








Bagirsak hastaliklari

TS’li olgularda, ¢6lyak hastalig: (gluten
enteropatisi) ve inflamatuvar barsak hasta-
ligina karg: yatkinlik vardir.

Colyak hastaligi bugday, arpa, yulaf ve
cavdar gibi tahillarin icinde bulunan gluten
maddesine kars: gelisen hassasiyet ve aler-
jik yanit nedeniyle ince barsak hiicrelerinin
haraplanmasi sonucu ortaya ¢ikan ve 6mur
boyu devam eden bir hastaliktir. Tipik ola-
rak ishal, karin agrisi, kabizlik, kilo alalama
gibi sikayetlere yol acar. Daha az siklikla
anemi (kansizlik), karaciger fonksiyon test-
lerinde bozukluk, bityiime hizinin yavas-
lamas gibi tipik olmayan klinik bulgulara
da neden olabilir. TS’li bir kiz cocugunda
buyiime hizinda yavaglama varsa ¢élyak
hastaligi mutlaka aragtirilmalidir. Célyak
hastaliginin varligi biytime hormonu te-
davisinin etkinligini de azaltabilir. C6lyak
hastaligindan siiphelenilen olgularda baz:
kan tetkikleri ile tarama testleri yapilir.
Tarama testi sonucu pozitif ¢ikan hastalara
kesin taninin konabilmesi i¢in ince bar-
saktan endoskopi yardimu ile alinan kigitk
bir par¢anin patolojik olarak incelenmesi
gerekmektedir. Colyak hastalig i¢in tarama
tetkiklerinin dért yasindan sonra yapilmasi
ve 2-5 yilda bir tekrarlanmasi 6nerilmek-
tedir. Buyume hormonu tedavisine bagla-
madan énce ¢olyak hastaligi taramas: tim
hastalara yapilmahdir. Célyak hastaliginin
tedavisinde glutensiz diyet yeterlidir. Bu
amacgla gluten iceren besinlerin diyetten

tamamen ¢ikarilmas: gerekir.

Inflamatuvar (iltihapli) barsak hasta-
I1g1, TS’de artmis siklikta goriilen bir diger

hastaliktir. Barsak sisteminde siiregelen
bir yangi vardir. Geg ergenlik ve erken ye-
tiskin dénemde daha sik gériilmektedir.
TS’li olgularin %2,6-3’tinde gorilmektedir.

. Klinik bulgular ortalama 16 yas (9-40 yas)

civarinda baglamaktadir. Nedeni tam bi-
linmemektedir. Alt1 haftadan uzun siiren
ishal (siklikla kanli), kilo alamama, istah

azalmasi, kansizlik, karin agrisi ve ates

- ytksekligi g6zlenmesi durumunda inflama-

. tuvar barsak hastalig: diisinilmelidir. En-

doskopi ile barsaga girilip alinan parcanin
(biyopsi) patolojik olarak degerlendirilmesi
sonucu kesin tani konulmaktadir. Hastalik

alevlenme ve yatigsmalarla seyreder. Aktif

{ hastalik durumunda bagisiklik sistemini

kontrol eden baz: tibbi tedavilerden fayda-
lanilmaktadur.
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Karacigerin
etkilenmesi

TS’li olgularin %20-80’inde yas ile bir-
likte karaciger enzimlerinde yiikseklik
gozlenebilir. Daha ¢ok erigkin olgularda
gozlenmektedir. Karaciger enzimlerindeki

yitksekligin alt: haftadan uzun siirmesi
durumunda alkol kullanimu, viriislere bagh
hepatit (karaciger iltihab1) ve otoimmun
hepatit aragtirilmalidir. TS'de karaciger
fonksiyon bozuklugunun en sik nedeni
obezite (sismanlik) ile iligkili karaciger yag-
lanmasidir. TS’li olgularda karaciger fonk-
siyon bozuklugunun diger bir nedeninin
ostrojen eksikligi oldugu ve éstrojen teda-
visi ile karaciger fonksiyon bozuklugunun
duzeldigi de bildirilmektedir. Karaciger
fonksiyon bozuklugunda altta yatan bagka
bir hastalik yoksa genellikle iyi seyirlidir,
agikar karaciger hastaligina ilerlemez.
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Metabolizma
ilgili sorunlar

TS’li hastalar metabolik sendrom riski ile
kars1 kargiyadir. Metabolik sendrom, obe-
zite, artmis kan basinci, bozulmus kan yag:
profili (trigliserid yiiksekligi, HDL-koleste-
rol dugiikligi), instiline bagiml olmayan
seker hastaligi (tip 2 diyabet), insiilin di-
renci, artmusg urik asit diizeyleri ile karakte-
rize bir metabolik bozukluktur. Metabolik
sendrom damar tikaniklig: ve kalp hasta-
lig1 riskini artirmaktadir, bu nedenle TS’li
olgular yasam boyu dikkatli izlenmeli ve
metabolik sendrom gelisimi 6nlenmelidir.
Biiytime hormonu tedavisi insiilin diren-
cini artirarak ve glukoz metabolizmasini
etkileyerek diyabet riskini artirabilir. Bu
nedenle biyime hormonu tedavisi siire-
since kan sekerleri duzenli araliklarla kont-
rol edilmelidir. Kan gekerinin 8-12 saatlik
aclik sonras1 2126 mg/dl saptanmas: diya-
bet tanisi koydurur. Stipheli olgulara seker
yitkleme testinin yapilmasi 6nerilmektedir.
Diyabetin en 6nemli klinik bulgusu ¢ok su
icme, sik tuvalete gitme ve kilo kaybidir.
Diyabetin bitytime hormonu tedavisi ile
iligkili oldugu diisuniiliyorsa tedaviye

ile

ara vermek veya kes-
mek gerekebilir. Seker /
yitksekligi tedavinin :
kesilmesi ile normale

donebilir. TS’li olgularin

kan sekeri ve yag du- W
zeyleri 1-2 yil araliklarla 4
Sl¢iilmelidir.
TS’li olgularda obezite = %

S —

(sismanlik) sik gozlenen
bir problem olup yiiksek
kan basina (hipertansiyon) ve Tip 2 diya-
bet (seker hastaligy) riskini artirmaktadur.
Obezite kiicitk yaglardan itibaren bagla-
yabilir. Bu nedenle kilonun korunmas:
6nemlidir. Saglikli beslenme ve egzersiz
kilo kontroliinde anahtar noktalardir. He-
kiminizin énerecegi saglikl diyet ve eg-
zersiz programlarina uymaniz ve gerektigi
durumda diyetisyenden danigmanlik al-
maniz 6nemlidir. Iyi beslenme ve egzersiz
davraniglar: erken ¢cocukluk déneminden

baglanmali ve cocuklar bu konuda cesaret-

lendirilmelidir.



Cilt ve hrnak
sorunlari

TS’de, benign (iyi huylu) benler

geligebilir. Benlerin boyut ve
sayilar1 yag ile birlikte artar.
Biyiime hormonu tedavisi

de ergenlik déneminde bu
benlerin sayisinin ve boyutu-
nun artmasini hizlandirabilir.
Benlerde kanser riski digiik
olsa da stipheli durumlarda
dermatolog (cilt doktoru) ta-
rafindan olas1 kétii huylu ben
(malign melanom) a¢isindan
degerlendirilmelidir. Aileler
bu konuda dikkatli olmalidur.
Benlerin geklinde (kenarlarin-
da) diizensizlik olmasi, benin
bir yarisinin diger yarisindan
farkl gériinmesi ve ¢apinin
>6 mm olmasi kot huylu ben
agisindan uyaric olmalidir. Ben
boyutlarinda hizli artig, renk
degisikligi, kaginti, hassasiyet
ve benin etrafinda kizariklik
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olmasi da kétii huylu beni
distindirmelidir. Cilt kanseri
riskini azaltmak i¢in tiim has-
talar ultraviyole 1sinlarina karg:
koruyucu giunes kremi kullan-

malidirlar.

TS’de, hemanjiyom (kan da-
marlarindan olusan iyi huylu
tumor) riski diger saglikl kizla-
ra gore daha yiksektir. Heman-
jiyom, ciltte dogum lekesi (por-
to sarabi lekesi, cilek, ahududu)
olarak belirir. Benzer lekeler
barsaklarda da bulunabilir ve
kanamaya yol agabilirler. TS’li
bir olguda kansizlik ve digkida
taze kan veya siyaha yakin renk
degisikligi gérillayorsa, bu du-
rum barsaktan kanamanin bir
bulgusu olabilir. Barsakta te-
lenjiektazi (damar geniglemesi)
olgularin %7’sinde gozlenebilir.
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Benlerde kanser riski diisiik olsa da siipheli durumlarda dermatolog (cilt

doktoru) tarafindan olasi kotii huylu ben (malign melanom) agisindan

degerlendirilmelidir.

Agiklanamayan barsak kanamalarinda veya
acitklanamayan demir eksikligi anemisi
(kansizlik) durumlarinda mutlaka akla
gelmelidir.

Ciltte yaralanma sonrasi, hipertrofik
skar (abartili yara iyilesmesi) ve kelloid
olusumu (yara izinin ciltten tagmasi ve
kabarmas: sonucu kirmizi kalin bir gérii-
niim almasi) Turner sendromlu kizlarda
siktir. Ozellikle bag-boyun ve tist govde
bolgesinde yiiksek risk nedeni ile plastik

cerrahlarin dikkatli olmas: gereklidir. Yele
boyun nedeniyle duzeltici ameliyat karar
vermeden 6nce bu cilt reaksiyonunun geli-
sebilecegi dikkate alinmalidir.

Dogumda ayaklarda sislik olan TS’li kiz-
larda ve kalkik tirnaklar: olan olgularda
tirnak enfeksiyonlarina kars: dikkatli
olunmalidir. Pedikiir dikkatli yapilmalidir
ve agir durumlarda ayak hastaliklar: uzma-

nina damgilmalidir.

i
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Turner Sendromunda
Ergenlik sorunlan

Normalde kizlarda dogum sirasinda ergen-
lik dénemine benzer sekilde ergenlik hor-
monlari olan LH ve ESH'da artig olur. TS'de
bu artis daha belirgin olur ki bu da yumur-
taliklardaki yetmezligin bir igareti olarak
kabul edilir. Dért ile 11 yaglar: arasinda
normal kizlarda oldugu gibi TS’de da FSH
ve LH hormonlarinin dizeyi diigmekte ve
ergenlik sirasinda tekrar yitkselmektedir.
TS’de 11 yasindan sonra yumurtaliklardaki
yetmezlik nedeni ile FSH adi verilen homo-

nun duzeyi ¢ok fazla yikselir.

Ergenlik sirasinda normalde artan hor-
monlara bagl yumurtaliklarda biiytime
olur ve yumurtaliklardan éstrojen ad1 ve-
rilen hormonun salgis: artar, bu hormon
kiz cocuklarinda memelerin biyiimesini
saglar. Ayrica 6strojen hormonu rahmin de
buytmesini saglar, rahim belirli bir boyuta
olustuktan sonra da normal ¢ocuklarda
adet kanamasi goriiliir. Ayrica ilerideki
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olas1 bir gebelik i¢cin uygun ortamin da
olusmas1 adina rahmin buyimesi gerekir.
TS’de ise yumurtaliklardaki sorun nedeni
ile 6strojen yeterince olusturulamadifi icin
meme ve rahim gelisimi yeterli diizeyde
olmaz. Bu nedenle de bircok TS’li hastada
adet kanamalar1 gérillmez.

TS’li kizlarda tedavisiz ergenlik geligimi
%20 dolaylarindadir. Adet gérme ise hasta-
larin sadece %10’unda gérilar. Ergenligin
kendiliginden baglamasi ve adet gorme
olasiligi mozaik olanlarda (viicudunda hem
normal hucrenin hem de bir X kromozomu
kayip olan hticrelerin ayni anda bulun-
masi), 45,X0 olanlardan (yani tum hiic-
relerinde bir X kromozomu kayip olanlar)
daha fazladir. Bircok TS (>%80) hastasinda
ergenligin baglamamasi veya adet gérme-
me nedeni ile ergenlik yaglarinda 6strojen

hormonu vermek gerekir.



Turner Sendromunda
Ureme Yetenegi

Normal gebeliklerde kiz cocuklarinda ge-
beligin 5. ayinda her bir yumurtalikta ile-
ride dogurganlhigi saglayacak olan yaklasik
300.000 adet yumurta bulunur. Bu dénem-
den doguma kadar gegen siirede yumurta
sayis1 pek degismez ve dogum sirasinda her
bir yumurtalikta yaklagik 295.000 adet yu-
murta bulunur. Ergenlik éncesi bu yumur-
talarin sayis1 giderek azalarak ilk adetin
gorildugi dénemde 180.000% kadar duger
ve menopoz déneminde yumurtaliklarda

1000’den az sayida yumurta kalir.

TS’de hamileligin erken dénemlerinde yu-
murtaliklarin gelisimi normalken yumur-
talardaki kayip ¢ok hizli olur ve dogumla
beraber yumurtalarin sayisi ¢ok azalir. An-
cak, TS’li kizlarin az bir kisminda dogum
sirasinda ve nadir olmakla birlikte ergenlik

sirasinda iglev géren yumurtalar buluna-

bilir.




TS’li kadinlarin tedavisiz hamile kalmas:
olduk¢a nadirdir. Tedavisiz hamile kal-
ma olasiligi mozaik TS olanlarda klasik
TS (45,X) olanlara gore daha fazla-
dir. Gebe kalan TS’li kadinlarin
%90'indan fazlasi mozaiktir.
TS’de gebelik sirasinda ¢ok cid-
di sorunlar yasanabildiginden
sadece se¢ilmig bazi hastala-
rin gebe kalmasina izin veri-
lir. Tedavisiz gebelik olasilig
da ¢ok diisiik oldugu i¢in ¢ocuk
sahibi olmanin genellikle iki yon-

temi vardir:
Yardimci Gireme teknikleri

Tastyici annelik veya
evlat edinme



Yardima tireme teknikleri icinde en sik
kullanilani verici (bagka birinden alinan)
yumurtalarinin kullanilmasidir. Bu y6n-
temde bagka bir kadindan alinan yumur-
talar hastanin eginin spermleri ile viicut
disinda dollenmekte, daha sonra olugan
canli (embriyo), TS’li hastanin rahmine
nakledilmektedir. Bu yontem ile gebelik
sans1 %24 ile %47 arasindadir. Ancak, bu
yontem sonrasi 6zellikle rahim sorunu
olan hastalarda dugiik gorilebilmektedir.
TS’de -birazdan bahsedilecek olan gebe-
lik sorunlarinin ¢ok ciddi olmasi nedeni
ile- rahim i¢ine sadece 1 embriyo konmasi
ve ¢ogul gebeliklerden (ikiz gebelik) uzak
durulmasi gerekir. Yumurta nakli olarak da
bilinen bu yontem tilkemizde uygulanma-

maktadir.

Son yillarda TS’li hastalarin kendi yumur-
talarinin alinarak dondurulabilecegi, daha
sonra bu yumurtalarin déllenerek kendi
rahmine yerlestirilebilecegi bildirilmekte-
dir. Her ne kadar yumurtalarin alinma ve
dondurulma zamani, alinma yéntemi gibi
teknik konular net olmasa da bu islemin
yapilmasina karar verilmesi durumunda
ergenlikten 6nce yapilmas: énerilir. Ayrica
islem 6ncesi yumurtalar: uyarmak igin
verilen ilaglarin hastaya olan yan etkileri,
buyiime tizerine olumsuz etki yapip yap-

madig1 da bilinmemektedir.

Guniimiizde, -6zellikle hamileligin riskli ol-
mas1 durumunda- TS’li kadinlar i¢in ¢ocuk
sahibi olmanin en risksiz yéntemi tagiyict

annelik veya evlat edinmedir.

Tasiyia1 annelikte bebek sahibi olmay1
isteyen esler kendi yumurta ve sperm hiic-
relerini kullanirlar ancak bagka bir kadinin
rahminde bebek taginir. Eglerin yumurta
ve sperm hiicreleri déllenerek elde edilen
embriyo bagka bir kadinin rahmine nakle-
dilir. Bu gebeligi tasiyan ve doguran kadina
tasiyici anne denir. Bu yontem de tlkemiz-

de uygulanmamaktadar.




Turner Sendromunda
Gebelik Sonuclan

TS’de gebelik sonras: disitk olasilig: yik-
sektir. Ayrica bebekte dogumsal anormal-
likler, zihin problemleri, kalp hastaliklar:
ve trizomi 21 denen Down sendromu
(mongol ¢ocuklar) gériilebilir. Yardima
ureme teknikleri ile hamile kalan kadinlar
incelendiginde canli dogum oraninin %30
oldugu, %8 bebegin erken dogdugu, %9
bebegin anne karninda gelismedigi, %4
kadarinda da dogum anormallikleri oldugu
bildirilmistir. Turner sendromlu kizlarin
boylarinin kisa ve legen kemiklerinin dar
olmasi nedeni ile sezaryen ile dogum oran-
lar1 normal topluma gére daha fazladir.
Sezaryen doguma bagh kanama, ameliyat
sonrasi rahimde gevseklik, idrar kesesi
veya bagirsak hasari veya narkoza bagh

yan etkiler gorilebilir.

Turner Sendromiu
Kadinin Gebeligi
Sirasinda Ortaya Cikan
Sorunlar

Kalp-damar hastaliklari: TS’li kadinin
hamile kalmas: durumunda 6liim oram
normal kadinlardan ¢ok daha yiiksektir
(normal kadinlarda oran 10.000’de bir
iken, TS’de 100’de ikidir). Gebelik sirasinda
6lumun en sik ve en 6nemli nedeni var
olan kalp damar hastaliklarinin daha da
kotilesmesidir. Gebelik sirasinda annenin
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viicudu ve kalbi tizerine binen yitk nedeni
ile riski artan en énemli sorun aort adi
verilen ana atardamarin yirtilmasidir. Bu
risk nedeni ile her TS’li hastanin gebe kal-
madan 6nce bu acidan kalp doktoru tara-
findan kapsamli olarak degerlendirilmesi

gerekir.

Bu sorunun en sik gérildigi ve bu neden-
le gebeligi en tehlikeli olan TS’li hastalar

ise sunlardir:

+ Ana atardamar ¢ap1 genis olanlar (kalp
doktoru tarafindan ekokardiyografi denen

kalp ultrasonu ile 6l¢iiliir)

« Kalp damar sorunlari nedeni ile daha

6nce ameliyat olanlar

« Normalde ti¢ yaprakgikli olmasi gereken
ana atardamar kapag: iki yaprakeikli olan-

lar (bikiispit aort kapagr)
« Tansiyonu yuksek olanlar

Bu risklerden herhangi birini tagiyan TS’li
hastalarin kesinlikle hamile kalmamasi,
tagiyic1 anne veya evlat edinme ile cocuk

sahibi olmas1 énerilir.

Ana atardamardaki yirtilmanin en énemli
kolaylastiricilarindan biri tansiyon yiik-
sekligidir. TS’li gebelerin yarisindan fazla-
sinda gebelik sirasinda tansiyon yiiksekligi
ve onunla iligkili hastaliklar gériiliir. Bu



Ser

nedenle de hem gebelik 6ncesi hem de
gebelik sirasinda tansiyonun yakin takip
edilmesi gerekir.

Karaciger hastaliklar1: Gebelik sirasin-
da var olan karaciger sorunlar1 daha da
kotiilegebilir ve ayrica safra kanallarinda
tikaniklik geligebilir.

Tiroid hastaliklar:: TS’li kadinlarin ge-
beligi sirasinda tiroid hastalig gériilme
siklig1 artar. Normal kadinlarda gebelik
sirasinda tiroid hastaligi %1-2 oraminda
gorilirken, TS’li hastalarin gebelikleri si1-
rasinda %40’lara varan siklikta gériilir. Bu
nedenle hastanin tiroid testlerinin yakin

takip edilmesi gerekir.

Seker hastaligi: TS’de seker hastalig
normal topluma gére daha siktir. Gebelik
sirasinda artan hormonlarin etkisi ile ge-

belik gekeri riski de arttigindan hastanin

bu acidan takip edilmesi gerekir.

Ozetle, TS’li kadinlarin yardimsiz hamile
kalma olasiliklar1 ¢ok dugtiktiir. Her ne
kadar hastalarin kendi yumurtalarinin
dondurulmas: ve sonrasinda bu yumur-
talarin digarida déllenerek rahim icine
yerlestirme iglemi ile hamile kalmalar1 s6z
konusu olabilse de yumurtalarin alinmasi
ve saklanmasi ile ilgili yéntem giiniimiizde
rutin olarak uygulanmamaktadir. Ancak,
hastalarin hamilelik sirasinda kalp-damar
hastaliklarinda ciddi kétiulesme, karaciger,
tiroid ve seker ile ilgili problemlerinde artig
olmaktadir. Hamileligin bu riskleri nedeni
ile -6zellikle kalp damar rahatsizlig: olan
TS’li hastalarda- hastalara ¢ocuk sahibi ol-
manin daha giivenli yéntemleri olan evlat

edinme ya da tagiyic1 annelik énerilir.
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Saglik sorunlari takibi

TS’li kiz ¢ocuklarinda gesitli tibbi sorunlar diger cocuklardan daha fazla gérilmektedir. Bu

nedenle TSli kiz ¢cocuklarinin, TS konusunda uzman saglik personelleri tarafindan diizenli

araliklarla saglik kontrollerinden gecirilmesi 6nemlidir. Boylelikle uzman saglik personel-

leri tarafindan yapilacak kontrollerle olas: problemlerin ortaya ¢tkmadan veya ilerlemeden

erken teghis edilmesi, tanisi ve tedavi edilmesi miimkiin olacaktir. Alttaki cizelgede yapila-

cak saglik kontrollerinin dénemleri belirtilmektedir.

TURNER SENDROMU Takip Cizelgesi

Adi-Soyadi

Tetkik tarihi

Karyotip

Tani tarihi

AGirhk

Dogum tarihi

Boy

Viicut kitle indeksi

Fizik muayene ozellikleri

Aldigi tedavi

Tiroid fonksiyonlari

Kardiyak inceleme

Renal Inceleme

isitme fonksiyonlari

Tanida

Her muayenede
(en azindan yillik)

Yilhk

3-5 yilda bir

Belli
yaslardan
sonra

Tam fizik muayene
(agirlik, boy, nabiz, kan basinci,
lenfodem degerlendirmesi dahil)

X

Ogrenme giicligii acisindan
tarama; sosyal becerileri...

Su konularda dikkatli tarama:
« Kalca ¢ikign

« Sasihk

+ Kulak enfeksiyonu / sivi

« Skolyoz / kifoz

+ Cilt benleri

« Pubertal gelisme

Bebeklikte

4 ay-5 yas
Bebeklik/cocuklukta
4 yasindan biyiime
tamamlanana kadar
Cocukluktan itibaren

isitme Muayenesi

Bobrek ultrasonu ve idrar kiiltiri

Gz muayenesi

2 yasinda

Tiroid fonksiyon testleri

4 yasinda kontrol
muayenelerine
basla

Ortodontik muayene

7 yasinda

Danmismanlik: Cinsellik ve meslek
sorunlari / Giniversite veya is
planlari

Yasl uygunsa

Kardiyak degerlendirme; EKO
veya MR

12 yasindan sonra

Kemik dansitometre

15 yasindan sonra

Kan testleri: karaciger ve bobrek
fonksiyonlari, aclik lipitleri ve
kan sekeri

>

18 yasindan
sonra

Tavsiye
edildigi gibi

Not: Bu testler rutin saglik kontrollerine ek olarak uygulanir. Testler gerek duyuldugunda daha erken ve daha sik yapilabilir.
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Buyume egrisi takibi

TS bir kiz alt ¢izgide yagini belirledikten sonra su an ki boyunun bulundugu ¢izgiye dogru
dik bir cizgi cekilir ve dlctlen boy tizerinde bir nokta ile isaretlenir. Diizenli takiplerde bu
noktalar birlestirilir ve bityiimenin hizi-durumu anlagilir hale gelir. Bu nedenle TS kizlarin
Gocuk Endokrinoloji Uzmani doktorlar: tarafindan diizenli olarak takip edilmesi ve biiyi-
mede duraklamanin tespiti halinde sorunun tespiti i¢in arastirma yapilmas: gerekmekte-
dir. Bu egriler tizerindeki rakamlarin anlami ise %50 TS i¢in ortalama boy; %97 ise TS i¢in
iist sinirda boy ve %3 ise alt sinirda bir boy anlamina gelmektedir. Eger tedavi almaya basg-
ladiysa buyume tst egrilere dogru ilerleyecektir. Eger alt egriye dogru bir sapma mevcut
ise ya biiyiimenin sonlarina dogru gelinmistir veya bitytime hizini azaltan bir hastalik eglik
etmektedir.
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Eriskin donemde
saghk sorunlari takibi

Ozellikle Cocuk Endokrinolojisi po-
likliniklerinde tedavisi tamamlanan
hastalarin erigkin dénemde bircok
saglik sorunlarin ortaya ¢iktig:
(Kardiyolojik sorunlar, osteoporoz,
igitme sorunlari, tiroid hastaliklari,
bobrek kaynakl sorunlar, fertilite,
ostrojen kullanimi,...) ve yagam
kalitesinin azaldig: géralmektedir.
Ancak hem tilkemizde ve hem de
diger iilkelerde gozlendigi gibi has-
talarin Erigkin doneme gecis esna-
sinda duizenli takipten ayrildiklar ve
saglik sorunlarinin takip ve tedavisi
icin Erigkin Endokrin doktorlarina
gecisi saglamadiklar: gorilmektedir.
Bu nedenle bir¢ok tilkede TS hasta-
lar1 i¢in Takip Cizelgesi ve Erigkin
Endokrinolojiye ge¢is protokolleri

hazirlanmigtir.
Bu formlar

www.cocukendokrindiyabet.org

sitesinde mevcuttur.
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TURNER SENDROMU ERiSKiN DONEME GECi$ PROTOKOLU

Ad: Tarih:

Soyadi: Dogum Tarihi
Ogrenim: Yas:

Agirlik: T.C. Kimlik No:
Boy: Telefon:

Viicut kitle indeksi: e-posta (varsa):

Adres:

| GENETIK ANALiZ

Tani zaman!:

Karyotiplendirme:

| FiZiK MUAYENE OZELL

iKLERI

Kan Basinc:

Fizik muayene &zellikleri:

Puberte evresi:

Spontan veya indiiklenmis

|INCELEMELER
Laboratuvar Aclik kan sekeri (mg/dI) FSH (IU/L)
(Birimleri ile yaziniz) Aclik insilini (mU/ml) LH (IU/L)
HOMA-IR Estradiol (pg/ml)
Ure Serbest T4 (ng/dl)
Kreatinin (mg/dI) TSH (IU/ml)

Trigliserit (mg/dl)
LDL (mg/dl)
HDL(mg/dI)

ALT (U/L)

AST (U/L)

Kalsiyum (mg/dl)

P (mg/dI)

Alkali Fosfataz (U/L)

Anti-TPO (IU/mL)
Anti Tg (1U/mL)
IGF-1 (ng/ml)
Tam idrar Tetkiki
OGTT (varsa)
Glukoz

insiilin

DIGER

Tiroid ultrasonu

Ekokardiyografi kardiak MRI

Bobrek ultrasonu
Pelvis ultrasonu

isitme fonksiyonlari

Kemik mineral yogunlugu

Yasam Kalite Olcegi

TEDAVILER

Bilyiime hormonu tedavisi

Baslama zamani:
Aldigi tedavi dozu ve siresi:

Puberte indiiksiyonu (varsa)

Baslama zamani:
Aldigi tedavi:

Ek tanilar

Ek tedaviler

ilag ismi, doz ve kag yasinda b

aslandi

TURNER SENDROMU CALISMA GRUBU ‘ @



ERiSKIN DONEMDE TAKiP CiZELGESI

Gegis Yilhk -2yl 2-3 1l 35yl
Saglik ve sosyal durum X X
Saglikl yasam ve aliskanliklar X X
Ureme saghg X X
Fizik muayene
Meme ve pelvik muayene X X
Kan basinci X X
Viicut kitle indeksi X X
Lenfodem X X
Cilt muayenesi X X
Tiroid hastalii (sT4, TSH, anti-TP0) X X
Diyabet (aclik kan sekeri, TIT, 0GTT) X X
Bobrek hastaligi (BUN, kreatinin) X
Yiiksek kolestrol aclik lipitleri X
(kolesterol, LDL, HDL, trigliseridler) X
Colyak hastaligi (tTGA, Iga) X X
Kardiyovaskiiler Degerlendirme X X
EKG X X
Ekokardiyografi X X
BT/gerekirse MR X X
Profilaktik antibiyotik gereksinimi X
Gorme fonksiyonlari X X
isitme fonksiyonlari X X
Kemik dansitometri X X
Yorumlar / Tavsiyeler

Psikolojik/sosyal destek. Genel iyilik halinin, stresle bas etme durumunun degerlendirilmesi.
Diyet, fiziksel aktivite, risk alma davranislarinin (sigara, icki, uyusturucu) degerlendirmesi.

Ovaryan hormon replasmani. Menapoz yasina kadar dstrojen replasmani gerekir. Dogum kontrol, cinsel yolla bulasan enfeksiyonlarin
engellenmesi. Meme muayenesi ve pelvik muayene.

Genel popiilasyonla ayni sekilde meme muayenesi ve pelvik muayene.

Yilda bir kan basinci 8l¢lilmelidir. Sinirda degerler saptanirsa daha sik bakiimalidir. Hipertansiyon acil olarak tedavi edilmelidir.
25 kg/m?nin altinda bir viicut kitle indeksi hedeflenmelidir.

Lenfomi olan hastalar igin tirmak kesme, uygun ayakkabi segimi, ayak bakimi tavsiyeleri icin podiatrist konsiltasyonu.
Neviisler icin ABCDE degerlendirilmesi.

Hipotiroidi sikgr artmistir.

Turner sendromu hastalarinda diyabet sikligi artmistir ve diyabet baslangig yasi daha diistiktir. Polidiri ve polidipsi agisindan dikkatli anamnez
alinmalidir.

Tekrarlayan mesane veya bdbrek enfeksiyonlari varliginda yillik testler yapiimasi gerekir.

Aort dilatasyonu ve diseksiyonu taramasi. Kardiyak anomali yoksa her 3-5 senede bir kez tarama yapmak gerekir.

Spontan veya yardimli gebelik planlaniyorsa EKG; ekokardiyografi veya kardiyak MR'I da iceren tam ve ayrintili bir kardiyak degerlendirme
gerekir. Aort diseksiyonu varsa tibbi uyari bilekligi takilabilir.

Dis cekimi, cerrahi vb. gibi invaziv girisimler dncesinde profilaktik antibiyotik gereksinimini degerlendir.

Diizenli g6z muayenesi ve gerektiginde oftalmolojist konsiiltasyon dnerilir.

isitme kaybi olanlarda yillik kontrol, olmayanlarda 2-3 yilda bir kontrol &nerilir. Tavsiye edildiginde en kisa siirede isitmeye yardimci cihazlar
kullaniimalidir.

Osteoporoz ve diisiik kemik mineral dansitesi icin tarama yapilir. dogru beslenme, kalsiyum ve D vitamini takviyesi, diizenli egzersiz, agirlik
direng aktiviteleri 6nerilir.

@ ‘ TURNER SENDROMU Aileler icin Bilgilendirme Rehberi



Toplantilar ve faydal
web siteleri

www.cocukendokrindiyabet.org

Cocuk Endokrinolojisi uzmanlarinin resmi sitesidir. Cocuk Endokrin uzmanini hangi se-
hirlerde bulabileceginizi ve Turner sendromlu hastanizin saglik sorunlarin takip edebile-
ceginiz tinite adreslerini sunmaktadir. Toplantilar hakkinda da giincel bilgiler vermektedir.

www.turnersendromu.org - www.cocukendokrin.net

Bu sitelerde Turner Sendromu hakkinda bilgilendirme yapilmaktadir.

www.izmirpediatri.org

Turner Sendromu Sempozyumu olarak ilk toplantisini 12-13 Eylil 2015 tarihinde izmir'de
yapilmugtir. 1.Turner Sendromu Sempozyumu'na hem hasta ailelerinin hem de iilkemizde
bu konu tizerinde ¢alismalar: olan akademisyenlerin yogun katilimi olmugtur. 1. Turner
Sendromlu Hastalar, Aileleri ve Uzmanlar bulugmas:” ile adlandirilan sempozyuma ilginin
artmasi nedeni ile her yil 10 Ocak tarihinde tekrarlanmasi ve Turner Sendromu hakkinda

yeni bilgilerin sunulmasi kararlagtirilmigtir.
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www.turnersyndrome.org

Amerikan Turner Dernegi tarafindan kurulan bu sitede ailelere Turner Sendromu hak-
kinda resimlerle bilgiler veriyor. Amerika'da bulunan Turner Sendromu ailelerin bulusma
toplantilarindan géruntiiler iceriyor. Ayrica Turner sendromu hakkinda yeni gelismeler
hakkinda da bilgi vermektedir.
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http://tss.org.uk

Bu site Ingiltere’de Turner Sendromlular1 Dernegi olarak kurulmustur. Site “Turner Synd-
rome Support Society” olarak isimlendirilmektedir. Bu sitede Turner sendromu ile ilgili
bilgilendirme yapilmakta ve dernek tiyelerinin sosyal faliyetleri de gosterilmektedir.

http://tsint.org

“Turner Syndrome International Group” tarafindan diizenlenen bu site diilnyadaki tiim
Turner Sendromlularin kullanabilecegi bir sekilde tasarlanmigtir ve 20 den fazla dilde ya-
ymlanmaktadir. 3 yilda bir diinyadaki titm Turner sendromlularin bulustugu toplantilar
diuzenlemektedir. 17 Kasim 2016'da Meksika'da bir toplanti diizenlenecektir.

www.facebook.com/turnersendromuplatformu/

Ailelerin ve uzman doktorlarin bulustugu kapali bir gruptur. Bu sosyal paylagim agina
Turner sendromu aileler bireysel bagvuruda bulunabilir. Turner sendromu hakkinda uz-

manlara soru sorabilir ve yeni gelismeler hakkinda bilgi alabilirler.

www.nlm.nih.gov/

Amerikan Tip Kitiiphanesi'nin resmi sitesi. Bu sitede Turner sendromu hakkinda genis
bilgiler ve 6nemli baglantilar iceriyor. Ornek resimler ile hastaligin gérsel tanitimi da ya-

pimaktadir.
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