
Primer amenore, normal sekonder seksüel gelişim varlığında 15 yaşına
kadar ya da sekonder seksüel gelişim yokluğunda ise 13 yaşına kadar
adet görememe durumu olarak tanımlanmaktadır.1 Primer amenore-

nin insidansı %0,1 ile %2,5 arasında değişmekte olup hipotalamus, hipofiz,
ovaryan ve uterus kaynaklı olabilir.2 Hipergonadotropik amenore olgula-
rında gonodal yetmezlik nedeni ile ovaryan steroid sentezi yapılamamakta-
dır. Bunun sonucunda östrojenin gonadotropinler üzerine negatif geri
bildirim etkisi olmadığından gonadotropin düzeyinde artış izlenmektedir.

Hipergonadotropik primer amenore olgularında karyotip anomalileri
yaygın olarak görülmektedir ve primer amenore olgularının yaklaşık
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X;7 Translokasyonu Olan
Hipergonadotropik Primer Amenore

ÖÖZZEETT  X kro mo zo mu ile oto zo mal kro mo zom lar ara sın da ki trans lo kas yon lar ol duk ça na dir gö rül -
mek te olup, X-oto zo mal trans lo kas yo nu olan ka dın lar da kli nik so nuç lar ol duk ça he te ro jen bir da-
ğı lım gös ter mek te dir. X kro mo zo mun da ki trans lo kas yo na uğ ra yan gen böl ge si nin ko nu mu has ta nın
fe no ti pik so nu cu nu be lir le mek te dir ve sık lık la pri mer ve ya se kon der ovar yan yet mez lik ile iliş ki -
li dir. X kro mo zo mu üze rin de ki kri tik böl ge olan Xq13-q26 böl ge si ni içe ren trans lo ka yon lar da Tur-
ner sen dro mu na ben zer fe no ti pik özel lik ler de eş lik et mek te dir. On al tı ya şın da pri mer ame no re
şikâye ti ile kli ni ği mi ze baş vu ran ol gu muz da, hi pop las tik ute rus ve stre ak over ler tes pit edil di. Hor-
mo nal pro fi li hi per go na dot ro pik hi po go na dizm ile uyum lu olan has ta nın ya pı lan kar yo tip ana li -
zin de ise 46,X,t(X;7)(q22p22) trans lo kas yo nu tes pit edil di. X-oto zo mal trans lo kas yo nu ovar yan
di fonk si yo na ne den ola rak hi po go na dot ro pik ame no re ye ne den ola bil mek te dir.

AAnnaahh  ttaarr  KKee  llii  mmee  lleerr:: Trans lo kas yon, ge ne tik; ame no re; pri mer over yet mez li ği

AABBSS  TTRRAACCTT  Trans lo ca ti ons in vol ving X chro mo so me and an au to so me are rat her ra re.  Fe ma les
with X-au to so me trans lo ca ti ons are a cli ni cally he te ro ge ne o us gro up of pa ti ents in which X bre ak -
po int po si ti on may inf lu en ce phe noty pic out co me. X-au to so me trans lo ca ti ons are fre qu ently as so -
ci a ted with pri mary or se con dary ova ri an fa i lu re and at ti mes Tur ner syndro me-li ke fe a tu res if
the re is an in vol ve ment of the cri ti cal re gi on of Xq13-q26. A 16-ye ar-old with a pri mer ame norr -
he a was fo und to ha ve hypop las tic ute rus and stre ak ova ri es. Hor mo nal pro fi le re ve a led hyper go -
na dot ro pic hypo go na dism. Chro mo so mal analy sis re ve a led the kar yoty pe to be 46,X,t(X;7)(q22;p22)
de no vo. The oc cur ren ce of t(X;7) in the pro po si ta with hyper go na dot ro pic ame norr he a con firms
the ro le of X-au to so me trans lo ca ti ons in ova ri an dysfunc ti on.

KKeeyy  WWoorrddss::  Trans lo ca ti on, ge ne tic; ame norr he a; pri mary ova ri an in suf fi ci ency
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%30’unda karyotip anomalisi izlenmektedir. Hi-
pergonadotropik primer amenore olgularının en
sık nedeni ise Turner sendromu ve varyantlarıdır.3

Diğer hipergonadotropik primer amenore neden-
leri içerisinde yapısal X kromozom anomalileri
(translokasyon, delesyon, inversiyon), X kromozom
mozaizmi, saf gonodal disgeneziler ve östrojen 
sentezinde görevli enzim eksiklikleri bulunmakta-
dır.4

X kromozomu ile otozomlar arasında oluşan
translokasyonlar oldukça nadir görülmektedir.5,6

X;otozom translokasyonu olan olgularda X kromo-
zomunun kırık noktalarında yer alan genlerdeki
başkalaşımlara ve translokasyonlu X kromozomu-
nun inaktivasyon paternine bağlı olarak fenotip de-
ğişebilmektedir.7,8 X kromozomundaki kritik bölge
olan Xq13-q26 bölgesini içeren translokasyonlarda
ek olarak Turner sendromuna benzer fenotipik
özellikler de tabloya eşlik etmektedir.9

Bu çalışmada, 16 yaşında, kadın fenotipinde
olan ve primer amenore nedeniyle başvuran ve
46,X,t(X;7)(q22p22) karyotipli hipergonadotropik
hipogonadizm tanısı konan olgu tartışmaya sunul-
muştur. 

OLGU SUNUMU

Primer amenore nedeni ile polikliniğimize başvu-
ran 16 yaşındaki hastanın yapılan jinekolojik mua-
yenesinde, dış genital organların dişi fenotipinde
olduğu ve sekonder seks karakterlerinin infantil
olduğu gözlendi. 1,62 cm boyunda ve 58 kg ağırlı-
ğında olan hastanın göğüs gelişimi ve pubik kıllan-
ması Tanner evre 3 ile uyumlu idi. Ultrasonografide
uterus boyutları hipoplazik ve bilateral gonadlar
streak olarak izlendi. Daha önce hiç adet görme-
diğini belirten hastanın hormonal değerlendiril-
mesinde FSH, 48,33 mIU/mL; LH, 26,74 mIU/mL;
östradiol 8,02 pg/mL olarak tespit edildi. Hipergo-
nadotropik hipogonadizm tespit edilmesi üzerine
GTG (Giemsa-Trypsin) bantlama yöntemi ile yapı-
lan karyotip analizinde 46,X,t(X;7)(q22p22) tran-
slokasyonuna sahip olduğu gözlendi (Resim 1).
Turner fenotipi olmayan hastanın annesi, babası ve
kardeşinde yapılan sitogenetik analizlerde normal
karyotip tespit edildi.

TARTIŞMA

Hipergonadotropik primer amenore olgularında
karyotip anomalileri yaygın olarak görülmektedir
ve primer amenore olgularının yaklaşık %30’unda
karyotip anomalisi izlenmektedir.3 X kromozomun-
daki yapısal anomaliler sonucunda da  ovaryan fonk-
siyon kaybı ve primer amenore gelişebilmektedir.
Bu anomaliler içerisinde delesyon, seks kromozom
mozaizmi, translokasyonlar bulunmaktadır.10

X kromozomundaki translokasyon gibi yapısal
değişiklikler anormal fenotiplerin oluşmasında be-
lirleyici rol oynamaktadır. X;otozomal translokas-
yon taşıyıcısı olan olguların %35’inde gonadal
disgenezis, %15’inde normal fenotip olmasına rağ-
men tekrarlayan düşükler, %8’inde X’e bağlı has-
talıklar ve %42’sinde ise konjenital anomali ile
gelişme geriliği bulunduğu bildirmiştir.7 X kromo-
zomlarındaki dengeli translokasyon gibi yapısal de-
ğişiklikleri olan olguların bir kısmında gözlenen
konjenital anomali ve gelişim geriliği, translokas-
yonun kırık noktalarında yer alan genlerdeki baş-
kalaşımlardan ve X inaktivasyon paterninden
etkilenen gen aktivitesinden kaynaklanmaktadır.7

X;otozomal translokasyonlar nadir görülmekte
olup, prematür ovaryen yetmezlik ve primer ame-
noreye neden olabilmektedir. X;otozomal translo-
kasyona sahip olan kadınların %50’te otozomal gen
tarafından normal X kromozomu inaktive edildiği
için gonadal yetmezlik görülmektedir. Ovaryan

RESİM 1: Olgunun GTG bandlı kısmi karyotipi ve ideogramı. Oklar kırık nok-
talarını göstermektedir.



fonksiyonlar için gerekli gen bölgesindeki translo-
kasyona bağlı olarak X kromozom inaktivasyonuna
neden olarak gonodal yetmezliğe yol açmaktadır.8,11

X kromozomundaki translokasyon sonucu gonadal
yetmezliğe neden olduğu gösterilmiş gen bölgeleri
içerisinde DIAPH2, XPNEP2, DACH2, POF1B,
CHM ve NXF5 bulunmaktadır.12 Dengesiz X;oto-
zom translokasyonları rastgele olmayan X inakti-
vasyonuna neden olarak anormal X kromozomunu
inaktif hâle getirmekte iken, dengeli X;otozom
translokasyonu olan olgularda normal X kromo-
zomu %95 oranında inaktif hâle gelmektedir.13

X kromozomundaki kritik bölge olan Xq13-
q26 bölgesini içeren kayıplarda ise ek olarak Turner
sendromuna benzer fenotipik özellikler de eşlik et-
mektedir.9

X;otozom translokasyonları olgularında X kro-
mozomunun inaktivasyon paternine göre fenotip
değişkenlik göstermektedir. Literatürde sadece bir-
kaç olguda gözlenen t(X;7) olgumuzda da sunul-
duğu üzere primer amenore ve gonadal yetmezliğin
nedenleri içerisinde X;otozom translokasyonları da
yer almaktadır.
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