinin akisinda yasanan bozukluktan kaynaklanir. Bu
durumda genellikle bir gegici tani konur. Akis bozuklugu muhtemelen, st ana
toplardamarla ana lenf kanal arasindaki baglantida meydana gelen bir gelisim
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bozukluguna bagl olarak ortaya ¢itkmaktadir. Neyse ki cogu kiz cocugunda lenf
odemleri kendiliginden gerileme egilimi sergiler. Hastalarin pek azi yasam boyu
bu 6demlere maruz kalarak lenf drenaji ve destek ¢orabi gibi tedbirlere basvurur.
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Perdeli boyun

Perdeli boyun hastalarin %20 kadarinda tipik olarak gorilen bir yapisal bozuk-
luktur. Burada, boynun yan tarafindan omuza kadar inen deri kivrimlari, boyna
perdeliymis goriinimi kazandirir. Vakadan vakaya farkl gériinimler s6z konusu
olabilir. Cerrahi bir diizeltme miimkiin olmakla birlikte, bazi kiz cocuklarinda ke-
loid adi verilen asiri doku tGiremesine bagli yara izi olusmasi riskini de icerir.

Biraz genis, kisa ve dolayisiyla tikiz goriinimli boyunla, klasik perdeli boyuna
gore daha sik karsilasihr.

Benler

Benler (nevisler) nispeten sik gorilir. Bunlar genelde iyi huylu olmakla birlikte
bazi durumlarda ergenlikte blylime egilimi sergileyebilen, bir araya gelmis pig-
ment hicrelerinden meydana gelir. K6tli huyluya donme riski 1siginda duiizenli
cilt doktoru muayeneleri, vaktinde teshis icin blylik 6nem tasir.

Dusiik sac bitisi
UTS'li kiz cocuklarinda siklikla ensede iyice asadi inen disiik sag bitisi gordldr.
Cogu durumda ayrica saclar ters yonde, yani yukariya dogru cikar.

El ve ayak tirnaklari

El ve ayak tirnaklarn bazi durumlarda epey bir egri cikar. Tirnaklarin yanlis
uzamasi da tirnak batmasi ve dolama gibi tirnak iltihaplarina neden olur. Bunlar,
tirnaklarin fazla uzamadan kesilmesi ve diger birtakim tirnak bakimi tedbirleriyle
onlenebilir.
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Gogiis
Kizlarda sik sik, genis gogus kafesi nedeniyle meme uglari arasinda daha yiiksek
bir mesafe (mamilla mesafesi) izlenir. Meme uglari ayrica ice donulik de olabilir
(cokik mamilla), ancak meme blylmeye basladiginda bu goriinim ortadan
kalkar.

GOgus kafesi kalkan sekilli ya da kama sekilli (6ne dogru sivrilmis, ¢ikik) bir
yapisal bozukluk sergileyebilir. Bu bozukluklara sirasiyla kalkan gégus ve gi-
vercin gogus adi verilir. Daha nadir gorilen kunduraci gégsi adli bozuklukta,
g0gis kemigi (sternum) arkaya, omurgaya dogru kaymis olur ve boylece lzeri-
ne bastirimiscasina ice ¢okik bir goriiniim sergiler. Bu tir yapisal bozukluklar
normalde islevsel 6nem tasimaz.

Kemiklerde yapisal bozukluklar

Yukarda deginilen g6gus kafesi bozukluklari kemiklerdeki yapisal bozukluklara
girer. Bu kapsamdaki diger olusumlar asagida kisaca agiklanmaktadir.

Disa kivrilan dirsek de sik goriilen bir olusumdur. Burada, dirsek kemiklerin-
deki bir yapisal bozukluk nedeniyle, kollar tam anlamiyla diiz bir bicimde
ileri uzatilamaz, yanlardan disa dogru biikilurler. Bu bozukluk islevsel bir anlam
tasimaz.

Madelung deformitesi denen olusum, 6nkolun ¢evrilmesini ve el bileginin hare-
ketini kisitlar. ilerlemis diizeyi UTS'li kiz cocuklarinin sadece %7’sinde goriilmekle
birlikte baslangig belirtilerihemen hemen her hastanin rontgen filminde gozlenir
(3). SHOX geninin eksikligine baglh olarak olusan bir kemiklesme bozuklugudur
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(dizostoz). Elin bilekte stingii takih tiifek ucu gibi ¢ikintili durmasina yol acar.
Madelung deformitesinde el biledinin hareket kabiliyeti kisitlanir. Bilekten el
sirtina dogru hareket (arkaya biikme) ve 6nkolu dirsekten agma (abduiksiyon)

‘ g : : ! : 4 ] A

kemiklerce engellenir. Genelde agrisizdir. Bir el bilegi artrozu olusabilir. Made-

lung deformitesi UTS'siz de ortaya cikabilir, 6r. Bir mutasyon veya SHOX geninin
silinmesi s6z konusu ise Léri-Weill sendromundan da s6z edilebilir.

Yine SHOX geni eksikliginden kaynaklanan kisa el tarak kemikleri, hastalar elleri-
ni yumruk yaptiginda fark edilir. Genelde yuziik parmadi tarak kemigi (4. Meta-

karpal) daha kisa olur. Bu bozukluk da islevsel bir mana tasimaz.

Genel olarak el ve parmak kemiklerinin daha kisa ve parmak ucu kemiklerinin
daha genis olusu elleri bir miktar tombul gosterir.

Kaval kemiginin siklikla Gist taraftan egri olusu parantez bacak durusuna yol agar.
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Ullrich-Turner Sendromu’nda, kemiklerin réntgen filminde blyime kikirdaginin
da bulundugu epifizlerde (uzun kemiklerin ug bolgeleri) bir degisiklik goze car-

par. Bu degisiklik de SHOX geni eksikliginden kaynaklanir ve gelisme geriligine,
kemiklerde yukarida deginilen daha kiiglik capli yapisal bozukluklara, islevsel
anlam tasimayan atlas kemigi (istten ilk boyun omuru) kiiciikligiine ve kismen
de diger omurlardaki bicim degisikligine yol acan muhtemelen budur.

Kemik yapisindakibu degisiklikler sonucu UTS'li kiz cocuklarinin kol ve bacaklarinin
govdelerine oranla daha kisa olusu, bir orantisizlik olarak nitelendirilir.

UTS'li kiz cocuklarinda nispeten yeni yontemlerle (pKBT) dl¢tilen kemik yogunlugu
ve sertligi normal ¢cikmakla beraber, ergenlesmenin normalde basladigi yasa gelince
ostrojen etkisinin eksikligine bagl olarak azalir. Ancak dstrojen replasman tedavisi ile
kemik yapisinin ve sertliginin yetiskinlikte de normal olmasi saglanabilir (7).
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Yapisal bozukluk

UTS’de goriilme orani (yaklasik)

Kalp

ikili ana atardamar kapagi % 55
Aortik istmus darlig % 30
Ana atardamar darligi % 15
Aort anevrizmasi % 5
Bobrek

At nali bobrek %10
Cift bobrek havuzcugu % 6
Konum hatalari %6
Bobrek kistleri % 3
Bobrek eksikligi, tek tarafta % 3
Bobrek atardamarlan baskalasimlari % 37
Goz

Antimongoloid g6z kapadi aksi % 51
Epikantus % 32
Ptozis % 46
Sasilik % 11
Hipertelorizm % 10
Kirmizi-yesil renk korligu % 10
KBB boélgesi

Gozle goriilebilen perdeli boyun % 30
Dokunarak anlasilan perdeli boyun % 52
Dustik sac bitisi % 59
Ters yonde ¢ikan sag % 83
Kisa boyun % 64
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Yapisal bozukluk

UTS’de goriilme orani (yaklasik)

KBB bolgesi

Kulak kepcesi displazisi % 56
Distik kulak ¢izgisi % 36
Yuiksek damak % 71
Mikrognati % 45
Retrognati % 32
Deri

Dogum donemi el sirti 6demi % 56
Dogum donemi ayak sirtt 6demi % 76
Kalici el sirti 6demi % 17
Kalici ayak sirti 6demi % 32
Ben % 72
Keloid yara izi % 75
Tirnak bozukluklari % 35-57
Kemikler

Disa kivrilan dirsek % 63
Madelung deformitesi % 14
Kisa bilek kemikleri % 30
Kisa yliziik parmagi tarak kemigi % 45
Carpik bacak % 30
Kalkan gogus % 85
Kunduraci gogsii % 43
Genis mamilla mesafesi % 84
Skolyoz/Kamburluk % 8-13
Gelisme geriligi % 80-100

Tablo Bramswig (Ed.) 2002 (5) dogrultusunda
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Ozbagisiklik hastaliklari

UTS'li kiz ve kadinlarda siklikla 6zbagisiklik hastaliklari goruliir.

Tiroitte gorilen, Hashimoto tiroiditi olarak adlandirnlan hastalikta bagisikhk

sistemi (viicudun enfeksiyonlara karsi savunmasindan
sorumlu sistem) tiroite savas ac¢ip onu imha ediyor.
Bunun sonucunda tiroit islevi kaybi s6z konusu olabiliyor.
Bu hastaligin teshisi icin kan tahliline ek olarak, tiroidin 'z
yapisi ve buyukligini 6lgmeye yardimci olan bir tiroit
sonografisine gereksinim duyulur. Hastaligin tedavisi
ancak tiroit islev kaybi s6z konusu oldugunda uygulanir.

Bunun icin de bir kan tahlili gerekir. Tedavi, glinde bir kez

sabahlari kahvaltidan yarim saat 6nce alinacak L-Tiroksin hapi (tiroit hormonu)
ile gerceklestirilir.

Bagisiklik sisteminin kontrolden ciktigi bir baska hastalik olan ¢Olyaktaysa vi-
cudun bugday glutenine hassasiyeti s6z konusudur. Teshis koyabilmek icin kan
tahliline ve bagirsak mukozasi biyopsisine gereksinim duyulur. Tedavi, gluten
iceren gidalardan uzak durmayi kapsar. Colyak belirtileri ishal, karinda gaz, demir
eksikligi ve benzeri diger eksikliklerdir, zira alinan gidalar bagirsakta artik dogru
diizgiin sindirilemez.

Bu hastaliklarin zamaninda teshis ve tedavi edilebilmesi icin 1-2 yilda bir kan
tahlili yaptirmakta fayda vardir.
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Gelisme geriliginin
tedavisi

Gelisme geriligi sebebiyle doktora goturilen kiz cocuklarinin bircoguna UTS
teshisi konmaktadir. Bu manada gelisme geriligi hastaligin degismez belirtilerin-
den biridir.

Gelisme geriligi nasil tedavi edilir?

Almanya’da UTS'de gelisme geriliginin tedavisinde rekombinant (gen teknolo-
jisiyle Uretilen) buytime hormonu kullanimina ilk kez 1991 yilinda resmi olarak
izin verildi. Asagida ana hatlariyla bu tedavinin nasil uygulandigi, boya ne gibi
etkilerinin olmasi beklenebilecegi ve ne tiir yan etkilerin s6z konusu olabilecegi
Ozetlenmistir.

Biiyiime hormonu nasil verilir?

Blylme hormonu protein temelli oldugu icin hap olarak verilemez, zira prote-
inler daha kana karisma olanagi bulamadan midede ve bagirsakta ¢oztinurler.
Bu ylizden blylime hormonu deri altindan (subkutan) enjekte edilmelidir. Ora-
dan kana karisip etki etmesi istenen yerlere ulasir, yani karaciger ve kemiklere.
Gliniimuzde biiyiime hormonu enjekte etmek icin bagvurulan kalem adli siringa
araclari, hastanin kendisi ya da anne baba tarafindan kolaylikla kullanilabilecek
niteliktedir. Viicudun kendisi de normalde blyiime hormonunu geceleyin
salgiladigi icin enjeksiyon aksam yapilir. Burada kesin saat 6nemli degildir.
UTS'de esasen bir buiyiime hormonu eksikligi s6z konusu olmadigindan, tedavisi
de dengeleyici bir dozdan (giinde viicut kilosu basina 25 ila 35 pg) daha yuksek
bir dozla uygulanir ki ilave bir biiylime etkisi elde edilsin. Giinde viicut kilosu
basina 45 ila 50 pg yasal olarak izin verilen dozdur.
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Tedavi hedefleri nelerdir?

Boyu cocuk yaslarda normal diizeye getirmek

Boyu ergenlesme yaslarinda normal diizeye getirerek ergenlesmenin
vaktinde baslamasina olanak tanimak

Normal yetiskin boyuna ulasmak

Boyu cocuk yaslarda normal diizeye getirmek

Cok sayida arastirma biiylimeyi hizlandirmanin mimkiin oldugunu ortaya koy-
makla birlikte bunlardan sadece 4 tanesi kontrollii ve rastgele nitelikte olup (2)
sadece 1 tanesinde hastalar nihai boya kadar gézlemlenmistir (6). Buna gore
glinde viicut kilosu basina 40 ila 45 pg'lik bir doz boyu cocukluk yaslarinda
uzatabilmekle birlikte her zaman normal diizeye getiremeyebilmektedir. Kendi
yaptigimiz bir arastirmaya gore, 4 yillik biyliime hormonu tedavisi sonucunda
hastalarin ortalama boyu hala 3. persentilin altinda seyretmistir (16).

Boyu ergenlesme yaslarinda normal diizeye getirerek ergenlesmenin vak-
tinde baslamasina olanak tanimak

Tedaviye erken baslamak miimkiinse, 11 ila 13 yaslari arasinda referans alaninin
alt kissmlarinda bir boya ulasilabilir. Ancak ¢cogu arastirmada tedaviye baslama
yasi 8 ila 12 arasinda olup, glincel durumda ergenlesmenin uyarilmasina
baslama yasi siklikla ertelenmektedir. Bizim arastirmamizda ergenlik hormonu
tedavisinin baslangicinda ortalama yas 14 olup, hicbir hastaya 13 yasindan evvel
ergenlik hormonu takviyesi yapilmamistir ve en geg ergenlik hormonu takviyesi-
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ne baslama yasi da 16,9 olarak kaydedilmistir. Ergenlik hormonu takviyesinin ya
da kendiliginden ergenlesmenin baslamasinin ardindan hastalar ortalama 10,8
cm (2,2 ila 25,8 cm arasinda degisen miktarlarda) uzamislardir. Bu, ergenligin
uyarilmasinda dikkate alinmalidir.

Normal yetiskin boyuna ulasmak

Nihai boyun daha uzun olmasini saglamak da miimkuindiir. Nihai boy ortalamada
7 cmkadar gelistirilebilmektedir: kontrolli, rastgele niteliktekibir arastirmaya gore
142,2'den 149,0 cm’e (6). Ulasilan nihai boy cesitli arastirmalarda ortalama 145 ila
155 cm arasinda olmustur (bkz. sayfa 44 - 45'teki tablo). Kendi arastirmamizdaki
boy kazaniminin, tahmin edilen (6ngérilen) nihai boyun ortalama 4,8 cm (-5,1
ila 13,9 cm arasinda degisen miktarlarda) tizerinde oldugu izlenmistir. Nihai boy
ortalamada 152,2 cm olup 142 ila 160,3 cm arasinda degismistir. Ancak sunu
da belirtmeliyiz ki burada verilen doz glinde viicut kilosu basina ortalama 35
pgdir (16). Hollanda'da yapilan, 3 farkli dozaj grubunu iceren bir arastirma, boy
kazaniminin dozajla ilintili oldugunu géstermistir, yani daha yuksek dozlar daha
yiiksek nihai boylara ulasmayr mimkin kilmaktadir. Bu kapsamda glinde viicut
kilosu basina 45 ila 90 ug'lik dozlar uygulanmistir (18). Ote yandan Fransa'dan giin-
cel bir arastirmaya gore glinde viicut kilosu basina 50 pg'in tizerinde bir biiylime
hormonu dozu, UTS ve baska vakalarda uzun vadede yan etki riskini ve uzun vade
etkilerini arttirici nitelik tasimaktadir ve bu nedenle resmi makamlar glinde viicut
kilosu basina 50 pg'in lizerindeki dozajdan kacinilmasini 5nermektedir (10). Nihai
boy ve boy kazanimi gibi detaylarin icerildigi cesitli arastirmalara yonelik verileri
sayfa 44 — 45'teki tabloda bulabilirsiniz.
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Biiyiime hormonu ile biiyiimeye dair prognostik faktorler nelerdir?

Boy kazanimini etkileyen faktorlerin basinda, tedaviye baslama yasi ve boyu
gelir: Hasta ne kadar geng ve kisa boylu olursa boy kazanimi da o kadar fazla
olur. Su da var ki, bllylime hormonu tedavisinden énce normal boya yakin olan
hastalar bu farki bilyiime hormonu tedavisiyle daha ¢cabuk kapatabiliyor ve nor-
mal diizeyde bir nihai boya ulasma sanslari tedaviyle daha yiiksek oluyor. Dozaj
da ayni sekilde 6nemlidir ve resmi makamlarca izin verilen dl¢tide olabildigince
yuksek diizenlenmelidir (14). Biiyiime hormonuna cevap vermeyi etkileyen bir
diger faktor, d3-bliyime hormonu reseptor polimorfizmidir (blyiime hormo-
nu reseptoriiniin genetik cesitlemesi). Belli bir biyime hormonu reseptori
degiskesine (d3/d3) sahip hastalar, baska degiskeye (fl/fl ya da d3/fl) sahip hasta-
lara kiyasla daha iyi cevap vermekte, bdylece biylime farkini daha iyi kapamakta
ve daha iyi bir nihai boya ulasabilmektedir (4).

Tedaviye ilk yillarda verilecek cevap, bir tahmin modeli yardimiyla hesaplanabilir.
Bu model, tedavi baslangicindaki yas, kilo ve boy ile bliyime hormonu dozaiji
ve anne baba boy ortalamasi gibi 6ngoriict faktorleri dikkate almaktadir. Bu
faktorler bliylime hormonu tedavisine verilen farkli cevaplarin %46'sin1 6ngor-
mektedir (14).

Biiyiime hormonu tedavisinin ne gibi yan etkileri vardir?

UTS hastalarinda, zaman zaman (1/100-1/1.000), &r. bacaklarda yahut el ve
ayak sirtlarinda dokuda su toplanmasi gordlebilir, ciinkii biiyime hormonu,
suyu vicutta tutma 6zelligine sahiptir. Genellikle biyime hormonu aliminin
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ilk aylarinda gorilen el ve ayak sirtlarindaki sisikler cogu zaman hafif nitelikte
olup kendiliginden gecer. Nadiren (1/1.000-1/10.000) kafada da su toplanabi-
lir ve bunun sonucunda surekli bas agrilarina yol acan, iyi huylu kafa ici basinci
diye de anilan psédotimor serebri gorilir. Teshisi, g6z dibi gorintiilemesiyle
ve duruma goére emar ve beyin-omurilik sivisi ponksiyonu (lombar ponksiyon -
LP) yardimiyla yapilan bu semptom, biiyiime hormonunun kesilmesiyle birlikte
ortadan kalkar. Biz biiyiime hormonunu 4 haftalik bir siirecte 3 adimda azar azar
dozlayarak 6dem olusumunu 6nleme yoniinde gayet basaril olduk.

UTS'li hastalarda biyiime hormonu zaman zaman (1/100-1/1.000) uy-
luk basindaki blylme kikirdaginin gevsemesine yol acabilir. Blylmenin
hizlandinlmasi nedeniyle yasanan bu gelisme kendisini bacak agrilariyla bel-
li eder ve rontgen filmiyle teshis edilir. Tedavisi, ortopedist gozetiminde, uyluk
basinin sabitlenmesiyle gerceklesir.

UTS'li cocuklarda biiyime hormonu tedavisi siirecinde el ve ayaklarda fazla
blylime gozlemlenmistir. Ancak sunu da eklemeliyiz ki UTS'li hastalarda ellerin
ve ayaklarin biiyime hormonu tedavisi olmaksizin da nispeten biiyik oldugu
go6zlenmektedir.

Nadiren (1/1.000-1/10.000) alerjik temelli dokiintii (egzantem) goriiliir. Cogu kez,
alerji bllyiime hormonunun kendisine degil, belli bir ¢6zlicii veya koruyucu mad-
deye karsidir. Bu durumda, s6z konusu maddeyi icermeyen bir preparat temin
edilir. igne yerinde olusan lokal kizariklik dnemsizdir, genelde birkac giine kay-
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bolur. Yine nadir olmakla beraber, bozuk glikoz toleransli hastalarda tip 2 diyabet
glindeme gelebilir, zira bliylime hormonu kan sekeri diizeyini arttirma 6zelligine
sahiptir. Ancak, tedavi 6ncesinde bozuk glikoz toleransi olasiligi sifirsa, tedaviyle
diyabetin tetiklenmesi de ¢ok zayif bir olasiliktir. Blylime hormonu tedavisi siire-
since yilda ortalama bir defa kan sekeri seviyesi ve insiilin olctirilmesi dnerilir.

igne yerinde meydana gelebilen morluklarin énlenemedigi olabilir. UTS'li
hastalarin biiylime hormonu aldi§i 2 arastirmada en sik bildirilen sikayetler gribal
enfeksiyon, bademcik iltihabi, orta kulak iltihabi ve siniizit gibi solunum yollari
enfeksiyonlarina ilaveten eklem agrilari ve idrar yolu enfeksiyonlari olmustur. Bu
sikayetlerin kokeni blylime hormonu tedavisinden ziyade UTS'nin kendisinde-
dir. Hastalarin tedaviyle gercekten ilgi kurulabilecek tek sikayeti eklem agrilari
olabilir.

Dolayisiyla hastalarin bilyiime hormonu tedavisini gayet iyi kaldirdigi séylene-
bilir.
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Ozet

Buylume hormonu tedavisi deri altindan kalem adi verilen bir cihazla tercihan
gece yatmadan hemen 6nce uygulanir. Glinde viicut kilosu basina 45 ila 50
pg 6nerilen dozdur. Bu tedaviyle agir yan etkilere maruz kalmaksizin ortalama
7 cm kadar boy kazanimi mimkiindir, hatta hastalarin bir kismi normal boya
kavusmaktadir. Dogru zamanda baslanan bir tedavi ile ergenlesme de vaktinde
uyarilabilir.

Oksandrolonla tedavi

UTS'li hastalarda biiylimeye ivme kazandirmak icin basvurulan bir baska mad-
de de oksandrolondur. Burada, biyimeyi hizlandirici bir etkisi olan, ancak
erkeklesmeyi tetikleyici yan etkisi de olan yapay bir erkeklik hormonu (androjen)
s6z konusudur. Bunun manasi, ses kalinlasir, sivilceler ¢ikar ve karaciger degerleri
yukselebilir. Bu ylizden biz artik biiylimeyi destekleyici bir tedavide bu maddeyi
tercih etmiyoruz.
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Cinsiyet hormonlari
ile tedavi

UTS’li kiz cocuklari neden bir 6strojen (kadin cinsiyet hormonu) tedavisine
ihtiyac duyuyor?

UTS'li kiz gcocuklarinin cogunun gelisim siirecinde, yumurta huicrelerinin de-
jenere olmasi (korelmesi) ve bu ylizden bircok hastada daha dogumdan iti-
baren yumurtalik bulunmamasi isiginda, UTS'li hastalarin yaklasik %90'inda
ergenlesme (kadin olma) yapay kadin cinsiyet hormonlariyla tetiklenir. Ostrojen
hap seklinde, artan dozajla, 2 yillik bir stire boyunca verilir. Bu sayede gogsiin ve
rahmin buylyerek nihayetinde yetiskin bir kadininki gibi olmasi saglanir. Bun-
dan sonra bir bagka hapla 6strojen ve gestajen (bir steroit hormonu) beraber
verilebilir, dyle ki, haplarin bir kismi yalniz 6strojen, diger kismi ise hem 6strojen
hem de gestajen icerir. Gestajenler rahimde olusturulup daha sonra atilarak adet
kanamasina olanak taniyan bir simuk dokunun uretimini Ustlenirler. Haplar 4
haftalik ritimle periyodik olarak alindigi icin diizenli bir adet kanamasi mimkin
olur. Ostrojen ve gestajenle replasman tedavisi icin izin verilen preparatlar ge-
nellikle gebelik onleyici ilac lisansina sahip olmadiklarindan, dogum kontrolii
hedeflendigi durumda doktorun baska birtakim preparatlar yazmasi gerekecek-
tir. Ote yandan, esasinda UTS'li genc kizlarin cogunda dogum kontroliine gerek
olmaz, zira ortada déllenebilecek yumurta da yoktur. Yine de gebelik onleyici
etkisi olan bir preparat mantikh olacaktir.
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Ostrojen tedavisi gdgiis gelisimi icin gerekli olmakla beraber, fazla yiiksek bir
dozla baslanmamalidir. Aksi takdirde fazla hizli meme buyimesi sonucu bo-
rumsu (tibdler) meme olusabilir. Ostrojeni gerekli kilan bir baska neden kemik
gelisimidir. Ostrojen eksikliginde kemiklere yeterince mineral yerlestirilemez. Bu
da osteoporoza (kemik erimesi) neden olur (9).

Son olarak 0strojenler, biiylime kikirdaklarinin kapanmasina ve bdylece
blylimenin tamamlanmasina etki eder. Bu ylizden de 6strojenle replasman (ika-
me) tedavisine ne zaman baslanacagini iyi tartmakta fayda vardir. Ostrojen teda-
visine baslanmasi ile birlikte yaklasik 10 cm’lik bir biiylime beklenebilecedi ispat
edilmistir (16). Buna gore Ostrojen tedavisinden 6nce uygulanan bir blylime
hormonu tedavisinin hedefi, makul bir yasta makul bir boya ulasmak olmalidir ki
Ostrojen tedavisine de vaktinde baslanabilsin. Kiz ¢cocuklarinda ergenlik ortala-
ma 11 ila 12 yaslarinda baslar. Benim deneyimime gore, dstrojen ikamesi igin 14
yas sonrasini beklemenin pek bir anlami yok, zira hastalar ergenlesememekten
de muzdarip olmaktalar, Ustelik de gelisme geriliginden daha fazla. Tabii bu
konu, doktorla hasta ve anne babasi arasinda 6zel olarak gorusulebilir.
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Ostrojenle ikame semasi

Preparat

S Alma dizeni Siire

2 mg fem JENAPHARM hapi)

0,25mg her glin 1.aydan 6. aya
0,5mg her giin 7.aydan 12. aya
1mg her glin 13.aydan 18. aya
1,5mg 3 hafta her giin, 19. aydan 24. aya

sonra 1 hafta ara

Femoston 2/10 mg

(2 mg Estradiolvalerat
ve 10 mg Didrogeste-
ron icerir)

14 giin, glinde 1 kez
kiremit rengi bir hap
(Estradiol), sonra 14
glin, glinde 1 kez sari
bir hap (Estradiol ve
Didrogesteron)

25. aydan itibaren
surekli
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Duizenli kontroller
ve tedaviler

Hangi diizenli kontroller ve baska hangi tedaviler gerekli?

Buyume hormonu tedavisi sirasinda ve 0Ostrojen tedavisi basladiktan sonra
da cocuk endokrinologuna yilda iki kez kontrole gidilmelidir. Orada yapilacak
kan tahlilinde 6lcllen, blylime hormonuna bagimli faktorler normal seviyeyi
asmamaldir. Ayrica duzenli (yilda bir) tiroit hormonu kontrolleri de gerekli-
dir. Eger Hashimoto tiroiditi s6z konusu olursa bir tiroit hormonu (L-Tiroksin)
tedavisi de gerekecektir. Burada dikkat edilmesi gereken hususlar, L-Tiroksin
haplarinin sabahlar kahvaltidan yarim saat 6nce alinmasi ve hep ayni iireticinin
preparatlarinin kullanilmasidir. Zira farkli preparatlar farkli etkinlikte olacaktir.
Ostrojenle ikame tedavisi s6z konusu olursa karaciger degerleri diizenli olarak
kontrol ettirilmelidir. ikame tedavisi nedeniyle karaciger degerlerinin yiiksek
cikmasi durumunda, karacigerde Ostrojen derisiminin daha az olmasina olanak
taniyan ostrojen bandi tedavisine gegilmesi 6nerilir.

Colyaki zamaninda teshis edebilmek icin, kan daha uzun araliklarla (yaklasik 2
yilda bir) ¢olyaka 6zgu antikorlara karsi kontrol edilmelidir.

Kardiyolog

Kalbinden ameliyat olmus hastalarin ne sikhkta kardiyolojik kontrolden
gececegini kardiyolog belirler. Genelde yilda bir kontrol yeterli olur. Tim UTS
hastalari, daha yuksek ana atardamar yirtilmasi riski ve daha yiiksek tansiyon
1siginda yetiskinlikte diizenli olarak, 2 yilda bir kardiyologa gortinmelidir.
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KBB doktoru

UTS'li hastalarda orta kulakta sivi birikimine ve orta kulak iltihabina dayali so-
lunum yollar enfeksiyonlarinin daha sik olusmasi isitme bozukluklarina yol
acabilecedi icin yaklasik 2-3 yilda bir, isitme testi iceren diizenli KBB muayeneleri

onerilir.

Tablo: Diizenli Kontroller

sikligi (doktor tarafindan

Kontrol R S
aksi 6nerilmedigi siirece)

Blylme hormonu ya da

Gocuk endokrinologu muayenesi Ostrojen tedavisinde yilda 1-2 kez

Kan tahlili: IGF-1, karaciger

y AT L Blylme hormonu ya da
degerleri, tiroit degerleri, tiroit y 4

Ostrojen tedavisinde yilda 1-2 kez

antikorlari

Kan tahlili: ¢olyaka 6zgii antikorlar 2 yilda bir
KBB doktoru 2-3 yilda bir
Kardiyolog 2-3 yilda bir
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UTS'li bir hastanin biiyiime hormonu tedavisi ve &strojen ikamesi ile biyiimesi




Yetiskinlikte durum

Kadinlar Ullrich-Turner Sendromu ile nasil yasiyor?

Japonya'da Okada et al. 1994 (11) tarafindan yapilan bir arastirmaya gére UTS'li

yetiskin Japon kadinlar icinde Universiteye gitme orani, diger kadinlardan yuik-

sek.ise girme oranlarindaysa toplumun geri kalanindan farklilik gézlenmemekte.

UTS'li 12 hastanin sadece 7’sinin isinden memnun oldugu tespit edilmis. UTS'li

kadinlarin yarisi omuz gerginliginden sikayet ederken, 20 hastanin 7’si bedenine

yonelik, 6's1 ise evlilige yonelik endiseler tasiyor. UTS'li 20 hastanin sadece 4'Giniin
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evli olmasi, evlilik oraninin toplumun
geri kalanindan disik oldugunu
isaret ediyor. UTS'li bekar kadinlarin
yarisi anne babalariyla yasarken yine
hastalarin yarisi gelisme geriligine
bagl olarak uygun ayakkabi ve kiyafet
bulmakta zorlaniyor. Arastirmacilar
bulgularn soyle 6zetliyor: UTS'li hasta-
lar iyi egitimli, ayrica UTS’siz kadinlar
gibi calisiyorlar, ancak bedenleri ve
evlilik konusunda endiselere sahipler.

Amundson et al. 2010 (1) hastalarin
blyime hormonu tedavisi
sonrasindaki yasam kalitesini incele-
di. Buna gore UTS hastalarinda sosyal
tecrit toplumun geri kalanina kiyasla



daha sik goriilmekte. Ote yandan, 5,1 cm boy kazanimi saglayan bir biiyiime hor-

monu tedavisine ragmen UTS hastalari daha az aci ve agn sikayetinde bulunuyor
(her giin igne olduklari halde). Bunlarin disinda, endiseler, depresif ruh hali, huzur,
otokontrol, genel saglik durumu ve zindelik bakimindan yasam kalitesinde toplu-
mun geri kalanina kiyasla pek bir farklilik gézlenmemekte.

Dolayisiyla, UTSle yasamanin pekala miimkiin oldugu soylenebilir. Yillar stiren
bir biiyiime hormonu tedavisiyle gelen boy kazaniminin yasam kalitesine bir et-
kisi olup olmadig: ise kisiden kisiye epey degismektedir ve ayrica arastiriimasi
gerekmektedir. Ancak her haliikarda biliyiime hormonu tedavisi kiz cocuklarin
bir bélimlnin normal boya ulagsmasina olanak tanimaktadir. Bugiine dek kalici
yan etkiler gozlenmeksizin.
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Bliyume hormonu
tedavisi - Bir deneyim

Biiyime hormonu tedavisi — bu konu hala kafami kurcaliyor mu? Neticede
benim icin 10 yil geride kalmis bir konu. Tamam, artik sik sik diisinmiyorum
tabii, ama igneler olmasaydi herhalde bugiinkii ben olamazdim, bugiln
gittigim yoldan da gidemezdim. 1,58'lik boyumla hala kisa boylu insanlar
arasinda sayilirnm, ama iste hepsi o kadar. Annem veya babam kisa boylu
olmadigi igin (1,65; 1,85) tedavi etkisini gosterebildi. Ablamla abimin yaninda
kisa boylu kaliyorum tabii. Ablam 1,75, abim 1,89 boyunda. Ama ulastigim
boy bana yetiyor.

Oykilyli basindan alayim. Bana UTS teshisi kondugunda heniiz 8
yasindaydim. Annem ve babam kararini derhal biiylime hormonu tedavisin-
den yana kullandi. Dokuzuncu yas glinimden iki ay sonra ilk ignemi cocuk
kliniginde yaptirdim, yapilisini 6grenmek amaciyla. Beni neyin bekledigini
cok merak ettigimi hatirhyorum. Korku duydugumu séyleyemem. Nihayet
boyum daha da uzayacakti. Bir cocuk olarak bundan hi¢ kusku duymuyor-
dum. Evdeki ilk ignemi babam yapti. Biraz canim acidi orada, o yilizden de
daha sonraki ignelerimi hep kendim yaptim. Bu sayede kontrol elimde olu-
yordu ve igne yerini daha iyi belirleme sansim oluyordu. Ayrica baskalarina
bagimli olmamak da 6zglivenimi pekistirdi. Bu ,cesaret”im icin aldigim
Ovgl gururumu oksuyordu.
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ik yillarda daha cok bacagimin st kismindan igne yapiyordum. Bir siire son-
ra karni tercih etmeye basladim ¢linki cildim hep ayni yerden igne olmaktan
hassaslasmisti. Bu sekilde o bolge biraz nefes aldi ve artik acimaz hale geldi.

igne giindelik yasantimi nasil etkiledi? Bence pek etkilemedi. O birkac dakika,
aynidis fircalama gibi, rutinlesti. Benimle ayni sehirde yasayan birarkadasimda
kalmak istedigimde ya evden gitmeden ignemi yapiyor, ya da sonra igne icin
tekrardan eve ugruyordum. Baska bir sehirde yasayan yakin bir arkadasimda
aklima esince kalmak ise ancak annem veya babamin beni arabayla gotiire-
bilecek durumda olmasi halinde miimkiin oluyordu. Bunu glinligiime soyle
dustiim: ,ignenin beni rahatsiz eden yani, Ulrike'de kalmak istedigimde zor-
luk yaratmasi, ¢ciinkii annem her zaman buna vakit ayiramayabiliyor. Bunlar
biraz da hayal kirikligina ugrayan bir cocugun sozctikleri, 6yle degil mi?

Evden uzun stre uzak kalma durumu ise 6nceden planlanmak zorundaydi,
zira ilacin buzdolabinda muhafaza edilmesi gerekiyordu. 1996'da ailecek ara-
bayla ispanya’ya giderken yanimiza, arabanin cakmak géziine takilabilen bir
sogutucu almistik. Kamp yerinde de, tanidiklarimizin karavaninda buzdolabi
bulunuyordu.
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Tabii, sinif gezilerinde de igneyi yanima almak zorundaydim. Dordiincu
siniftayken sinif 6gretmenim ignenin nasil yapildigina bakmisti. Zaten igneyi
kendime hep ben kendim yapiyordum. Altinci siniftan itibaren sinif gezilerin-
de merak edip de bakan kalmadi.

Yillar bu sekilde akip gecti. 2000 yilina gelince biiylime kikirdaklarim hemen
hemen kapandigi icin tedavinin bir manasi kalmamisti artik. Aralik’ta son
ignemi oldum. O dénemde liniversitede olan ablama bir SMS gelmisti o ara.
Ablamin cevabi da asagi yukari séyle olmustu:,italya’ya yolculuk ne zaman?”
Interrail ile bir tren seyahati yapmak istiyorduk. Artik buzdolabina bagimli da
degildik. Planlamaya koyulduk ve 2001 yazina trenle iki hafta italya’y1 gezdik
(Venedik, Floransa, Roma, Siena, Pisa). O tatilin bende ayri bir yeri vardir.

Baska tiirlii bir seydi. Dogruya dogru: ,ignenin bitisini” kutlamanin heyecani
olmasa o seyahat gerceklesmezdi. Ben daha on alti yasindaydim ve bu 6zel
vesile olmasaydi belki de annemlerden bu seyahatin iznini koparamazdik.

Simdi artik yirmi alti yasindayim ve boyumu birkag santimetre daha uzatma
firsatini buldugum icin mutluyum, ¢iinki ikinci siniflardan kisa boylu olmak
heniiz kariyerinin basindaki bir 6gretmen icin pek de kolay olmayacakti her-
halde.
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Tedavi bende yan etkisiz ve sorunsuz gerceklesti. Bir cocuk igneden ¢ok kor-
kuyorsa tabii psikolojik yiikin fazla olmamasini ve azaltilmasini gézetmek
gerekli olacaktir. Su var ki, bliyiime hormonu tedavisi lehine veya aleyhine

verilen karardan bagimsiz olarak, bir cocugun 6zgiivenini pekistirmenin,
teshisi hazmetmesine her haliikarda katkisi olacaktir. Clinkii o birka¢ santim
artis teshisi ortadan kaldirmiyor. Zamanla hasta icin baska konular 6n pla-
na ¢ikmaya basliyor, cocuk sahibi olamama gibi. Ama o baska bir konu. Tum
anne babalara ve hastalara karar siirecinde basarilar dilerim.

Jessica, yas 27
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Buyume hormonu
tedavisiyle boy kazanimi

Tedaviye A Boy Nihai
Arastiran SEEE Ulke baslama LT kazanimi boy
sayisl dozu
yasi (ng/kg/gtin) cm cm
Massa 1995 45 Hollandali 12 57 2,6 (5,3%) 152,3
Rochiccioli et al. 1995 17 Fransiz 12,75 35 ~8 147,7
van den Broeck et al. 1995 56 Cesitli 11,7 57 29 150,7
van den Broeck 1995 22 Cesitli 11,7 57 3 148,5
Pasquin et al. 1996 18 italyan 13 47 0 147,6
Taback et al. 1996 17 Kanadali 10,2 50 0 148
Chu 1997 26 iskog 11,6 36,5 0,68 142,6
Carel et al. 1998 17 Fransiz 1 43 52 148,3
Carel et al. 1998 12 Fransiz 10,2 100 10,6 155,3
?;;g”'vwmakis etal. 35 Yunan 15 36 2,1% 146,1
Plotnick 1998 622 Amerikali 129 47 6,4 148,3
Rosenfeld et al. 1998 17 Amerikali 9,1 53,5 84 150,4
Sas etal. 1998 9 Hollandali 13,3 67 7,6 154,3
Sas et al. 1998 10 Hollandali 13,8 67 51 156,5
Betts et al. 1999 52 ingiliz 10,7 37 4,15
Cacciari et al. 1999 47 italyan 12,6 ayil 56 1485
boyunca 47,5
Cacciari et al. 1999 17 italyan 11 47,5 34 146,1
Cacciari et al. 1999 51 italyan 12,4 Sg:f:‘ 42;5 14 145,6
Cacciari et al. 1999 10 italyan 10,8 47,5 14 143
Cacciari et al. 1999 47 italyan 12,6 47,5 56 148,5
Hochberg et al. 1999 25 israilli 10,7 39 4,7 147,3
Sas etal. 1999 10 Hollandalh 79 45 12,5 158,8
Sas etal. 1999 10 Hollandali 8,6 67,5 14,5 161
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Tedaviye A Boy Nihai
Arastiran SEEE Ulke baslama LT kazanimi boy
sayisl dozu
yasi e cm cm
Sasetal. 1999 12 Hollandali 8,1 90 16 162,3
van den Broeck et al. 1999 136 Cesitli 12,9 57 3,7-4,7
Chernausek et al. 2000 26 Amerikall 9,6 53,5 51 147
Chernausek et al. 2000 29 Amerikali 9,4 53,5 84 150,4
Chernausek et al. 2000 51 Amerikali 12,7 53,5 47 148,5
Schweizer et al. 2000 33 Alman 11,8 357 4,8 152,2
Reiter et al. 2001 344 Amerikah 11,7 47 6,4 149,9
Reiter et al. 2001 127 Amerikali 1" 47 4,6 1489
Quigley et al. 2002 99 Amerikali 10,9 38,5ila 51 yaklasik 7 148,7
Ranke et al. 2002 188 Alman 11,7 42 6 152,2
Stahnke et al. 2002 7 Alman 11,5 44 36 151,7
Gault et al. 2003 29 iskog 10,1 57 151,1
Gault et al. 2003 26 iskog 12,1 0,6 142,6
Massa 2003 148 Belgikal 11,6 48,5 151,8
Massa 2003 38 Belcikali 11,5 48,5 151,3
van Pareren et al. 2003 19 Hollandali 6,5 45 11,9 157,6
van Pareren et al. 2003 20 Hollandali 6,9 67,5 15,7 162,9
van Pareren et al. 2003 21 Hollandali 6,5 20 16,9 163,6
Ej:ﬁft';: GH advisory 61 Kanadall 103 43 7,3 149
Soriano-Guillen et al. 2005 704 Fransiz 11,9 37 8,5 149,9
Bechtold et al. 2007 65 Alman 3,3% 150,6
Blum et al. 2009 158 Cesitli 10,9 44 yaklasik 7 151,4
Gaultetal. 2011 99 ingiliz 6,6 48 151,4

*Tedavi gérmeyen bir kontrol grubuna kiyasla boy kazanimi



Sozluk/
Tanimlar

Androjen
Anevrizma

Aort

Aortik istmus darhig:
Atlas

Bagisiklik sistemi
Cizgi gonatlar

Disa kivrilan dirsek
Displastik

Dizostoz

DNA

Egzantem

Ekokardiyografi

Elektrokardiyografi, EKG

Epifizler

Epikantus

Ergenlik
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Erkeklik hormonu

Kan damarlarinin genislemesi
Ana atardamar

Ana atardamarda daralma

Ustten ilk boyun omuru
Savunmadan sorumlu sistem

Bag dokuya dénlismis esey bezleri
Kollarin diiz degil, capraz aciimasi
Bozuk sekilli

Kemiklesme bozuklugu
Deoksiribontkleik asit

Dokiintl

Kalp ultrason muayenesi

Kalp dalgalarinin iletimi

Uzun kemiklerin ug bolgeleri

GOz kapaginin orak seklinde katlanmis
olmasi durumu

Cinsel olgunlasma



Gestajen

Glikoz toleransi

Gluten

Gonat disgenezisi
Gonatlar

ikame tedavisi
Kardiyolog

KBB doktoru
Klitoris
Kromozomlar

Orantisizhik

Ozbagisikhik hastaliklan

Lombar ponksiyon
L-Tiroksin
Mamilla

Mikrognati

Bir steroit hormonu

Viicudun, karbonhidrat ytklemesine kan
sekeri ylkselmeksizin tepki verme kapasitesi

Yapistirici bugday proteini

Esey bezlerinin kusurlu gelisimi

Esey bezleri

Replasman tedavisi, yerine koyma

Kalp uzmani

Kulak-burun-bogaz doktoru

Bizir

Kalitsal bilgi tastyicilar

Govde ile kol ve bacaklarinin orantisiz olusu

Bagisiklik sisteminin asiri tepki vermesinden
kaynaklanan hastaliklar

igneyle beyin-omurilik sivisi alma
Tiroit hormonu
Meme ucu

Fazla kiiclk alt cene
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Odem
Ostrojen
Persentiller
pKBT

Ptozis
Rekombinant
Retrognati

Septumda kusurlu olusum
SHOX geni

Subkutan

Tiroidit

UTS

Uyarilma
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Dokuda su toplanmasi

Kadinlik hormonu

Siniflama yuzdeleri

Periferik kantitatif bilgisayarli tomografi
Ust gz kapadi distkligi

Gen teknolojisiyle Uretilen

Fazla geride alt cene

Kalbin sag ve sol tarafini ayiran duvarda kusurlu
olusum, kalpte delik

X veya Y kromozomunda biiylime icin
onemli gen

Deri altindan
Tiroit iltihabi
Ullrich-Turner Sendromu

Tetiklenme, baslatilma
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