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ÖZET 
Bilimsel Zemin: Androjen duyarsızlık sendromu (ADS), XY kromozomlu 

erkeklerdeki virilizasyon yapan hastalıkların bir kl inik devamı ve erkek 

psödohermafrodizmin nedenidir. ADS'li olguların hemen hepsi, androjen reseptör 

(AR) genindeki mutasyonlara bağl ı dır. 

Amaç: Androjen duyarsızlık sendromu ve duysal-motor polinöropati b i rlikteliği 

daha önce bildirilmediği için bu olgunun sunumu okuyucular için ilginç olacaktır . 

Materyal ve Metod: Progresif duysal-motor polinöropatisi olan 18 yaşındaki 

ADS'li bir bayan olgu rapor edilmiş ve bu olgunun tanısı karyogram, klinik, 

histopatolojik ve elektrofizyolojik bulgulara dayandırılmışt ı r. 

izlenimler: Bizim bilgilerimize göre, bu bulgular daha önce tanımlanmamıştır. 
ADS ve duysal-motor nöropatili bu olgu literatürde tekdir ve bu tablo şans ile 

ortaya çıkan birliktelikten daha öte olabilir. 
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ABSTRACT 
Androgen lnsensitivity Syndrome Associated with Sensory-Motor 
Polyneuropathy 
Scientific Background: Androgen insensitivity syndrome (A/5) is a clinica/ 
continuum of virilization disorders in XY ma/es and a cause of male 
pseudohermaphroditism. Almost ali of the cases with A/5 is due to mutations 
in androgen receptor (AR} gene. 
Objective: Because androgen insensitivity syndrome (A/5) associated with 
sensory motor neuropaty has never been reported presentation of this case 
wi/1 be interesting to the reader. 
Material and Method: An 18 year-old gir/ with A/5 with progressive motor 
and sensory polyneuropathy was reported The diagnosis was based on the 
karyogram and the clinica/, histopatologica/ and e/ectrophysiologica/ findings. 
Conc/usion: To the best of our knowledge, this unusua/ finding has not been 
previously demonstrated This case with A/5 and sensorymotor neuropathy is 
unique in the literature and it may be beyond the association occurred by 
chance. 
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GİRİŞ 

Androjen duyarsızl ı k sendromu (ADS), rez idüel androjen 

reseptör fonksiyonuna bağlı olarak ge l işir ve klinik olarak 

komp let veya pars iyel androjen duyars ı zlık sendromu 

(KADS veya PADS) şek l inde karşımıza çıkar. ADS testiküler 

fem inizasyon olarak da ad l andır ı l ı r. Her iki durumda da 

olgu lar 46 XY karyotipine sahiptir. KADS'lu olgularda dış 

genital organlar dişi fenotipindedi r, testisler bilateral olarak 

vard ı r, vagina k ı sad ı r ve Müllerien yap ı lar yoktur. PADS' lu 

o l guların ise genita l organ l arının d ı ş görünümü erkeksidir. 

Bu fenotip kliteromegaliden h i pospad i aslı kısa penise kadar 

değişeb i len erkeksi görünümdedir(1
·
2

' . Bu ça lı şmada 
sensorimotor polinöropatinin eşl i k ett i ği bir ADS olgusu 

kl inik, laboratuar ve elektrofizyo loj ik bu l guları ile sunul

maktad ı r. 

OLGU 

Onsekiz yaşında bayan hasta dört yıl önce baş l ayan, 

tekrar l ayıcı ayak ülserleri ve bu ülserler ile eşzamanlı olarak 

ortaya çıkan puslu görme yak ı nmalar ı il e kliniğe kabul 

ed i lm i ştir . Özgeçm i ş i nde; 1 O çocuklu (3 erkek, yedi kız) 

ikinci dereceden akraba (dayı kız ı-ha l a oğ l u) anne babanın 

5. çocuğu olarak normal vajina l yolla doğduğu, gel i ş i minin 

yaşıtlar ı na göre daha h ı zlı olduğu, hiç adet görmediği 

b il dirilmiştir . Ailede benzer hasta lı k öyküsü tanım lanmamıştır . 

Fizik muayene: Boy 182.cm, kilo 90 kg. Nab ız 76/dk, TA: 

110/75 mmHg, solunum: 18/dk. Her iki ayakta Charchot 

ülseri. Hursitizm yok. Te l arş yok . İske l et deformitesi yok. 

Tablo 1. ENG 

Taraf Motor/ Sinir 
Duysal DL F 

Nöroloj ik muayene: Kranyal sinir muayenesi doğal. Motor 

güç muayenesinde; kas gücü üst ekstremite proksima l ve 

distal kas gruplarında 5/5 düzeyinde . A lt ekstremitede, 

proksimal kas gruplarında 5/5, diz ekstansiyonu ve fleksiyonu 

4/5, plantar fleks iyon 2/5, dorsofleksiyon 1/5 düzeyinde. 

DTR'ler dört ekstremitede a lınmıyor. Vibrasyon duyusu üst 

ektremitelerde azalm ı ş . Alt ekstrem ite lerde vibrasyon ve 

pozisyon duyusu yitik. Çorap ta rzı duyu kusuru tan ı mla n dı. 

Eldiven tarzı duyu kusur tanımlanmad ı . Serebellar sistem 

muayenesi doğa l. Stepaj ik yürüme pattern i mevcut. 

Primer amenore öyküsü olan fiz ik muayenede telarşı 

olmayan olgu kadın doğum k l iniğine konsulte edild i. Dış 

genital muayenede; lab ium lar normalden geniş, ödemli 

olup her iki labium içinde yak l aşık 1-1.5 cm'l ik nodü ler 

rudimenter testis benzer i o l uşum saptandı. Jinekolojik 

muayenede vajinan ı n kısa ve kör o l duğu tesbit edi ldi. 

LABORATUAR 

Tam kan say ı mı ve karaciğer ve böbrek fonksiyon testlerini 

içeren biyokimyasa l parametreler normal. A lka len fosfataz 

[430 U/L normal aralık (5-240)], kalsiyum [ 10.4 mg/dl (8.8-

10.2)], fosfor [4.6 mg/dl (2.7-4.5)], FSH [ 82 mlU/ml (0.9-

43.5)], LH [ 23 mlU/ml (0 .5-13)] değerler i yüksek. Prolaktin 

[ 2.7 nq/ml (3.6-13.4) ], serbest testosteron [ 1.4 pg/ml 

(0.02-3.9)], growth hormon [ 0.5 ng/ml (0-19) ], östrad iol 

[70 pg/m l (25-2259], tiroid fonksiyon test leri norma l. 

Karyotip anal izi 46 XY olarak değerl endirildi . Pelvik USG'de 

uterus, overler vizua lize ed ilemedi ve vajen ile uyum lu 

Mesafe iletim zamanı Amplitüd 
H (cm) (m/sn) mV 

Sağ M Median ( abd. pol. bre.) 5.1 31.4 8.2 47.5 1.5 

Sağ M Ulnaris (abd. dig. Min.) 4.8 35.6 7.0 48 1.0 

Sol D Ulnaris (5 . parmak-bilek) Uyartılamadı 

Sol D Median (2. parmak-bilek) Uyartılamadı 

Sağ D Median (2. parmak-bilek) Uyartılamadı 

Sağ D Ulnaris (5. parmak-bilek) Uyartılamadı 

Sağ M Tibialis (abd. hallusis) Uyartılamadı 

Sağ M Tibial is 7.8 46.7 16.2 

(fossa-gastrocnemius.) 2 

Sağ M Peronal (ext. digt. brev.) Uyartı l amadı 

Sağ M Peronal (cap. fib- tib. ant.) 7.6 15.5 1.5 

Sol M Tibialis (abd. hallusis) Uyartı l amadı 

Sol M Peronal (ext. digt. brev.) Uyartılamadı 

Sağ D Suralis Uyartılamad ı 

Sol D Suralis Uyartılamad ı 

D: Duysal M: Motor DL: Distal latans F: F yanıtı H. H refleks 



olabilecek görünüm saptandı. Laporoskopik incelemede, 
uterus o l ması gereken yerde fibröz bant yan ı sıra her iki 
tuban ı n sadece f imbrial uçla r ı görülebildi. İ ngu in a l kana l 
gir i ş i nde over o l duğu şüphe l enilen 0.5 x 0.5 cm ebad ı nda 

oluşum lar görüldü ve gonedektomi yapıldı. Over zannedilen 
yapıların histopatolojik incelemesinde germ hücre aplazisi, 
foka! tübüler atrofi ve hya linizasyon, Sertol i hücre nodül leri 
ve d iffüz Leydig hücre hiperplazisi tespit edi ldi. Hi pofiz 
MRG normal olup kranyal MRG'de interventrikü ler septum 
agenezisi saptandı. Kemik yaşı 18 yaşındaki kız çocuk kemik 
standartları ile uyumlu bu lundu. EMNG'de duysal ağırlıklı 
mikst tip poli nöropati saptand ı (Tablo 1, 11) . VE P ve BAEP 
norma ldi. SEP'de med ian sinir uyarımı ile N19 l atans ı 

bilateral uzamış olarak elde edilirken, posterior tib ial sinir 
uyar ı mı ile anlamlı yanıt elde edilemedi (Tablo 2). 
Hastaya hormon tedavisi (östrojen ve progesteron) başland ı 

ve psik iyatri k li niğine konsu lte edi ldi. Kim lik karmaşası 

Tablo 2. EMG incelemesi 

yaşayan olgunun kararının kadın cinsiyeti yönünde olduğu 
belirlenerek bu yönde cerrahi girişim yapılması planlandı. 

TARTIŞMA 

Olgumuz komplet androjen insensitivite sendromları için 
tipik olan; bilateral testis, dişi dış genital organlar, kısa 
vajina ve Mül lerien kana l ın o l maması gib i öze llikler 
göstermektedir . Bu bulgular yanında olgumuzda klinik ve 
elektrofizyolojik verilerle ağır mikst polinöropati saptanmıştı r. 

Anormal seksüel diferansiasyon gösteren olgular d i şi ve 
erkek hermafroditizm olarak ikiye ayrılır . Genotipik olarak 
46 XY olan erkek psödohermafrod itler ise santral sinir 
sistemi defektleri (örn . Kallman sendromu), testosteron 
biyosentez bozukluk l arı, agonad izm (testikü ler regresyon 
sendromu), komp let androjen duyarsız l ık sendromu 

Taraf Kas Spontan aktivite Motor ünit potansiyel özellikleri Maksimal kas örneği 

Sağ Abd. pol.brev. yok 

Sağ Abd. dig. min. yok 

Sağ Biceps yok 

Sağ Triceps yok 

Sağ Rectus femoris yok 

Sağ M. Tib. Ant. yok 

Sağ M. Gastrocnemius yok 

Sağ M. Eks. dig. brev. yok 

Sağ M. Abd. hal. brev. yok 

Sol M. Tib. Ant. yok 

Sol M. Gastrocnemius yok 

Sol M. Eks. dig. brev. yok 

Sol M. Abd. hal. Brv. yok 

BBGS: Büyük boylu geniş süreli H: hafif 

Tablo 3. SEP 

N. Medianus 

N19 

P22 

N. Tib. Post. 

P1 

N1 

Yer yer BBGS ve polifazik 

Yer yer BBGS 

Çoklukla normal arada yer yer büyük boylu, polifazik 

Çoklukla normal arada yer yer büyük boylu, polifazik 

Çoklukla normal yer yer polifazik 

BBGS 

BBGS ve polifazik 

istemli kası yapm·ıyor 

istemli kası yapmıyor 

BBGS 

BBGS ve polifazik 

istemli kası yapmıyor 

istemli kası yapmıyor 

SAĞ 
Lat Amp Lat 

25,6 6 mikroVolt 23,7 

29,7 27,2 

yanıt yok 

yanıt yok 

mak. kası yapmıyor 

mak. kası yapmıyor 

mak. kası yapmıyor 

mak. kası yapmıyor 

mak. kası yapmıyor 

seyrelme 

H. seyrelme 

seyrelme 

H. seyrelme 

SOL 
Amp 

4 mikroVolt 
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(testiküler feminizasyon), inkomplet androjen duyarsızlık 

sendromu ve 5 a redüktaz eksikliği şeklinde sınıflandırıl

maktadır (3l_ 

ADS'nun nedeni androjen reseptörünü (AR) kodlayan 

bölgelerin mutasyonuna bağl ı beden dokularının 

testosterona karşı olan yan ı tsız lı ğ ıdır. AR geni X kromo

zomunu n uzun ko luna loka lize olup komplet ve parsiyel 

gen delesyonları, nokta mutasyonları ve küçük insersiyon/ 

de lesyon içeren 300'ün üzerinde mutasyon tan ımlan

mıştır(4·5·5·7l_ Bu olgu larda dış genital organ lar normal d i ş i 

fenotipinden erkek fenotipine kadar uzanım gösteren gen i ş 

bir yelpazede değişkenlik göstermekted ir. Pubertede meme 

gel i şmez, boy uzundur ve primer amenore va rdır(sı _ 

ADS' nun ayırı cı tan ı sında gonadal disgeneziler göz önünde 

bulunduru l ma lı dır. 46 XY gonadal disgenezi (GD), çok 

ender görülen seksüel diferensiasyon bozukluğudur. Pür 

ve parsiyel gonada l disgenezi olmak üzere iki başlık a l tı nda 

ince len ir. 46 XY pür gonada l disgenezide bi lateral bant 

şekl i nde (gelişmemiş) gonadlar mevcuttur . 46 XY mikst 

gonadal disgenezi ise bir tarafda bant şeklinde gelişmemiş 

gonad gözlenirken d i ğer ta rafda testis vardır. Her iki t ipde 

de fenotip ik olarak kadın olan olgularda testis diferentas

yonunda anorma lli k söz konusudur. Dı ş genital organ lar, 

testis tarafından üretilen testosterona karş ı duyarsız olduğu 

için erkeklik yönünde ge l işmez, normal d i ş iler gibi farklan ır . 

46 XY pür gonada l disgenezi immatür uterus, kör vajina, 

bilatera l bant şeklinde gonadlar ve ovumun olmaması ile 

karakter ize çok ender bir durumdur. SRY geni (Y 

kromozomu üzerindeki sex belirleyen bölge geni) gibi 

seksüel farkl ı laşma ile ili şki li baz ı genlerin de test is 

diferentiasyon faktörleri arasında yer aldığ ı keşfed ilmişt i r(3,9 • 10ı _ 

Mikst tip gonadal disgenezi, bir tarafda testis varken diğer 

tarafda bant şeklinde gonad veya gonad yokluğu, Müllerian 

kanal kalıntıları, ve değişik derecelerde genital ambigozitenin 

neden olduğu gonadal, kromozoma! ve fenotipik 

anorma ll ikler le karakterize heterojeniteyi kapsar( 11 • 12 • 13 ı _ 

Olgumuz uzun boy, primer amenore, d ı ş genital görünüm, 

karyotip analizi, laparoskopide testisin saptanması ve bunun 

histopatolojik olarak da testis lehine yorumlanması nedeniyle 

ADS olarak değerlend irilmi şt ir . ADS ile gonada l disgenezi 

arasındaki en önem li fark ADS'de testis in varl ı ğıd ır . Bu 

olgu larda genelli kle inguina l kana lda testis pa lpe edilmekle 

birlikte palpe edi lemezse dahi orş i ektomi yap ılm as ı hem 

tanı hem de ileride gelişecek maligniteyi ön leme açıs ı ndan 

önemlid ir. Olgumuzda muayene ile labiumlardan inguinal 

kanalda olduğu düşünülen testisler laparoskop i ile 

çıkarılmıştır . 

Gonadal disgenezi ve sensorimotor polinöropati b irl iktel i ğ i 

ilk kez Umara ve ark. tarafından rapor edilm i ş olup dünya 

literatüründe benzer ikinci olgu Sugie ve ark. tarafından 

bildirilmiştir(9• 1 2 ı _ Her ne kadar biyopsi çalışması ile polinöropati 

yönünde daha ileri inceleme yapılmamış ise de (hasta onay 

vermem i şt ir ) bu olguda kl in ik ve elektrof izyoloj ik veril er 

polinöropatinin var lı ğ ı nı kesinleştirmektedir. Bizim bilgim iz 

dahil inde ADS ve sensorimotor polinöropati bi r likte l iğ i 

litera tü rd e bildirilmemiştir. Bu olgu larda sensörimotor 

polinöropat i ve ADS kombinasyonunun alt ı nda yatan 

mekanizma henüz açıkla namamıştır. Bu co-morbid durum 

herediter sensorimotor polinöropatinin bir formu olabileceğ i 

gibi tersine periferik sinir sisteminde de etkilenmeye neden 

olan genetik anormallik 46 XY ile de ilişkili olabil ir. Moleküler 

biyolojik ça lı şmalar bu birlikteliğe yol açan yeni bir gen 

lokusunu göstermede bize yardımc ı olabili r. 
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