Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Dergisi 2007; 50: 44-46

Vaka Takdimi

Turner sendromu ve ¢olyak hastalig1 birlikteligi:
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SUMMARY: Canan O, Ozgay F, Kinik ST, Anuk D. (Department of Pediatrics,
Baskent University Faculty of Medicine, Ankara, Turkey). Celiac disease in
a patient with Turner syndrome: a case report. Cocuk Saghigi ve Hastaliklar1
Dergisi 2007; 50: 44-46.

Turner syndrome is a genetic disorder characterized by certain phenotypic
features and abnormalities in the X chromosome. There is a close relationship
among chromosomal abnormalities, autoimmune disease, and immunological
disorders. Celiac disease, Hashimoto thyroiditis, type 1 diabetes mellitus, and
inflammatory bowel diseases are the most common autoimmune diseases in
Turner syndrome. Serological markers of celiac disease should be periodically
performed in patients with Turner syndrome. Herein, a case of Turner
syndrome associated with celiac disease is reported.
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OZET: Turner sendromu, tipik fenotipik 6zellikler ve X kromozomunun sayisal
veya yapisal anormallikleri ile karakterize genetik bir hastaliktir. Kromozomal
anormalliklerle otoimmiin hastaliklar ve immiinolojik bozukluklar arasinda
yakin iliski saptanmistir. Turner sendromu ile en sik iligskisi olan otoimmiin
hastaliklar ¢olyak hastaligi, Hashimoto tiroiditi, tip 1 diyabetes mellitus ve
enflamatuar bagirsak hastaliklaridir. Turner sendromlu hastalarin izleminde
¢Olyak hastaligi serolojik incelemeleri hastaligin klasik isaretleri olmasa bile
rutin ve periyodik olarak yapilmalidir. Bu yazida, Turner sendromu ve izleminde
¢Olyak hastaligr tanisi alan bir kiz ¢ocugu sunulmustur.

Anahtar kelimeler: Turner sendromu, ¢olyak hastalif.

Turner sendromu (TS), tipik fenotipik
ozellikler ve X kromozomunun sayisal veya
yapisal anormallikleri ile karakterize genetik
bir hastaliktir. Turner ve Down sendromu
gibi kromozomal anormalliklerle otoimmiin
hastaliklar ve immiinolojik bozukluklar arasinda
yakin iligki saptanmistir!. Turner sendromu ile
en sik iligkisi olan otoimmiin hastalik ¢olyak
hasatligidir?. Bu makalede TS ve izleminde CH
tanist alan TS’li bir kiz ¢ocugu sunulmustur.

Vaka Takdimi

Besbucuk yasinda kiz hasta biiylime geriligi
ve istahsizlik yakinmasiyla ile hastanemize
getirildi. Beraberinde kusma, ishal, kabizlik
ve karin agris1 gibi sikayetleri yoktu. Dogum
agirligt 2300 gr olan hastanin 6zge¢mis ve
soygecmisinde Ozellik yoktu. Hastanin agirligi
11.5 kg, boyu 94 cm (liglincii persentilin altinda)

ve boya gore agirlig1 standardin %82’si idi. Fizik
muayenesinde, diisiik sag-alin ¢izgisi, kisa ve
kalin boyun, gogiis kafesinde genislik, meme
baslar1 kii¢lik ve birbirinden uzak yerlesimli,
dordiincii metakarpta kisa-kiint goriiniim,
el ve ayak tirnaklarinda hipoplazi ve kubitis
valgus deformitesi saptandi. Dis genital yapisi
ve mental gelisimi normaldi. Periferik kan
orneginde kromozom analizi 45 XO idi ve
Turner sendromu tanisi kondu. Radyolojik
incelemelerinde abdominal ultrasonografisinde
sol bobrek toplayici sisteminde orta derecede
dilatasyon saptandi ve iiretero-pelvik (UP)
darliga sekonder oldugu diisiiniildii. “Voiding”
sistolireterografi, bobrek sintigrafisi ve
ekokardiyografi normaldi.

Laboratuvar incelemelerinde, demir eksikligi
anemisi (hemoglobin 11 gr/dl, MCV 70 fl,
RDW %19.1) saptandi. Aglik kan sekeri, serum
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elektrolitleri, bobrek ve karaciger fonksiyon
testleri normaldi. Tiroid hormon diizeyi
normaldi. Tiroid antikorlar1 negatif bulundu.
Basvuru aninda, anti-gliadin IgG antikoru
pozitif, antiendomisyum antikor (EMA)
negatif, plazma IgA diizeyi normaldi. Insulin-
like growth factor-I (IGF-I) diizeyi diisiik
(49.7 ng/ml; 118-678 ng/ml); ve klonidin ve
L-dopa ile bliyiime hormonu (BH) stimiilasyon
testine BH yanit1 yetersizdi. Biiylime hormonu
uyarl testine alinan yanit yetersiz olmasina
ragmen yillik biiylime hizinin sinirda (4.5 cm/
yil) olmasi nedeniyle biiyiime hormonu tedavisi
ertelendi. Izleminin 15. ayinda tekrarlanan EMA
1/40 titrede pozitif bulundu. Bu dénemde
ishal, kusma ve karin agris1 yakinmasi yoktu.
Ust gastrointestinal endoskopide duodenal
pililerde ¢entiklenme ve 6dem gorildi ve
duodenal biyopside lamina propriada belirgin
lenfoplazmositer enflamatuar hiicre reaksiyonu
oldugu, ¢cogu alanda villus paterninin ortadan
kalktig1 ve kriptlerde ¢ok az hiperplazi oldugu
(Marsh tip-IIIb) saptandi. Colyak hastalig1 tanisi
konulan hastaya glutensiz diyet baslandi.

Tartisma

Otoimmiin hastaliklar ile kromozomal
anomaliler ve immiinolojik bozukluklar arasinda
yakin iliskili oldugu bilinmektedir. Ozellikle
Down sendromu ve TS’de otoimmiin hastalik
prevalans: yiiksektir2. Baska bir ¢alismada,
X kromozomu {izerindeki yapisal ve sayisal
anomalilerle CH ve enflamatuar bagirsak
hastaligi (EBH) arasinda yakin iliski oldugu
gosterilmistir®. Turner sendromu ile yakin iligkili
olarak bilinen diger otoimmiin hastaliklar siklik
sirasina gore; CH, Hashimoto tiroiditi, tip 1
diyabetes mellitus, EBH, juvenil romatoid artrit,
otoimmiin hepatitler, primer sklerozan kolanjit
ve immiintrombositopenidir. Vakamizin CH
disindaki diger otoimmiin hastaliklar agisindan
yapilan serolojik tarama testleri negatifti.

Epidemiyolojik calismalarda TS’li hastalarda
CH seroprevalansi farkli serilerde %2.2-8.1
olarak bulunmustur. Ulkelere gére Polonya’da
%4.2 (2/48), italya’da %8.1 (16/199) ve %6.4
(25/389), Isve¢’te %4.5 (4/87) ve Kanada’da
%2.2 (1/45) olarak rapor edilmistirl,7.8.
Ulkemizde yapilmis genis serili prevalans
calismasi yoktur; ancak 38 TS’li ¢ocugun
11’inde (%29) en az bir ¢dlyak antikoru pozitif
bulunmus, ancak intestinal biyopsilerinde CH
bulgusuna rastlanmamaistir®.
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Colyak hastalig1 ile TS karyotip iliskisinin
incelendigi calismalarda, TS’nin non-mozaik
grubunda ¢6lyak antikor siklig1 anlamli diizeyde
yiiksek bulunmustur. Doganci ve arkadaslarinin?®
calismasinda en az bir ¢olyak antikoru pozitif olan
11 TS’li hastanin 10’unun (%91) non-mozaik
formda oldugu bildirilmistir. Vakamizin karyotip
analiz sonucu da non-mozaik formdu.

Bonamico ve arkadaslari® TS’li hastalarin
%40’1nda klasik ¢olyak semptomlar: oldugunu
ve ilk basvuruda tani alabildiklerini, %32’sinin
atipik semptomlu, %28’inin ise sessiz hastalik
formunda oldugunu bildirilmislerdir. Vakamizin
da ilk bagvurusunda biiyiime geriligi disinda tipik
CH bulgusu yoktu ve EMA IgA negatifti.

Colyak hastaligimin patogenezinde HLA genlerinin
6nemli rol oynadigr bilinmektedir?. Hastaligin
ozellikle HLADQ2 (%82-100) ve DQS8 ile
yakin iliskisi oldugu gosterilmistir210. HLADQ2
bulunmayan hastalarin ¢ogunda DQ8 pozitif
saptanmistir’. DQ2 ve DQ8’in yiiksek duyarlilik ve
diistik 6zgiinltige sahip oldugu, ayrica diistik pozitif
prediktif ve ¢ok yliksek negatif prediktif degeri
oldugu bulunmustur?. Zhong ve arkadaslari!!,
Irlanda’da 15 aile iizerinde CH ortaya cikmasinda
rol alan HLA dis1 gen bolgelerini belirlemek icin
yaptiklar1 arastirmada kromozom 3, 5, 6, 7, 11,
13, 15 ve 22 iizerindeki gen bolgeleriyle hastalik
arasinda iligkili bulunmustur. Colyak hastaligi
tanisinin siipheli oldugu durumlarda HLA tipinin
belirlenmesi yararli olur.

Turner sendromlu hastalarda gastrointestinal
semptomlarin varligina bakilmaksizin CH ve EBH
yoniinden rutin ve periyodik tarama yapilmasi
onerilir. EMA IgA ve doku-transglutaminaz
IgA’nin, spesifik serolojik tarama testi olarak
asemptomatik CH larini belirlemede ve intestinal
biyopsi ihtiyacini gostermede altin standart
serolojik testler oldugu kabul edilmektedir!2.

Turner sendromlu bir hastada glutensiz diyetle
diizelmeyen persistan ishal enflamatuar bagirsak
hastaliklarini diistindiirmelidir. Crohn hastalig:
ve llseratif kolit TS’li hastalarda esit siklikta
goriliir. Turner sendromunda kolit, tek basina
EBH olanlara gore daha siddetli sider. Daha yogun
tibbi tedavi gerektirir ve siklikla 10 yasindan
Once cerrahi tedavi uygulanir®.

Turner sendromu boy kisaligi ile karakterizedir
ve bliyime hormonu tedavisinin uygulandig:
hastaliklardan biridir8. Ancak beraberinde CH
da varsa biiyiime hormonu tedavisine yanitin
yetersiz olacagi da unutulmamalidirs.
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Sonug¢ olarak, TS’li hastalarin izleminde CH
serolojik tetkikleri hastaligin klasik isaretleri
olmasa bile rutin ve periyodik olarak yapilmalidir.
Vakamizda oldugu gibi bu CH serolojik tarama
testleri baslangicta negatifken izlemde pozitif
bulunabilir.
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