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SWYER SENDROMU: 46 XY NONFONKSIYONEL GONAD SENDROMU:

BIR OLGU SUNUMU
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OzET

 Swyer 1955 yihinda, 46 XY genotlp, primer
amenore, digi dig ve i¢ genital organlar, sekon-
der seks karekterlerinin gelismemesi ile karekte-
rize, . kendi adiyla sendromu
tarumlamgtr. Biz de kendi olgumuzda Swyer'in
olgusuna benzer bulgular tespit ettik. Ancak
gonadin patolojik incelenmesi swasnda kismi
testis faridilagsmast saptanmasi,

andan

olgurmnuzun
Swyer sendromuna uyup uymadii konusunda
terminolojiyi gézden gecirmemiz gerekliligini orta-
ya koydu,

Anahtar kelimeler: Swyer sendromu, stre-
ak gonad, gonadal disgenezi.
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SUMMARY

In 1955, Swyer defined the syndrome
named after him, which is characterized by 46
XY genotype, primary amenorrhea, sexually in-
Jantile female intemal and external genitalia and
immature secondary sexual charecteristics, We-
also found similar signs and symptoms. in our
case. However, when we examined the gonadal
histology we identified partial testicular differen-
tiation. This necessitated us to review terminolo-
gy and reconsider if our case was a Swyer’s
syndrome.

Key Words: Swyers syndrome,
gonad, gonadal dsygenesis. '

streak
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GIRIS

46 XY genotipinde, ancak disi fenotipe
sahip gonadal disgenezi olgulanim ilk ola-
rak 1955 yilinda Swyer tammlamistir ve
primer amenore, &nikoid tip, disi dis ve i¢
genital organlar, sekonder seks karekterle-
rinin gelismemesi ile karekterize olan bu
klinik tabloya Swyer sendromu adi veril-
mistir (1). Sendromun endokrin bulgulan

ise yiksek gonadotropinler ve disiik seks
steroidleridir.

Literatiirii inceledigimizde, baz1
yaymlarda Swyer sendromu ve "gonadal

L.O. CERRAHPASA TIP FAK..KADIN HASTALIKLARI -
VE DOGUM ABD. ISTABUL

disgenezi tanmmlan swrasinda gonadlann
steak olarak nitelendirildifini saptadik (2-
6). Olgumuzda kismi testis farklilasmas:
gordigiimizden dolayl, streak gonad ve
gonadal disgenezi terimlerinin yanhs kul-
lanilmus olabilecegini diistindiik.

OLGU SUNUMU

Onii¢ yasinda, bekar, bayan M.S. boy
lasalifs  sikayeti ile  poliklinifimize
bagvurdu (Protokol No: 19111-51). saghkh
ve akraba olmayan anne babanin ilk
¢ocugu olan hastamin, dofumundaki baba
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yas1 27, anne yasi 22 idi. Bes yasmda bir
kiz kardesi olup fiziksel normal bulundu.
Aile anamnezinde bir ézellik bulunamadi.
Babasmum, annesinin ve kardesinin boylan
sirayla 170 (30 persentil), 163 (45 persen-
til) ve 108 ¢m (40 persentil) idi.

Olgunun yapilan sistemik fizik muaye-
nesinde ; TA 120/80 mmHg., Nb 86/dak.,
boy 137 em (<5. persentil), agirhk 48 kg.
(50 . persentil) bulundu (Resim 1a).

Resim Ia:
gosteren fotograf.

Olgumuzun fenotipini

Picture Ia: Phenotypic appearence of
the case

Resim Ib:
gosteren fotograf.

Olgumuzun fenotipini

Picture Ib: Phenotypic appearence of the
case
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Jinekolojik muayenede dis genital or-
ganlar disi karekterde, vulva hipoplazik,
himen intakt ve aniilerdi. Rektal ftusede
uterus atrofik olarak alimirken, adnekslere
ait yapilar alimamadi. Meme gelisimi ve
pubik killanma Tanner evre I-II olarak
degerlendirildi (Resim Ib).

Hormonal ve diger laboratuar degerleri
incelendiginde achk kan sekeri 97 mg/dl
(N:60-100), TT3 124 ng/dl (N:90-230), TT4
9.3 pug/dl (N:5-13), TSH 3.81 mlIU/I (N:0.5-
5), FSH 105 mIU/ml (N:5-20), LH 146
mlU/ml (N:5-25), E2: 1.0 pg/ml (N:10-50),
PRL 25 ng/ml (N:2-15), 17 - OHP 1.4 pg/]
(N:0.3-4), HCG <5 IU/1 (N:<5), testosteron
0.9 ng/ml (N:0.15-1.1), DHEASO4 128 pg/
ml (N:100-350) olarak bulundu.

Yapilan radyolojik incelemede kemik
yas1 knorolojik yas ile uyumlu idi. istenen
abdominopelvik BT'de ulerusun atrofik
oldugu, gonadlann secilemedigi belirlendi.
Bilateral bébreklerde bir patolojiye rastlan-
madi. Sella grafisi normal idi. Perilerik
kandan yapilan sitogenetik incelemede 150

hiicrenin hepsinde karyotip 46 XY olarak
belirlendi.

Hastaya bu bulgularla laparatomi
yapildi. Eksplorasyonda uterus ve bilateral
tubalar atrofik idi. Fibrotik band
gorinimiinde gonadlar mevcuttu, ayrca
over dokusu gozlenmedi (Resim 2). Gona-
dektomi yapildi. Cikanlan par¢ganin patolo-
ji sonucu (Lab. No: 2905/96) bilateral
fibroz doku iginde atrofik tubiiller, fokal
Leydig hiicreleri, duktus deferens ve epidi-
im olarak bildirildi (Resim 3a, 3b).
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Resim II: Uterus, tuba ve fibrotik go-
nadlar.

Picture I: Uterus, tuba and fibrotic go-
nads

Resim MIa: Fibréz oku icinde, kismi

testis farkhlagmasmm gdsteren, Leydig
hiicreleri .

Picture Ila: Leydig cells within fibrous
tissue,
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Resim HIb: Fibréoz oku icinde, kasmi

testis [farklhlasmasim gosteren, atrofik
tubiller.

Picture IIlb: Atrofic tubules showing
partialy differentiated testis within fibrous
tissue,

TARTISMA

Gonadal disgeneziler, unilateral veya
bilateral streak gonadlarla beraber seyre-
den sendromlardir (3,4,5). Bu tammu ince-
ledigimizde geliskilerle dolu oldugunu
sOyleyebiliriz. Cankii gonadal disgenezi
gonadin anormal embryolojik gelisimini
ifade ederken, streak gonad, germ hiicresi
veya herhangi bir sekretuar hicre
icermeyen fibréz gonad anlamna gelmek-
tedir ve anormal embyolojik gelisim
disinda sebep olan postnatal etyolojiler-de
bildirilmistir (7,8,9,10). Bu kansikhg
t6nlemek i¢in, steak gonad ile karakterize
sendromlara gonadal disgenezi yerine
"streak gonad sendromu” denmesinin en
azindan Klinik¢inin anlamas:  agisindan
faydali olacag: da belirtilmistir (11).

Gonadal disgeneziler, stogenetik olarak,
normal ve anormal karyotipli olarak ikiye
aynbr (12). Normal karyotipli olanlar, saf
gonadal disgeneziler olarak tanmmlanmistir.
Anormal karyotipli olanlar ise 45 X, 45 X/
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46 XX, 46 X del Xq gibi kromozom anoma-
lilerini kapsar (12,13). Gonadal disgenezi-
ler icinde en sik rastlanilam ve ilk tarif edi-
leni  Turmer sendromu oldugundan,
gonadal disgenezi terimi bu sendrom icin
de kullanilmaktadar.,

Saf gonadal disgenezi; fenotipi dist, i¢
genital organlan miller kanalindan gelisen
ve amenore sikayeti ile klinife basvuran
hastalar icin kullamlan terimdir, Bu hasta-
larda turner sendromu belirtileri seyrek
gorilar (3). Fenotipik olarak normal
gorinebildikleri gibi dis genital ofganlar
hipoplazik de olabilir. Saf gonadal disgene-
zide over gelisimi biraz daha fazladir ve kli-
nikte sckonder amenore veya infertilite ile
karsimiza c¢ikabilir. 46 XY saf gonadal dis-
genezi ise 46 XX saf gonadal disgeniziden
daha siktir ve Swyer sendromu olarak da
adlandmlmaktadir (14,15).

Bu bilgilerle yukandaki olgumuzun
Swyer sendromu olup olmadigim
aragtirdik. Bizi celiskiye diistiren alman
gonad dokusunun histopatolojik incelen-
mesinde testis taslaginin kismi gérilmis
olmasiydi. Cankt Swyer 1955 yihnda bil-
dirdigi hastalarda gonad biopsisi yap-
madifindan sendromundaki gonad patolo-
Jierini bildirmemisti. ilk gonad biopsilerini
Swyer'den iki yil sonra Hofferberg ve ark.
bir 46 XY gonadal disgenezi olgusuna
yapnuslar ve over stromasimun hakim
oldugu, folikiiliin olmadig: gonadlar tespit
etmislerdir (16). Vilain ve ark. , ondort 46
XY gonadal disgenezi olgusunda gonadlan
histopatolojik olarak incelemisler ve hasta-
lan iki gruba aymmuislardir. Birinei grupta
over benzerli stromamin hakim olduguy,
tubdllerin olmadig: bir patoloji gézlenirken,
ikinei grupta kismi testis farklilasmasim

gosteren  tubiiller ve rete yapilan
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gorilmustiir (17). Robboy ve ark. ise fibro-
tik gonadi olan bir siitgcocugundan
aldiklann  biyopside ¢ok sayida germ
hicreleri ve seks kordlari gérmuslerdir.
Onii¢ y1l sonra aym gocuga gonadektomi
yaptiklannda klasik anlamdaki streak
gonadi, fibrdz dokunun hakim oldugu
germ hiicresi icermeyen gonada,
gérmiislerdir (18). Bu bulgular
gostermektedir ki, baz1 gonadal disgenezi
olgulanindaki gonadlar zaman iginde stre-
ak gonada doniisebilmektedir.
bizce Swyer sendromunun tanumnda
S6nemli olan morfolojiden ¢ok gonadin
hi¢bir hormonal aktivitesinin olmamasidir.

Biittn bu bilgiler 1s18inda Swyer sendro-
munun en dogru tarifi "46 XY genotip, pri-
mer amenore, disi dis ve i¢ genital organ-
lar, sekonder seks karakterlerinin
gelismemesi ve  bilateral fonksiyon
gostermeyen gonadlar” seklinde yapilabilir.
Testis embryonel dénemde fonksiyone
ettiginde i¢ genital organlar disi karekterde
olmayacagindan  (Miillerian  inhibiting
faktér nedeniyle) veya ambigius genitalis
olacagindan (testesteron nedeniyle) Swyer
sendromunda  postnatal bir etyoloji
distnilemez. Bu sebepten Swyer sendro-
mu bir gonadal disgenezidir. Fakat mikros-
kopik anlamda bir streak gonad olmasi
sart degildir, 6nemli olan gonadn fonksiy-
onel olmamasdir.

Sonug¢ olarak Swyer sendromunda go-
nadal tarif tam koymada kansikliga yol
agmaktadir. Gonadal disgenezi, embryolo-
jik donemde gonadin fonksiyonel olgun-
luga erisememesini ifade ederken, streak
gonad terimi mikroskopik bir tanmndir;
Embyolojik veya postnatal dénemde, germ
hiicrelerinin olugsmamasi veya kayb:r sonu-
cu olusan fibrotik gonadi tarmmlamaktadur.
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Streak gonad, gonadlarin makroskopik
goriniimi ve Swyer sendromunun karek-
teristiklerl arasinda gonad tarifi i¢in yanhs
olarak kullanilmaktadir. Bunun yerine
Swyer sendromunun tanmmminda, "nonfonk-
siyonel gonad" teriminin kullamlmasinm
dogru olacag: inancinday:z.
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