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Nadir Goriilen Bir Vaka: Fanconi Aplastik Anemisi Gelisen Bir Klinefelter
Sendromu Olgusu

A Rare Case: A Case of Klinefelter Syndrome Developing Fanconi Aplastic
Anemia
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OZET

Girig: Fankoni Aplastik Anemisi, g¢esitli konjenital
malformasyonlar, progresif pansitopeni ve genellikle
hematolojik malignitelere yatkinlik ile karakterize genetik
olarak c¢ogunlukla otozomal resesif olarak gecen bir
hastaliktir. Konjenital anomaliler hastadan hastaya degisir
ve basta iskelet malformasyonlarinin yani sira ana organ
sistemlerinden herhangi birini etkileyebilir. Klinefelter
sendromu erkek hipogonadizminin en yaygm genetik
formudur ve en sik goriilen karyotip 47, XXY'dir. Vaka
Sunumu: Halsizlik ve solukluk sikayetleri ile bagvuran 9
yasinda erkek hastanin fizik muayenesinde kilo, boy ve bas
gevresi Olglimleri %3’lin altinda, mikroftalmik goériiniimde
idi, diger sistem muayeneleri normaldi. Ancak, testis
voliimlerinin yasma gore kiigiik oldugu fark edildi.
Kromozomal incelemeler sonucunda 47, XXY Klinefelter
Sendromu tanisi koyulan hastaya, ayn1 zamanda kemik iligi
incelemesi ve DEB testi ile Fankoni Aplastik Anemisi tanisi
da konularak tedavi siireci baslatilmistir. Sonug¢: Yapilan
tetkikler degerlendirildiginde, olduk¢a nadir olarak goriilen
Klinefelter Sendromu ve Fankoni Aplastik Anemisi
birlikteligi saptanmustir.

Anahtar kelimeler: Klinefelter Sendromu, fankoni aplastik
anemisi, kemik iligi

ABSTRACT

Introduction: Fanconi Aplastic Anemia is a genetically mostly
autosomal recessive disease characterized by various congenital
malformations, progressive pancytopenia and a predisposition to
hematological malignancies. Congenital anomalies vary from
patient to patient and can affect any of the major organ systems,
primarily skeletal malformations. Klinefelter syndrome is the most
common genetic form of male hypogonadism and the most
common karyotype is 47, XXY. Case Report: In the physical
examination of a 9-year-old male patient who applied with
complaints of weakness and pallor, his weight, height and head
circumference measurements were below 3%, microphthalmic in
appearance, and other system examinations were normal.
However, it was noticed that the testicular volumes were small for
their age. The patient, who was diagnosed with 47, XXY
Klinefelter Syndrome as a result of chromosomal examinations,
was also diagnosed with Fanconi Aplastic Anemia by bone
marrow examination and DEB test, and the treatment process was
initiated. Conclusion: When the examinations were evaluated, the
association of Klinefelter Syndrome and Fanconi Aplastic
Anemia, which is very rare, was detected.
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GIRIS

Klinefelter Sendromu (KS), hipogonadizm, jinekomasti ve azospermi ile karakterize cinsiyet
kromozom bozuklugunun bir varyasyonudur ve en sik goriilen karyotip 47, XXY'dir. KS’ 1i bir
hastanin otoimmiin hastaliklar veya kotii huylu tiimorler gelistirme riski oldukca yiiksektir
(Lanfranco vd., 2004). Fankoni Aplastik Anemisi (AA) ¢ogunlukla yasamin ilk 10 yilinda
goriilen yapisal bir anemi tiirtidiir. Otozomal resesif gegisli olup, kemik iliginde progresif
hiposelliilerite ile karakterize, tiim hiicre serilerinde tutulum yaparak Onemli oranda
hematolojik bozukluklara yol agar (Auerbach, 2009).

OLGU SUNUMU

Dokuz yasinda erkek hasta halsizlik, solukluk sikayeti ile basvurdu. Fizik muayenesinde kilo,
boy ve bas gevresi Olgiimleri %3’lin altinda, mikroftalmik goriinimde idi, diger sistem
muayeneleri normaldi, organomegali, parmak anomalisi ve lenfadenopatisi yoktu, testis
voliimlerinin yasina gore kii¢iik oldugu fark edildi. Tam kan sayiminda Hb: 7.0 g/dl WBC:
2600 mm3 MCV: 109 um3 RBC: 2,19x106/mm3 PLT: 44000/ mm3 idi. Retikiilosit say1s1 %0, 1
olan hastanin periferik yaymasinda eritrositler normokrom makrositer goriiniimde idi, blast
izlenmedi, trombositler 2-3’li gorildii. Kan B12 ve folik asit diizeyi normal, Hb
elektroforezinde HbA: %89,8 HbA2: %1, HbF: %8,9 idi. Kemik iligi aspirasyonunda belirgin
hiposeliiler zeminde daha ¢ok olgun kiiciik lenfositler izlendi, blast izlenmedi. Seyrek olarak
graniilositer seri elemanlar1 ve seyrek normoblast izlendi. Trombositler 1-3’1i kiimeli idi.
Herhangi bir displazi bulgusu yoktu. Kemik iligi bulgular1 aplastik anemi ile uyumlu idi. Viral
serolojisi ve kollajen doku hastaligina yonelik bakilan belirtecler menfi idi. Batin US’de sagda
pelvik yerlesimli ektopik bobrek mevcuttu. G6z konsiiltasyonunda bilateral mikroftalmi ve sag
gozde kirma kusuru tespit edildi, kardiyolojik incelemesi normaldi. Kromozom analizinde KS
(47, XXY), DEB testi miispet olarak bulundu. Hasta bu bulgular neticesinde, FAA ve KS tanis1
aldi. HLA uyumlu akraba donorii bulunmayan hastaya akraba disi dondr taramasi baslatildi.
Ayrica hastaya androjen tedavisi baslandi.

TARTISMA

Yaklagik 1/600 insidansa sahip olan KS, erkeklerde en sik goriilen kromozomal anomalidir.
Genotip olarak 47, XXY karyotipine sahip olan bu bireylerde goriilen yaygin bulgular; uzun
boy, kiiciik testis (<4ml), kriptorsidizm, jinekomasti, hipergonadotropik hipogonadizm,
ogrenme gii¢liigli, yiiz/pubik killanmada azalma ve azospermidir (Nassau vd., 2021; Bojesen
vd., 2007). Ancak 47, XXY genotipine sahip bireylerde goriilen bu bulgular fenotipte
degiskenlik gosterebilir. Ozellikle hastaligin mozaik formlar1 (46, XY/47, XXY) cogu kez
degiskenlik gosteren klinik fenotip ile sonuclanmaktadir (Nassau vd., 2021). Ayrica, ¢oklu
andploid (48, XXXY; 49, XXXYY, 48, XXYY) yapidaki karyotipe sahip bireyler, zaman
zaman fenotipteki gii¢lii yansimalar nedeniyle erken taniy1 kolaylastirabilir (Lanfranco vd.,
2004). Klinisyenlerin, azalmis androjen iiretimini ve anormal spermatogenezi kontrol altina
almasi/tedavi edebilmesi icin erken tani ¢cok dnemlidir (Aksglede vd., 2011).

KS’1i hastalarda diyabet, metabolik sendrom, osteoporoz, meme kanseri, mediastinal germ
hiicreli timorler ve Hodgkin dis1 lenfoma gelisme riski yiiksektir (Bojesen & Gravholt, 2007).
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Tim bu multifaktoriyel hastaliklarin yani sira, KS’li hastalarda otoimmun hastaliklar da
goriilmektedir (Sawalha vd., 2009).

FAA, ¢esitli konjenital malformasyonlar, ilerleyici pansitopeni ve hem hematolojik
malignitelere hem de solid tiimoérlere yatkinlik ile karakterize genetik gecen, genellikle
otozomal resesif olarak goriilen bir hastaliktir. Konjenital anomaliler hastadan hastaya degisir
ve iskelet morfogenezini de etkileyebilir. Bu olduk¢a degisken fenotipten dolay1 tan1 koymak
oldukca zor olsa da Ozellikle DEB testi ile tani koymak benzersiz bir belirteg gorevi
gormektedir. DNA ¢apraz baglama ajanlarinin klastojenik etkisine kars1 asir1 duyarlilik, FAA
vakalarini tanimlamak i¢in gereklidir (Auerbach 2009). Bu vakada, DEB testi ile FAA tanisi
almis bir hastanin, KS ile nadir goriilen birlikteligi ele alinmaktadir. Literatiirde bu nadir
birlikteligi ele alan bir olgu sunumuna heniiz rastlanmamagtir.

Cinsiyet hormonlari, baz1 KS’li hastalarda, otoimmiin hastaliklarin gelisimini etkileyebilir.
Epidemiyolojik ve deneysel immiinolojik kanitlar, Ostrojenlerin hiimoral immiin yaniti
arttirdigin1 ve ayni zamanda otoimmiin bazi hastaliklarin patofizyolojisinde 6nemli roller
oynadigini gostermektedir (Cutolo vd., 2012).

KS’li hastalarin tedavisi, gerekirse bir konusma terapistine sevki (konusma gelisiminin
geciktigi durumlarda) ve ergenlikten itibaren testosteron tedavisini (gonadotropin seviyeleri
yiikseldiginde) icerebilir. KS’li bazi erkeklerde infertilite, testis sperm ekstraksiyonu ve
ardindan intrasitoplazmik sperm enjeksiyonu gibi yardimei iireme teknikleri kullanilarak
agilabilir. KS ve FAA’nin birlikte goriildiiglii nadir vakalarda, her iki hastaligin da tedavi
prosediirleri g6z dniinde bulundurularak, hastaya 6zel tedaviler de verilebilir.
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