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Inkomiples toxtikiiler fominizasvon, ardrojene ki
i diyarsizlih somacw ortava gikan bip Cerbel
peendvhermafvaditizm nedenidir, 46 XY branie.
o sapiseng selip erkefte pornial texiis dokisi
buelunmadtn, ancak yelersiz vicilizasyon sonicy dig
gendaliady degisikliblee olwgmaktadir. Endelrin
predisdinedinize sey tonunda kalinlagin ve anar.
et genitalic yakmmalarivla bagvuran 16 vaginide-
ki kiz lastaya dlore tertkifler semice inkonylet
festibiler feminizasyvon tase donmig, sosinin ko
fin alditgne ageenden {2 yagindati Riz kardegtnde
deaymi patedafi saptadmagie. X baiih reséssiv
geretlk gegiall b hastalio bacdeglerde beraberce
rostlominias madie oldlidn fedan KTy W D=
Fiflniistfi,
Anahtar s8zclikfer: FErkek preuidofierma)
resfitizm. imdomplet fextikiile femintzasvon, 1

herdey

SUMMARY

Incomplete testicnlar feninization is one af fhe
canses of mle psendolermaphieoditism ACCUTTINg
df b oresult of partial androgen insensioovity, This
disorder ix assoctated with a variable erree of
virilization of the external genitalia in oo 46 XY
sele weth wormal testes: A [&ovear-old wirl wiie
admiited 1o our pediateic erdoctinglogy doparinien!
withe Hhe comipilein s af ambigions genililia auf
verce change was diggnosed as incomplete
texticnlar feminization accarding to lier clinieal,
trberatory, wnd radiotogical findings, Witk the
bl af the family hivtary, e F2ovear-old sister
war wlsy diagrosed  as fneomplete testicular
feminizaiion. We presented the cares because twe
fratiensy o the seme family having this disorder iy

Fedes,

Key wards: Muale  prendofiermaphroditism
iesmplole. festianlar festinization, twe patienss in

Mie same faomily,

Inkomplet testikiiler feminizasyon erkek
pseudobermatroditizm nedenlerinden birisi-
dir, 46 XY kromozom yapsindaki bu hasta-
lardit normal testis dokusu bulunmakia, ancak
wndrojenik etkiye kargt duyarsizlik olmas
nedeniyle dig genitaliada deBisik derceelerde
virlizasyon goriilmektedir. Hastalar bir G-
fude maskillinizasyon gosterebilir, dogumida

Fllusta bityime ve Iabioskrotal flizyon ortayu

3]

Gikabilir. Teslisler inguinal kanalda veya

labioskotal kanalda olabilmekte, vajina keir
bir bigimde sonlanmakta, uterus bulunma-
maktachr. Pubertede seste kalinlagma, aksiller
ve pubik killanma eénilebilir, meme teligimi
nomal olabilic. Bozukluk dihidrotestesteron
igin sitocomal reseptirlerde sayica yetersiz-
Lk, androjenreseptir kompleksinin disosias-

yonunda cksiklik veva postreseplér nedenlere



Dekuz Eyiitl Universiies Tip Fakilesi Dergiai
Yolz TH90 T d Sayag 2

onava cikmakia, X'e badh resessivopegis
adralmektiedir (127

B makalede klinik, laboeuyar ve radyologik
tetkikleri sonucunda inkomplet testikiler
feminizasyon tams: alan, fenotipi ki iki
kardes sunulmaktacdr.

OLGU I:

K1z

kalinlasmas) ve cinsiver ergamnda belirsizlik

I6  yasimdaki hasta ses [enunun
sikayetiyle poliklinigimize bagvurdu. Ailenin
bu yakinmalan ilk kez bir yvil dnce farketugi,
meme gelisiminin ve adel Kanamasinin
baslamadig G8renildi. Oz gegmisinde hir
tzellik almayan hastanin soy gegmisinde
annc-baba arasmda 2. derece akrabahik
oldugu, 12 yasindaki ke Rardesinde de 3
ayvdir seste kKalimlasmarnin  basladig,
dayssin ¢ill cinsiyel nedenivie 12 vasinda

opere edildigi Ggrenildi.

Fizik muayenesinde agirhk 43 kg (%3-10),
boy 1538 cm (%:25), vital fonksivon bulgulan
dogal, ses kaduy ve muskdlin deellikli, vz ve
ekstremitelerde Killanma artmis, meme
eefisimi cvre 1, aksiller kallanma meveul,
pubik  killanmia evre 111 inkomplet
lahipskrotal fiizyon. tek Grogenital sinils
acikhgn 3X1 em boyutlanmda fallus,
Lithioskrnal knvnmibar iginde sagda 3X2 cm.,
solda 3X2 em capinda genadiar meveutiu

(&Sekil | ve 2). Difer sistem bulpulan nomal

olitrak degerdendinildi,

97

Sekil 1. 16 Yasmdaki hastunn Cenotipik gici-

i

Sekil 2. Fenenipi kir olan hasiada des genital

YA THITH
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Laboratuvar incelemelerinde mutin idraehenie-
gram, glektrolitler, karacifrer ve hithrek fonk-
sivan testlernt nommal, homon teikiklerinde
FSH: 6.4 mIUAleN:0- 13 miU b, LH: 10,3
mlbAmd (N 025 mlIUMmil), serbest tesleste-
ron: 186 pg/ml (N 0.6-40pg/ml). testeste-
rom: 283 Ynp/dl (N:Yasa gdre 2704 1070ng/d1).
Ostradiol: 40 pg/ml (N: 044  pg/ml),
DHEA-S 1 85ug/mDIN:80-53601g/m1), 1 7-OH
progesieron: 1.2 ng/ml (N: (1.1-1.2 ng/ml).
aldesteron: 140 pgiml (N: 70-350 pg/ml),
korizol: [Dpedll (N2 5-25 pe/ml), olarak sap-
tund, Yiapilun hCG stimiilasyon testinde bay-
angie testesteron ve ditideolestesteron defer-
lert sirastyla 270 pg/dl (N 270- 1070 muzfell) ve
30 ngddl (Evee H'e gdre N<OU) ngfdl), 1est
sonu lestesteron ve dibidrolestesteron defior-
feri ise 630 ng/dl ve 40 ng/dl bulundu, El
bilek gralisinde kemik wvast Greulich-Pyle
metodu ile TO viska uywnlu bulundu, Buceu)
smearda 92 Barr cismi gdrildi, Kromozom
tetkikinde 46 XY saprandi. Batm ultrasono-
grafisinde alt batnda wierus ve overler
izlenmedi, inguinal kanalda sagda 38 X 22
mm, solda 3% X 20 mm-chadmda gonadlar
gorildi. Cennogram ile rudimenter bir vajen
tespil edildi, wiens ve overer mevew! dedildi

(Sekil 3).

Erkek pseudobemunlrodin Go taness ile ethak

edilen hastaya Ozik muayene ve taboratuvar

Eh

tetkikleri sonucunda inkomplet testikiiler
feminizasyon tamst kondu, Psikiyalr
konstibasyanunda feminen cingel kimligin tam
identifiye edildii hasta seks konscyine
gikanlds gonadlann eksizyonu, perincoplas-
1. vajinoplasti, hormonoterapi ve psikoterapi

uyeun gérildi.

Sekil A, Genilogrum e sapanan rudimenter

vien;
OLGU 2

12 yasindaki kez hasta 3 aydir ses kahinhig
olnas ve ablasinda inkomplel estikiler lemi-
mizasyon saptanmas) nedeniyle poliklinige
cufirilh, Ox gegmisinden 9 yasinda sad ingu-

inal hemi nedeniyle opere edildi@i Bgrenildi,
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Fizik muayene afithik 34 ke (% 10-25). boy
144 cm (% 10-25). vital fonksiyon bulgulan
dodal, ses kalinlismuy, meme geligimi evee 1
pubik killanma evre 1-11, tek tirogenital sinds
agikhi@t ve ufak bir klitoris meveutiu (Sekil
4), Sagda inguinal hemi skan meveul olun

hastada gonadlar pulpe edilemedi.

Sekil 4, Olgu 2w diy genilalivsinm garni-

mii.

Laboratuvar incelemelerinde hemogram, mitin
idrar, elektrolitler, karaciier ve bithrek fonk-
sivon estler normial, hormon tetkiklerinde
FSH: 12,6 mIU/ml (N: 0-13 miU/ml). LH:
2.9 miU/ml (N: 0-25 miU/ml), serbest
testesteron: 1.5 pgfml (N: O0-40) poiml],
testesteron: 303 ng/dl (N: Yaga gire 6-86
ng/dl), dstradiol: 32 pe/ml (N; 0-44 pg/ml),
DHEA-8: 251 pg/mly (N: 80-560 psg/mi),
17-0OH progesieron: 1.1 ng/ml (N: 0,1-1,2
ng/mb), aldesteron: 50 pg/mlb (N: 70-350
pp/ml). kortizol: 12 pgfdl (N; 5-25 pg/dl)

b9

plarak bulundy, Yapilan hCG stimilasyon
(estinde test gneesi testesteron ve dihitrotestes-
teron degerled siasivla 30 ngfdl (N2 6-80
ng/dl) ve 12 ng/dl (Evre l'e giire N<20ng/dl).
test sonu testesteron ve dibidrotestesieron
degerlen ise sirasiyla 108 ng/dl ve 68 ng/d]
olarak bulundu, Kemik yvast Greolich Pyle
metodu ile 12 vasla uyumlu saptandi. Komo-
o analizi 46 XY olarak degerlendiriidi,
Batm ultrasongralisinde wlerus ve overler
izlenmedi. tests ile uyumlu gonadlar girildd,
Genitogramda rudimenter bir vajen meveutiu,

ulerus saptanmadi (Sekil 5).

Sebal 2, Olgu Zion genitogrmmnda wlenen rudi-

menler vijen,

Hastada fizik muayene ve laboraluvar
tetkiklen sonucunda erkek pseudohenmalro-
ditizm-inkomplel testikiiler feminizasyon
diigtiniildi. Scks konseyine ¢ikanlan hastada
testis, kord ve clemanlanmim eksize cdilmesi,

perincoplasti, vajinoplasti, hormonoterapi ve
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psikoterapn plantand,
TARTISMA

ses kalinlugmasi ve ginsivel organinda belir-
sizlik olmasi nedeniyle bagvuran 16 yasindaki
kiz hastada dig genitaliamn gérinimii, westis-
lerin obmast, aksiller ve pubik Killanmanm bu-
lunmase. menie gelisiminin Olmanas. testes-
teron ve dihidrotestesterom diizeylerinin nor-
mil olmast, genitogramda ulerus gériilme-
mesi, vajinanin kér bir bicimde sonlanmass ve
46 XY genetik yaprya sahip olmasi nedeniyle
erkek pseudohermalroditizm-inkompler 1esti-
kiler feminizasvon disiinildi. Ay tamda
dig genitaliadaki inkomplel patolog. meme
aehisiminin olmamase, seksiiel killanmanmn
bulunmasi nedeniyle komplet testikiiler femi-
nizasyon ckare cdilmiy yine disik plazma
testesteron seviyesi ile kuarakterize Swyer
sendromu, gergek agonadizm, Leydig hiicre
aplazisi. 17-ketosteroid reditkiaz eksikligi gibi
hastaliklar testesteron sevivesinin normal ol-
mast nedeniyle tamda dustindlmemistic (1-3).
Inkomplet androjen cevapsizlidy ile seyreden
Reifenstein sendromunda ise (utlus biiyiik i
genelde nomual olup. peringal hipospadias sik
gorilmekle, yilizde Kilanma ve ses degisik-
liklen isc olugmamakiadir (23, Uk hastanz-
da genital yapmimn dzelliklen ve meme gelisi-
min olmamas: nedeniyle avine tanida ¢en
cok 5 alta-reditkiaz cksikligi Grennde dur)-
mug. hCG stimidlasyon testinde lestesteron,

dihidrotestesteron orammn vitksek bulunms -

L1

mast nedeniyle 5 alfu-rediikiaz eksikligi ckare
edilmigtir (3), Inkomplet testikiler leminizas-
yonda meme gelisiminin bazar olgularda
oldugu, iz olgulurda ise meme gelisiminin

gortilmedigi hildirilmekiedir (1),

Olgunun ses kalintagmas: nedeniyle iler 1e1-
kik igin ¢aZnlan kardesinde de dis genitalianin
adrinimii, seste kalinlasma, 46 XY Kromo-
2om yapist, homonal tetkikler ve genitoerum
sonucunda inkomplet testikiiter feminivasyon
lespil edilmigtir, Literatiinde X'e bagh rescssiv
gegly gisteren bu hastalifqin ayme ailede nadir
de alsa birden cok Kigide olabilecedi. hipospu-
dias, kriptoryizm gibi degisik dis genitalia ku-
surlan ile birlikie gorilebileceti hildinlmek-
tedir (4.5} Aym ailede komplet ve inkomplet
lestikiiler feminizasyonun beraber g6rillmesi

ise taril edilmemistie (2).

Inkomplet testikiiler feminizasyonly hastalar,
olgulanmizda oldufu gibi aile taralindan
gencllikle kiz olarak yetistinilmekie, sikhikla
seks konseyinde de segim bu yOnde yapilmak-
tadir (1.4). Bu hastalarda gonadlann malig-
nanst fiski nedeniyle zamanlama olarak erken
diinemde veya sckonder scks karakterleri
geligtikien sonra postpuberial dénemde
ikeariimas: tarigmal olup tam kondufu andy
grkanlmasy gorigii son yillarda daha benim-
senmektedir (1.2,6-8) Hastalanmizda gona-
dekromi, perincoplasti ve vajinoplasti ay-
gulannug: dstrojen tedavisi ve psikoterapi bas-

lannustir,
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