
Erkeklerde 47,XXY Klinefelter sendromu (KS) fazladan bir X kromozomu 
ile karakterize en sık görülen cins kromozom bozukluğudur. Primer testiküler 
yetmezlik ve erkek infertilitesinin de en sık nedenidir. Klasik karyotip dışında 
mozaik formlar ( 47XXY/46,XY) veya fazla sayıda anöploidiler de ( 48,XXXY) 
görülebilir. Prevalansı 660 yenidoğa erkek bebekte birdir(1). Sendrom genel-
likle geç tanı almaktadır. Danimarka epidemiyolojik verilerine göre % 25 olgu 
erişkin yaşlarda tanı alabilmektedir(1).

Fenotip değişkenlik göstermekle beraber genellikle primer testiküler yet-
mezlik ile ilişkili küçük testiküler volüm, hipergonadotropik hipogonadizm, 
önikoid yapı ve uzun boy ile kendini gösterir. Bunlara en sık öğrenme güçlü-
ğü, gelişme geriliği, psikososyal davranış bozukluğu eşlik eder.47,XXY olgu-
lar diğer erkek çocuklarından farklıdır. Genellikle konuşma terapisi, eğitime 
ekstra destek ihtiyacı gösterirler. Günümüzde öğrenme güçlüğünün nedeni 
hala aydınlatılamamıştır. Bazı güçlükler hipogonadizm, bazı güçlükler de kro-
mozomal bozuklukla ilişkili olabilir. Fazladan olan X kromozomu üstündeki 
genlerin, X inaktivasyonuna neden olup doz etkisinde azalmayla bu duruma 
yol açtığı hipotezi öne sürülmektedir. X kromozom sayısı arttıkça bu bulgu-
ların daha fazla soruna yol açtığı ve fenotipin mozaik olgularda daha hafif ol-
duğu gözlenmektedir. Mozaik KS’lu olguların sadece %1’den azı 20 yaşından 
önce tanı almaktadır(2).

ENDOKRINOLOJIK BULGULAR 
Testiküler fonksiyon

Sendrom ilk kez 1942’de Harry F Klinefelter tarfından küçük testisli bir 
olguda tanımlanmıştır. Bu olgunun testis biyopsisinde atrofi ve seminifer tüp-
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YÖNETIM

Olguların yönetimi multidisiplinerdir. Çocuk endokrinoloğu, ürolog, ge-
netikçi ve psikoterapist, psikolog, eğitim destek uzmanları ihtiyaç duyulan 
temel uzmanlık alanlarıdır. İzlem ve tedavi yaşa özgü planlanmalıdır (13). 

0-2 yaş ta genitalya genellikle normal görülür. Kriptorşidizm ve mikrope-
nis varsa bunların tedavisi ön plandadır. 

3-10 yaş aralığında, büyüme, antropometrik değerlendirme, konuşma teda-
visi, öğrenme güçlüğü takibi yapılmalı, sosyal aktivasyonlar desteklenmelidir. 
Büyüme ve öğrenme yıllık izlenmelidir. Kemik yaşı 2-3 yılda bir bakılmalıdır.

11-18 yaşta puberte yakın izlenmelidir. Puberteye normal olarak giren bu 
çocuklarda, orta pubertede LH artışı, jinekomasti, önikoid yapı ve istenmeyen 
ölçüde uzun boy varsa androjen suplemantasyonu erken başlanabilir. 

Semen toplama, kriyoprezervasyon, motil sperm ejakulatı değerlendiril-
melidir. Günümüz tıbbında sperm ekstrasyonu gibi yöntemlerle %50 KS’lu 
olgu baba olabilmektedir.(14)

Olguların metabolik sağlık kontrolleri yapılmalı ve yaşam tarzları denetle-
nerek düzenlenmelidir. Ayrıca 2-3 yılda bir BMD yapılmalı, kalsiyum vitamin 
D suplemantasyonu gerekirse verilmelidir. 

Erişkin takipte androjen suplemantasyonu, tedavi sırasında Hb, ALT, AST 
denetimi, PSA ve testosteron monitorizasyonu yapılmalıdır. DEXA 2-3 yılda 
bir, HbA1c , Ca,vitD yıllık denetlenmeli, fertilite danışımı yapılmalıdır.

Sonuç olarak Klinefelter sendromunun tanı alması ve bu durum ile ilgili 
bilgilerin artması hem tedavi hem de yaşa özgü izlem protokolları oluşturmak 
ve farkındalığın artması açısından oldukça önemlidir.
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