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Komplet Androjen Duyarsizligi Olan U¢ Kiz Kardes: Olgu Sunumu
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*Sanliurfa Kadin Hastaliklari ve Dogumevi, **Harran Universitesi Tip Fakiiltesi Radyoloji Anabilim Dali, Sanlurfa

Komplet androjen duyarsizligi (Testikiiler feminizasyon sendromu) erkek psédohermafroditizminin en sik nedeni olup androjen etkisine tam bir du-
yarsizlik durumudur. Sikhigi 2-5/100.000 arasindadir. Altta yatan temel patoloji androjen stimiilasyonuna karsi son organ duyarsizhigi olup genetik sif-
rede bir bozukluktan kaynaklanir. Kalitim seklinin hiicre i¢i androjen reseptorlerinden sorumlu olan X'e bagl resesif bir gen ile oldugu diisiiniiliir.
Androjen duyarsizlii embriyogenez déneminde dis genitallerin maskiilinizasyonunu ve wolf kanallarinin gelisimini dnler. Tam androjen duyarsizli-
g1 olan hastalar dogumda tamamen kiz fenotipindedirler. Bu vakalarin bir kismi erken bebeklikte ya da daha sonraki yaslarda tek ya da iki tarafli in-
giliinal herni nedeniyle bagvururlar ve herni iginde testisin saptanmasi ile tani alirlar. Daha az olarak labial kitle tespit edilebilir. Cocukluk ddnemin-
de tani almayan vakalar ise puberteden sonra primer amenore ya da seksiiel killanmanin olmamasi ile bagvururlar. Hastalik siklikla ayni ailenin bir-
kag ferdinde goriiliir. Burada meme gelisiminin olmamasi nedeni ile poliklinigimize bagvuran onlii¢ yasinda bir kiz hasta sunulmustur. Viicut agirhg
52 kg (50-75p), boy 160 cm (75p) olan hastanin fizik muayenesinde meme gelisimi tanner evre 1 ve pubik killanmasi evre 2 idi. Sag ingiiinal bélgede
fitik operasyon izi ve sol inguinal bdlgede 3x2 cm ebadinda kitlesi vardi. Laboratuvar incelemelerinde total testosteron yiiksek, FSH ve LH normal,
ostradiol diisiiktii. Olgunun yapilan incelemelerinde total androjen duyarsizhigi tanisi konuldu. Kardeglerinin taramasinda 21 yasindaki ablasinin be-
beklikte bilateral inguinal herni operasyonu oldugu daha sonra adet gérmeme nedeni ile bir dénem oral kontraseptif kullandigi ve meme gelisimi-
nin normal oldugu ancak adet gérmedigi 6grenildi. Oniki yasindaki kizkardeste de bilateral inguinal kitle tespit edildi. Ug kardesinde pelvik ultraso-
nografisinde uterus ve overler gériilmedi. iki kardesin ingiiinal kitleleri ¢ikarildi ve patoloji sonucu testis dokusu ile uyumlu bulundu. Genetik ince-
lemede {i¢ hastanin da 46,XY karyotipinde oldugu tespit edildi. Komplet androjen duyarsizligi saptanan olgularda diger kiz kardeslerin ve teyzelerin
de kromozomal incelemelerinin yapiimasi gerektigine dikkat ¢ekilmek istendiginden bu olgular sunulmustur.
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Tonatoforik Displazili Bir Yenidogan Olgusu
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Tonatoforik displazi en sik goriilen dliimciil iskelet displazisi olup sikhigi 1:35.000'dir. intrauterin tani konulabilir. Sik olarak polihidroamnios vardir ve
dogum genellikle miadindan erkendir. Gebeligin ikinci yarisinda yapilan ultrasonografide basin biiyiik, ekstremitelerin ¢ok kisa oldugu ve bedenin
normal boyda oldugu gériiliir. Dogumda klinik &zellikler kisa ekstremiteler, kisa boyun, solunum gii¢liigiine neden olabilen uzun dar toraks ve orta
hatta hipoplazik olan diizlesmis bir yiiz, siskin karin olarak dzetlenebilir. Bag ¢evresi bilyiik, dzellikle frontal ¢ikinti belirgin olup burun kékii basiktir.
Nadiren kafa yonca yapragi gériinimiinde olabilir. Uzun kemiklerde belirgin kisalik ve egrilik vardir ve tipik olarak telefon ahizesi goriiniimii arz
eder. Goreceli olarak intervertebral disk araligi genislemistir ve interpedinkiiler aralik kaudale dogru gittikge daralmistir. Bu hastalar dogumdan ki-
sa bir siire sonra gogis kafesinin dar ve akcigerlerin hipoplazik olmasi nedeniyle 6imektedirler. Burada 28 yasindaki annenin birinci gebeliginden
miadinda sezaryen ile dogan, intrauterin tani konulmamis, postpartum fizik inceleme ve tipik radyolojik bulgulari ile tanatoforik displazi tanisi alan
bir yenidogan olgusu sunulmustur. Viicut agirligi 2100 gr (<3p), boyu 41 cm (<3p), bas gevresi 31,5 cm (<3p) olan hastanin ekstremiteleri ve boynu
kisa idi, frontal ¢ikinti belirgindi, burun kdkii basik ve batin distansiyonu mevcuttu. Toraksi dar, akcigeri hipoplastik olan hasta solunum sikintisi ne-
deniile 3. glinde ventilator tedavisi ile izlenirken eksitus oldu. Olgu literatiirde sik goriilmeyen tonatoforik displazi ve olasi komplikasyonlarina dik-
kat cekmek amaci ile sunuldu.
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Dermoid Kist ile lliskili Tekrarlayan Menenjit
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Tekrarlayan menenijit gocukluk ¢aginda nadir gériilen ancak predispozan faktdrlerin arastiriimasini gerektiren ciddi bir enfeksiyondur. Vakalarin go-
gu genellikle konjenital defektler sonucu gelisen BOS fistiiliine bagl olmakla birlikte immunolojik defektlere de bagli olabilir. Klinigimize ates yiik-
sekligi, kusma, ense agrisi ile basvuran ii¢ yasinda kiz hastanin fizik muayenesinde aksiller 38°C ates yiiksekligi, ense sertligi, kerning ve bruzinski
bulgular pozitif saptandi. Hastanin 6zgegmisinde bir yil ve alti ay dnce olmak iizere iki kez plirulan menenijit dykiisii mevcuttu. BOS incelemesinde
7000 / mmé® I6kosit (%90 PNL), protein 142 mg/dl, glukoz BOS/kan 10/106 mg/dl olarak saptandi. Inmunolojik tetkikleri normal saptanan hastanin ce-
kilen kranial ve whole spine MR'inda C1-C2 diizeyinde dermoid kist ve hidrosefali ile uyumlu goriiniim saptandi. Sefotaksim vankomisin tedavisi ve-
rildi. Hidrosefali gelismesi sebebiyle Beyin Cerrahisi tarafindan opere edilen hastanin patoloji raporu dermoid kist ile uyumlu saptandi. Tedavi ile
klinik bulgulari diizelen olgu ayaktan izleme alind..



