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Erkeklerde 47,XXY Klinefelter sendromu (KS) fazladan bir X kromozomu
ile karakterize en sik gortilen cins kromozom bozuklugudur. Primer testikiiler
yetmezlik ve erkek infertilitesinin de en sik nedenidir. Klasik karyotip disinda
mozaik formlar ( 47XXY/46,XY) veya fazla sayida anoploidiler de ( 48, XXXY)
gortilebilir. Prevalans1 660 yenidoga erkek bebekte birdir(1). Sendrom genel-
likle ge¢ tan1 almaktadir. Danimarka epidemiyolojik verilerine gore % 25 olgu
eriskin yaslarda tan1 alabilmektedir(1).

Fenotip degiskenlik gostermekle beraber genellikle primer testikiiler yet-
mezlik ile iliskili kiictik testikiiler voliim, hipergonadotropik hipogonadizm,
onikoid yap1 ve uzun boy ile kendini gosterir. Bunlara en sik 6grenme gticlii-
gii, gelisme geriligi, psikososyal davranis bozuklugu eslik eder.47,XXY olgu-
lar diger erkek cocuklarindan farklidir. Genellikle konusma terapisi, egitime
ekstra destek ihtiyac1 gosterirler. Glintimiizde 6grenme giicligiiniin nedeni
hala aydinlatilamamustir. Baz1 giicliikler hipogonadizm, bazi giicliikler de kro-
mozomal bozuklukla iligkili olabilir. Fazladan olan X kromozomu iistiindeki
genlerin, X inaktivasyonuna neden olup doz etkisinde azalmayla bu duruma
yol a¢tig1 hipotezi 6ne stirtilmektedir. X kromozom sayisi arttikga bu bulgu-
larin daha fazla soruna yol actig1 ve fenotipin mozaik olgularda daha hafif ol-
dugu gozlenmektedir. Mozaik KS'lu olgularin sadece %1’den az1 20 yasindan
Once tani almaktadir(2).

ENDOKRINOLOJIK BULGULAR
Testikiiler fonksiyon

Sendrom ilk kez 1942’de Harry F Klinefelter tarfindan kiictik testisli bir
olguda tanimlanmustir. Bu olgunun testis biyopsisinde atrofi ve seminifer tiip-
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YONETIM

Olgularin yonetimi multidisiplinerdir. Cocuk endokrinologu, tirolog, ge-
netik¢i ve psikoterapist, psikolog, egitim destek uzmanlar: ihtiya¢ duyulan
temel uzmanlik alanlaridir. izlem ve tedavi yasa 6zgii planlanmalidir (13).

0-2 yas ta genitalya genellikle normal goriiliir. Kriptorsidizm ve mikrope-
nis varsa bunlarin tedavisi 6n plandadir.

3-10 yas araliginda, buiytime, antropometrik degerlendirme, konusma teda-
visi, 6grenme giicliigu takibi yapilmali, sosyal aktivasyonlar desteklenmelidir.
Biiytime ve 6grenme yillik izlenmelidir. Kemik yas1 2-3 yilda bir bakilmalidir.

11-18 yasta puberte yakin izlenmelidir. Puberteye normal olarak giren bu
cocuklarda, orta pubertede LH artis1, jinekomasti, onikoid yap1 ve istenmeyen
olctide uzun boy varsa androjen suplemantasyonu erken baslanabilir.

Semen toplama, kriyoprezervasyon, motil sperm ejakulat1 degerlendiril-
melidir. Glintimiiz tibbinda sperm ekstrasyonu gibi yontemlerle %50 KS'lu
olgu baba olabilmektedir.(14)

Olgularin metabolik saglik kontrolleri yapilmali ve yasam tarzlar1 denetle-
nerek diizenlenmelidir. Ayrica 2-3 yilda bir BMD yapilmali, kalsiyum vitamin
D suplemantasyonu gerekirse verilmelidir.

Eriskin takipte androjen suplemantasyonu, tedavi sirasinda Hb, ALT, AST
denetimi, PSA ve testosteron monitorizasyonu yapilmalidir. DEXA 2-3 yilda
bir, HbAlc, Ca,vitD yillik denetlenmeli, fertilite danisimi yapilmalidar.

Sonug olarak Klinefelter sendromunun tani almasi ve bu durum ile ilgili
bilgilerin artmas1 hem tedavi hem de yasa 6zgti izlem protokollar1 olusturmak
ve farkindaligin artmasi acisindan oldukca onemlidir.
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