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Ozet Abstract

Klinefelter Sendromu (47, XXY), yenagan erkek bebekler Klinefelter Syndrome (47, XXY) is detected about 1 of 60
yaklasik 1/600'inde gorilir. Klinefelter varyanti olardkilinen 48, newborn males. 48, XXXY karyotype known as the iasatrof Kline-
XXXY karyotipi ise 1/50 000 oraninda goriilen ¢olkdivebir anomali- felter Syndrome, is a rare anomaly occurs in on600®00 newbor
dir. infants.

Kirk yasindaannenin yapilan ultrasonografisinde, hipertelo In an obstetric ultrasonography of 40 year old rapthyperte-
ve atrofik genital yapilar te#t edildi. Amniyosentez sonrasi yapi lorism and atrophic genitalia were identified. Tkaryotype aalysis
karyotip analizi 48, XXXY olarak tespit edildi. Agye olasI postnat finding after the amniocentesis was 48<XY. Potential postnat:
komplikasyonlar anlatildi. Anne ve babanin §stge onayl sonucu complications were explained to the family. By thesire and free
gebelik terminasyonu uygulandi. will of the family, pregnancy was terminated.

ileri yaslarda cocuk istemi olan ciftlerde kromozomal antima It must be keep in mind that advanced aged coupiisdesire
lerin olabilecgi akla getiriimelidir ve ailelere genetik damanlik of children might experience chromosomal abnoriealiand must t
onerilmelidir. Gebeler perinatoloji kliniklerindakip edilerek anoma- advised genetic counseling. Early diagnosis of alous fetus can |
lili fetusun erken tanisi yapilabilir. made in perinatology outpatient clinic follow ups.
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linefelter sendromu (KS), ilk kez 1942 Klinefelter sendromunda daha nadir gorilen

yilinda Dr. Harry Klinefelter ve ark.nin  karyotip formlari ise 48, XXYY; 48, XXXY; 49,

dokuz erkek hastada, vicut ve ylzde XXXXY seklindedir. Cok nadir gorilen bu
killanma azlg), kigik ve sert testisler, gghis karyotip formlarinin sirasiyla goérilme sglisu
meme dokusu ve infertilite gibi ortak belirtiler sekildedir; 1/17.000, 1/50.000, 1/85.000.

bulundigunu: saptamalari sonucu tanimlagtm Burada amniyosentez sonrasi tanisi konulan
1959 yilinda ise bu sendroma sahip erkeklerdesg xxxy olgusu literatiir gézden gecirilerek su-
ekstra bir X kromozomu bulunngiur.* nulmustur.

Tahmini insidans yenid@an erkek ¢ocuklarda
1/500-700 arasindadir. Mayotik non-disjunction Olgu Sunumu
sonucu olgan non-mozaik 47 XXY karyotipi en 40 yasinda, gravida 10, parite 3, abort 6, ya-

sik bildirilen Klinefelter sendrom karyotipidir. sayan 2, ikinci derece akraba ewilitanimlayan
olgu 22. gebelik haftasinda antenatal polildini
mize bgvurdu. Antenatal testlerinde patolojik bir
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Tarti sma
Kromozom anormallikleri, embriyolojik 6-
[imlerin %50’sini, fetal kayiplarin %5-7'sini, 6lu
dogumlarin ve neonatal O6lumlerin %6’s1 ile
%11’ini ve canli dgumlarin %0.9'unu olgturur®
Kromozom anomalileri icinde en sik gorulenler
anoploidilerdir.

Mayotik non-disjunction sonucu aian non-
mozaik 47, XXY karyotipi en sik bildirilen
Klinefelter sendrom karyotipidir. Daha az oranda
46, XY/47,XXY; 46, XY/48XXYY; 45, XI46XXY
seklinde ve daha da nadir olarak 48, XXXY; 49
XXXXYY veya bunlarin mozaik bigimlerine rast-
lanmaktadir.

Sendromun olgmasina neden olan ekstra X
kromozomu %54 olguda maternal, %46 olguda da
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Resim 2.Hipertelorizmin ultrasonografik goruntisu.

Sekil 1. Olgunun sitogenetik analiz raporu.

nisma sonrasi amniyosentez onerildi. Karyotipik
incelemesi 48, XXXY olarak tespit edildiékil
1). Etik kurulda tartilan olguya, anne ve babanin
istezi ve onayi sonucu gebelik terminasyonu uygu-
landi. Vajinal misoprostol uygulanarak gion
yaptirilan fetus, otopsi yapilmak uUzere patoloji
laboratuvarina gonderildi. Otopsi incelemesinde,
makroskopik olarak 950 ggdiginda, ba topuk
uzunlygu 30 cm, ba makat uzunlgu 20 cm olan
fetusta oribitalar arasi mesafenin agmidugu ve
dis genital yapilarin atrofik oldtu tespit edildi
(Resim 3, 4). Ggus ve karin bgugundaki organ-
lar normal anatomik yergemli idi. Ust ve alt

ekstremiteler normal gortinimde idi. Resim 3.Atrofik genital yapilarin makroskopik gérinimii.
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4

Resim 4.Hipertelorizmin makroskopik gériinimu.

paternal orjinlidir. Birinci ya da ikinci maternal
mayotik boluinmedeki kromozom ayrilmamasi
sonucu ya da fertilizasyondan sonraki bir mitotoik
kusurdan olgabilir. Birinci paternal mayotik bo-
[inme sonucunda XY spermiumlarin ghasi
sonucunda da meydana gelebilir. Olgularda orta-
lama maternal ve paternalsyierlemistir.®

Kromozomal hastaliklar aile bireylerinde den-
geli translokasyon tayiciligi ya da anne ya ile
baglantil olabilir>> Dengeli translokasyon geyi-
cisi olan ebeveynlerin hasta gocuk sahibi olma
riskleri vardir ve bu ciftlerin kromozom analizleri
nin yapilmasi gerekmektedir. Bizim vakamizda ise
anne yainin ¢ok ileri olmasi ve ailenin kla ¢o-
cuk istememesi nedeniyle ebeveynlere kromozo-
mal analiz yapiimargtir.

Klasik Klinefelter hastalarinda zekagokez
normaldir. Cocukluk gainda belirgin bir somatik
bulgu olmadgindan genellikle ergenlikten sonra
tanimlanabilirler. Bazi hastalarda subnormal zeka,
davrang ve uyum sorunlari ¢ikabilir. Hastalarin bir
kisminda hipospadias ve kripsal gorilse de sik
degildir. Ergenlik genellikle gecikir. Penis normal-
den biraz kuguk olabilir. Testisler kuguk ve sertti
Eriskin yaslarinda uzun boylu ve uzun bacakh bir
yapi gosterirler. Vicut killarinda seyreklik vardir
Hastalarin yaklgk yarisinda jinekomasti goralir.
Genelde infertil kalirlar.

Klinefelter Sendromlu hastalarda yapilan gali
malarda, obezite, glukoz intoleransi ve diabetes
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mellitus siklginda arty oldugu g6zlenmitir.® Diya-

bet dsinda bu hastalarda tiroid bozukluklari, peptik
dlser, pulmoner amfizem, ventz tromboembolik
hastaliklar ve osteoporoz sghin genel populas-
yona gore artngi oldusu bulunmutur.”® Hasle ve
ark. yaptiklari cajmada, Klinefelter Sendromlu
hastalarda, ekstra gonadal germ hucreli timorlerin
gorilme sikiginin arttgini bildirmislerdir® Keung

ve ark. ise Klinefelter Sendromlu hastalarda |6semi
ve lenfoma sikfiinin da artgini rapor etmjlerdir.*°

Klinefelter varyantlari olarak adlandirilan 48,
XXYY; 48, XXXY; 49, XXXXY ve 49, XXXYY
tiplerinde ise semptomlar cok dahgirdir. 48,
XXYY en sik gorulen Klinefelter varyant tipi iken

49, XXXXY en kotu prognozlu varyant formu-
11
ur.

48, XXXY sendromu, Klinefelter Sendromu-
nun ender gorilen varyantlarindandir. Barr-Shaver-
Carr Sendromu olarak da adlandirihr.Klinik
semptom ve bulgular 47, XXY tipine gore daha
agirdir. Nedeninin hem paternal hem de maternal
kromozom ayrilmamasi olabilege kromozom
ayrilmamasi olgusunun arka arkaya birinci ve ikinci
mayotik bolinmede ortaya ¢ikabilgcsaniimakta-
dir. Hastalarda, fasial anomaliler (hipertelorizm,
epikantal fold, dgik kulak ve orta derecede
prognatizim), iskelet anomalileri (dislokasyon,
kifoz, skolyoz, radio-ulnar sinostoz, uzun radius,
klinodaktili) goralir. Genital yapilar atrofiktir e
genellikle jinekomasti bulunur. Ekin yaslarda
uzun boylu ve uzun bacakl bir yapi gosterirler.
Klasik tipe gore ndro-motor geiim belirgin sekilde
etkilenir. Yapilan casmalarda 1Q dizeylerinin 40
ile 60 arasinda oldw rapor edilmgtir. Anlama
algilama ve kilik bozukluklarina siklikla rastla-
nir.*?

Prenatal olarak Klinefelter Sendromu tanisi
tibbi tahliye endikasyonu dadir.'® Fakat bizim
olgumuzda 48, XXXY tanisi konulngtur. Olgu-
muzda, tibbi tahliye karari almamizin nedeni, 48
XXXY sendromunda KS’a gére dahaia néro-
motor gelgim kusurlart ve Klinifelter Sendro-
mun’'da olgabilecek komplikasyonlarin ¢ok daha
ilerleyici ve yikici olmasidir.

Sonu¢ olarak, 48, XXXY c¢ok nadir gorilen
kromozom hastaliklarindan biridir. Klinifelter
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Sendromlu cocuklar ve onlarin aileleri ilerleyen

donemlerde birgok sorun ile karkargiya kalirlar.

Poly-X Klinefelter Sendromlari diye adlandirilan

durumlarda ise bulgular ¢cok dah&rrave yikici

seyreder. Bu gibi durumlarla hekimlik ygantimi-

zin herhangi bir zamaninda kdasabiliriz. Aileye

gerekli genetik dagmanlik verip ¢ocgu dasur-

malari halinde ne gibi problemlerle kdasacakla-
rini anlatmamiz ve aile ile birlikte gebelik strci
tartsmamiz gerekmektedir.
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