
    
    

    
    

    

    
    
    
      
    
    klinische pädiatrie


    
    
    
      
    
    130330



    

      

  
    	
          
            DE
          
        
	
          EN
        
	
        
          Home
        
      
	
        Products
        	
            
              Journals
            
          
	
            
              Books
            
          
	
            
              Book Series
            
          


        

      
	
        Service
        	
            
              Library Service
            
          


        

      
	
        Help
      
	
        
          Contact
        
      
	
        
          Portal
        
      


  

  
    
    
      
        Klinische Pädiatrie
      
    

    

  
    
    
      
        
          Full-text search
        

      

      	Full-text search
	Author Search
	Title Search
	DOI Search
	Metadata Search


    

    
    
    
    
  




  

  
    


  



  	
	
	
	
	
	
        
          Journal
        
        	
                More About This Journal
              
	
                Editorial Board
              
	
                Table of Contents
              
	
                German National License
              
	
                Imprint
              
	
                Media
              


      
	
        
          Authors
        
        	
                Instructions for Authors
              
	
                Submit a Manuscript
              


      
	
          
            Subscription
          
          	
                  Subscription Information & Contacts
                
	
                  Institutional Licensing
                


        
	
        
        
        
          
        
          
            Job Board
            
          
        
          
        
          
        
        	
                Job Opportunities
              


      
	
        
        
        
          
        
          
            PharmaMarket
            
          
        
          
        
          
        
        	
                PharmaMarket
              


      





    	
        
        
        
        
        
        
          
          
            
              Not Logged In
            
             
              Login
            
            
              	
                  
                    
                      
                      
                      
                      
                        Username or e-mail address: 
                        
                      

                      
                        Password:
                        
                      

                      
                        
                      

                      Forgot Access Data?
                      
                        Register Now
                      
                      
                        OpenAthens/Shibboleth Login
                      
                    

                  
                


            

          
        
        

        

      
	
        
        
          Shopping Cart
        
        









        
        
      


  

  
    
      
    

    
    
      
    
    
    
    
    
    
    
    
    
      
        
          
        

      
    
  




      

      

      
        




  



  

  
    
    
      [image: ]
      
    

    
    
      
        
          
          
          
          
            Year (Archive)
            
              
                
                  1997
                

              

              	
                      
                      
                      
                      
                        2024
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        2023
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        2022
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        2021
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        2020
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        2019
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        2018
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        2017
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        2016
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        2015
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        2014
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        2013
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        2012
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        2011
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        2010
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        2009
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        2008
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        2007
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        2006
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        2005
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        2004
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        2003
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        2002
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        2001
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        2000
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        1999
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        1998
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        1997
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        1996
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        1995
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        1994
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        1993
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        1992
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        1991
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        1990
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        1989
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        1988
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        1987
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        1986
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        1985
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        1984
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        1983
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        1982
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        1981
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        1980
                      
                    


            

          

          
          
          
            Issues
            

          

        


        	
                Table of Contents
              
	
            
              
                Current Issue
              
            
          
	
              
                Free Sample Issue (01/2024)
              
            


      
    

    
    
      

  
  
    
      
      
    
    
      
        
        
      

    
  



    
    
    

    

    

    
        
      
        
      
        
      
        
      
        
      
        
      
        
      
        
      
        
      
        
      
    
      
    
      
        
      
    
      
    
      
        
          
            
              Related Books
            

            
              	
                      
                        

                        
                          Pädiatrie
                        

                      
                    


            

          

        
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
  

    
  

  
  
  






  
  

  
    

  
  
    
      
      
    
    
      
      
    
  



    


  

    

    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    

    
    
    

    
      
        
          Subscribe to RSS

          Please copy the URL and add it into your RSS Feed Reader.

          
          https://www.thieme-connect.de/rss/thieme/en/10.1055-s-00000034.xml
        

      

    

    

    

    
      
        [bookmark: saveLink]
      
    

    
      
        
      

      
        
      

      
        
          Share / Bookmark

          Facebook
          X
          Linkedin
          Weibo
        

      

    

    

    

    
      
          
              
          
      
    

    

    

    
      
        
        
          
          
          
        
      
    
  


  
    
      
        
          
            
              Download PDF
            
          
        
      

      
        
          
            
          
        
      

    

  

  

  
  
    
  
  




    
    
Klin Padiatr 1997; 209(3): 133-136
DOI: 10.1055/s-2008-1043943

 


© Georg Thieme Verlag KG Stuttgart · New York
A Turner-like phenotype in a girl with an isodicentric fluorescent Y chromosome mosaicism

Turner-Mosaik bei einem Mädchen mit einem isodizentrischen Y-ChromosomsEva  Bergendi1
            ,  Engelbert  Plöchl1
            ,  Ingrid  Vlasak1
            ,  Olaf  Rittinger1
            ,  Wolfgang  Muss2
            

	
[bookmark: IIPD2007-1]1Klinische Genetik am Kinderspital, Landeskrankenanstalten Salzburg, Müllner Hauptstr. 48. A-5020 Salzburg, Austria
	
[bookmark: IIPD2007-2]2Pathologisches Institut, Landeskrankenanstalten Salzburg, Müllner Hauptstr. 48. A-5020 Salzburg, Austria





Further Information


Publication History

Publication Date:
13 March 2008 (online)










Also available at[image: ]





	
Abstract

	
PDF (531 kb)




 

[image: SFX Search]


PDF Download Buy Article Permissions and Reprints



[image: ]


        
Abstract

        

          
Background The Ullrich-Turner syndrome (UTS) demonstrates a great clinical variability according to the cytogenetic and molecular genetic findings in various tissues. In few cases the karyotype reveals the presence of an additional Y-bearing cell line which is referred to as a borderline case of mixed gonadal dysgenesis. In this condition, Turner specific stigmata occur in about half of the cases.


        

          
Patient  A 10 year-old girl with short stature and only a  few other signs of Turner syndrome and hypertrophic clitoris revealed 45,X/46,X,idic(Yq) mosaicism with 41% 46,X,idic(Yq) cells in a blood lymphocyte culture.


        

          
Methods and results Fluorescence in situ hybridisation (FISH) technique, using alpha-satellite Y-chromosome specific probe for locus DYZ3, confirmed the isodicentric character of this structurally abnormal Y chromosome.


        
Polymerase chain reaction (PCR) analysis using primers for eight loci along the Y chromosome including SRY (Sex determining Region, Y gene) were positive for all loci tested, indicating that sequences from the long arm, centromere and most of the short arm of the Y chromosome are present.


        

          
Conclusions As patients with normal or rearranged Y chromosome have an increased risk of developing gonadal neoplasia prophylactic gonadectomy was performed in our patient. No evidence for gonadoblastoma was found on her streak-like gonads, but they showed some evidence of tubular formation. This paper points out the impact of cytogenetic and molecular genetic investigations in the definition of mosaicism in Turner's syndrome.


      
        
Zusammenfassung

        

          
Hintergrund Das Ullrich-Turner Syndrom (UTS) zeigt je nach zytogenetischem und molekulargenetischem Befund in den verschiedenen Geweben klinische Besonderheiten. Bei Vorliegen einer Y-Chromosom tragenden Zellinie neben der XO-Linie kann das Turner-Syndrom Übergänge zur gemischten Gonadendysgenesie aufweisen.


        

          
Patientin Ein 10jähriges Mädchen mit Kleinwuchs, mäßig ausgeprägten Stigmata eines UTS und Klitorishypertrophie, ließ in der Lymphozytenkultur den Karyotyp 45,X/46,X,idic(Yq) mit leichtem Überwiegen der Monosomie X (59:41)erkennen.


        

          
Methode und Ergebnisse Die zytogenetische Untersuchung von Haut und Gonaden brachte ein deutliches  Überwiegen der XO-Zellinie. Die Struktur des isodizentrischen Y wurde mittels Fluoreszenz in situ Hybridisierung (FISH) näher definiert. Mit Hilfe der Polymerasechain- reaction (PCR) Technik wurden insgesamt 8 Loci einschließlich SRY auf dem Y nachgewiesen. Die histologische Aufarbeitung ergab keinen Hinweis auf einen Tumor, jedoch auf tubuläre Formationen in den Streak-Gonaden.


        

          
Schlußfolgerung Da Patientinnen mit normalem oder strukturell verändertem Y Chromosom ein erhöhtes Risiko für die Entwicklung eines Gonadoblastoms aus ihren dysgenetischen Ovarien aufweisen, wurde auch bei unserer Patientin mit Turner Stigmata und isodizentrischem Y Chromosom eine prophylaktische Gonadektomie durchgeführt. Dieser Bericht zeigt deutlich, daß für die genaue Definition eines Turner Mosaik Zustandes neben den bewährten zytogenetischen Methoden auch FISH- und molekulargenetische Untersuchungen von Bedeutung sind.
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Turner syndrome - Y Chromosome - gonadoblastoma
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