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Normal erkek fenotipe sahip 45, X/46, XY kromozomal mosaizm ve azoospermisi olan
infertil hasta: Olgu Sunumu

An infertile patient who had normal male phenotype with 45, X/46, XY chromosomal mosaicism and azoospermia: A case report
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Giris

Ciftlerin  ¢ocuk  sahibi  olma
arzularma, diizenli cinsel iliskiye sahip
olmalarina ve gebeligi Onleyici yontem
kullanmamalarina  ragmen, Dbir  yil
icerisinde gebelik elde edilememesine
kisirhik  (infertilite) adi  verilmektedir.
Saglikli bir c¢iftte kadinin gebe kalma
olasilig1 1 ay icinde %25, 6 ay i¢inde %75,
1 yil iginde ise %90°dir (1).

Yapilan ciftlerin

%15’1nin

calismalar,
yaklagik infertiliteden
etkilendigini ve infertilite sorunu olan
%40-50’sinde  izole  kadin
%30’unda  izole erkek

faktoriiniin ve %20-30’unda da hem erkek

ciftlerin

faktoriniin,

hem de kadin faktdriiniin bulundugunu
gostermistir (2).

Erkek infertilitesinin  genetik
nedenleri karyotip anomalileri (yapisal ya
da sayisal kromozom anomalisi), Y
kromozom mikrodelesyonlar1 ve otozomal
gen mutasyonlaridir (2). Infertil ve
subfertil erkeklerde kromozomal
bozukluklar sik olarak goriilebilmektedir.

Sperm sayis1 azaldikca anomali
prevalanst artar. En sik  prevalans
azoospermik hastalarda bulunmakta olup,
bunlarin  %10-15’1 karyotip anomalisi
tasirlar (3).

Kromozomal  anomaliler  seks
kromozom anomalileri veya otozomal

kromozomal anomaliler yaninda sayisal ve

yapisal kromozomal anomaliler olarak

cesitli alt gruplarda degerlendirilebilir
(4,5).
En sik gorilen sayisal kromozomal
anomalisi  47,XXY genotipine sahip
Klinefelter Sendromudur. Cok daha nadir
olarak goriilebilen bir kromozamal anomali
ise Mozaik Turner Sendromudur. Mozaik
Turner sendromu boy kisaligi, gonadal
disgenezi, renal ve kardiyak anomaliler ile
karakterize ve siklikla 46,XO karyotipinin
bir sonucu olarak gelisen kromozomal bir
bozukluk olup nadir goriilen bir infertiklite
nedenidir (6,7).

Calismada infertilite  nedeniyle
45,X0/46,XY

hastanemize  basvuran

mozaik kromozom yapisina sahip (Mozaik

turner  sendromu) olguyu  sunmayi
amagladik.
Olgu

Yaklastk 2 yildir ¢ocuk sahibi
olamama nedeniyle klinigimize basvuran
ciftin infertilite tanis1 ile yapilan semen
analizinde azospermia tespit edildi. 27
yaginda olan hastanin anamnezinde
herhangi bir 6zellik saptanmadi. Yapilan
fizik muayenesinde, normal yapida erkek
fenotipi olan hastanin, boyu 165 cm,
agirhgr 81 kilogram(kg) olmakla birlikte
penis, skrotum ve sekonder seks
karakterleri normal olarak izlendi. Yapilan
ultrasonografide, sag testis voliimii 13 cc,
sol testis volim 15 cc olarak olgiildii.
Testis palpasyonunda varikosel

saptanmayan hastaya yapilan renkli



doppler ultrasonografide (RDUS) akim

formlarinda  herhangi  bir  patoloji
saptanmadi.

Hormon profili normal olarak
degerlendirilen hastanin periferal kanda
yapilan  sitogenetik  ve  molekiiler
sitogenetik incelemede kromozom yapisi
45,X0/46,XY  olarak  rapor  edildi.
Mozaizmin derecesi degerlendirildiginde
hiicrelerin ~ yaklagtk ~ %5’inin ~ 45,X0
yapisinda oldugu tespit edildi. Bu bulgu
miks gonodal disgenezis ile uyumlu olarak
degerlendirildi. Ardindan yapilan mikro-
TESE isleminde her iki testiste de
spermatozao  bulunamadi.  Testislerin
histopatolojik degerlendirilmesinde, her iki
testisten alinan biopsi sonuglari germ cell

aplazi olarak rapor edildi.

Tartisma

Erkek infertilitesinin  genetik
nedenleri arasinda Y kromozom mikro
delesyonlar1 ve karyotip anormallikleri
karsimiza ¢ikan en sik nedenler arasindadir
(8). Ileri derecede semen anormalligi tespit
edilen hastalarda genetik bozukluk sikligi
artmaktadir (9). 45,X0/46,XY mozaizmi,
turner sendromunun fenotipik 6zelliklerine
sahip disi yapidan, normal goriiniimlii
erkek yapiya kadar degisen genis
spektrumlu bir fenotipe sahiptir (10).
Mozaik Turner Sendromu olan erkeklerde,
kisa boy, yele boyun, diisiik ense sag

cizgisi, kalkan gogiis, ayrik gdgiis uglari,

bozuluklar, bobrek
anomalileri, gonadal disgenezi, sosyal

kardiyovaskiiler

zekanin diisiikk seviyede olmast en sik

goriilen bulgular arasinda ve
spermatogenesizteki problemlerden dolay1
erkek faktor

olabilmektedir.

infertilite nedeni

Sperm sayis1 azaldik¢a infertil
hastalarda kromozom anomalisi prevalansi
artar. En sik prevalans azoospermik
hastalarda bulunmakta olup, azospermik
hastalarin  %10-15"1 karyotip anomalisi
tasirlar  (9). En sik goriilen sayisal
kromozomal anomalisi Klinefelter
Sendromu olmakla birlikte daha nadir
olarak goriilebilen bir kromozamal anomali
ise Mozaik Turner Sendromudur.
Calismamizda sundugumuz hastada
infertilite nedeni olarak nadir goriilen bir
durum olan Mozaik Turner Sendromu
saptadik. Sunulan hastada fallus yapisi
normal, testisler normal biiyiikliikte ve
skrotumda tespit edildi. Daha Onceden
sunulan vakalar incelendiginde, fallusun
normal biiyiikliikte olmasi, testislerin
skrotumda olmasi, ultrasonografide mdiiler
kanal yapilarinin izlenmemesi kromozom
anomalisi olma ihtimalinin
dislamamaktadir (11).

Sundugumuz  bu  vaka ile
azospermik hastalarda mutlaka genetik

inceleme yapilmasi gerektigini ve nadir

goriilen bir kromozom anomalisi olan



Mozaik Turner Sendromunun infertilite
nedeni olabilecegi g0z Oniinde

bulundurulmalidir.
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