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ÖZ ABSTRACT 

 

46 XX erkek cinsel gelişim bozukluğu çok nadir görülen bir 

hastalıktır. Y kromozomuna yerleşmiş olan SRY (sex-

determining region Y) geni cinsiyet belirleyen gendir. Bu gen 

bölgesini içeren Y kromozomunun bir parçasının X 

kromozomuna transloke olmasıyla hastalığın geliştiği 

düşünülmektedir. Otuz beş yaşında erkek hasta infertilite, cinsel 

istekte azalma şikayetleriyle polikliniğimize başvurdu. Fizik 

muayenesinde yüzde kırışıklıklar, kıllanma azlığı, kısa boy, 

küçük testisler mevcuttu. Hastada hipergonadotropik 

hipogonadizm ve azospermi saptandı. Hastanın karyotip analizi 

46 XX olarak rapor edildi. SRY gen analizi pozitif bulundu. Bu 

hastalarda spermatogenez olmadığından testis biyopsisi ile 

sperm elde edilemez. Hastalığın başlıca tedavisi testosteron 

yerine koyma tedavisidir. İnfertilite ile başvuran primer 

hipogonadizmli hastaların ayırıcı tanısında bu nadir hastalık 

dikkate alınmalıdır. 

 

 

46 XX male sexual disorder is a very rare disease. SRY (sex-

determining region Y) located in the Y chromosome is a main 

sex-specific gen location. It is thought that the translocation of 

Y chromosome part containing this gene region to the X 

chromosome is responsible for the disorder. A 35 year-old male 

patient was admitted to the outpatient clinic with complaints of 

infertility and decreased sexual desire. Physical examination 

revealed wrinkles on the face, lack of hair, short stature as well 

as small testicles. Hypergonadotropic hypogonadism and 

azoospermia were detected in the patient. The patient's 

karyotype analysis was reported as 46 XX. SRY gene analysis 

was positive. These patients do not have spermatogenesis, thus 

sperm can not be obtained with testis biopsy. The main 

treatment of the disease is testosterone replacement therapy. In 

the differential diagnosis of patients with primary 

hypogonadism presenting with infertility, this rare disease 

should be considered. 

 

Anahtar Kelimeler: 46 XX testiküler bozukluk, SRY, erkek 

infertilitesi 
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GİRİŞ 

Erkek 46 XX testiküler bozukluk ilk olarak 1964 

yılında De La Chapelle ve arkadaşları tarafından 

tanımlanmıştır (1). Yüzbin erkek doğumun 4-5’inde 

görülen çok nadir bir hastalıktır (2). Bu hastalar erkek 

fenotipli, erkek ambigus genitalya veya gerçek 

hermafrodit olarak prezente olabilirler (3). Y 

kromozomuna yerleşmiş olan SRY geni cinsiyet 

belirleyen gendir. Bu gen bölgesini içeren Y 

kromozomunun bir parçasının X kromozomuna 

transloke olmasıyla hastalığın geliştiği 

düşünülmektedir. Püberte döneminde erkek yönünde 

gelişme olmaktadır. Y kromozomunun eksikliğine 

bağlı olarak erkeklerde testiküler yetmezlik 

gelişmektedir (4). Hastalar infertilite ve testosteron 

eksikliğinin yansımalarıyla karşımıza çıkmaktadırlar. 

Bu yazıda infertilite ile başvuran bir hastamızda tespit 

ettiğimiz 46 XX testiküler bozukluk ile ilgili 

deneyimimizi paylaşmak istedik. 

 

OLGU 

Otuz beş yaşında erkek fenotipli hasta infertilite ve 

cinsel istekte azalma şikayetleriyle polikliniğimize 

başvurdu. Anamnezinden ergenlik döneminde erkek 

yönünde gelişimi olduğu öğrenildi. Beş yıldır evli olan 

hastada erektil disfonksiyon vardı. Ejakülasyonu yoktu. 

Fizik muayenesinde anormal bulgu olarak hafif boy 

kısalığı (157 cm, kısa, standart sapma 7.2 cm, 1.3 

percentil), yüzde kırışıklıklar, yüzde kıllanma azlığı ve 

sağ inguinal kanala retrakte olan sağ testis, solda 

skrotumda küçük testis saptandı. Jinekomastisi vardı. 

Dış genital yapısı normaldi. Tanner evrelemesi 3-4 idi. 

Pelvik ultrasonografide müller kanalı yapıları 

izlenmedi. Skrotal ultrasonografisinde sağ testis 

(21x7.5mm), sol testis (22x9mm) normalden küçük 

olarak saptandı. Hemogram ve biyokimyasal 

parametreleri normaldi. Hormon profilinde FSH: 26.6 

mIU/ml (1.5-12.4) ve LH: 15.03 mIU/ml (1.7-8.6) 

yüksek, Total Testosteron: 0.81 ng/ml (2.18-9.05) 

düşük olması nedeniyle hipergonadotopik 

hipogonadism saptandı. Diğer hormon değerleri 

normaldi. Kemik mineral yoğunluğu incelemesinde 

L1-L4 Z skoru -3.2 osteoporoz ile uyumluydu. Primer 

hipogonadizmi olan hastanın spermiogramında 

azospermi tespit edildi. Hastanın karyotip analizi 46 

XX olarak rapor edildi. İç ve dış genital yapısı erkek 

olan hastaya moleküler genetik çalışma yapıldı. 

PCR’da AZF (Azoospermia Factor)-a, AZF-b, AZF-c 

delesyonu ayrıca SRY (Sex Determining Region Y) 

gen bölgesi pozitif olarak saptandı (Tablo 1) (Şekil 1). 

46 XX testiküler bozukluk tanısı konulan hastanın 

prostat parametreleri normal saptandı. Hastaya 

testosteron replasman tedavisi ve bifosfonat başlandı. 

 

Tablo 1. Hastanın klinik ve laboratuar bulguları 

Yaş : 35 

Başvuru şikâyeti : İnfertilite, cinsel istekte azalma 

Klinik bulgular : Yüzde kırışıklıklar, kıllanma azlığı, kısa boy, küçük testisler 

Semen analizi : Azoospermi 

Hormon profili : Hipergonadotropik hipogonadizm 

FSH (mIU/ml) : 26.6 (1.5-12.4) 

LH (mIU/ml) : 15.03 (1.7-8.6) 

Total Testosteron (ng/ml) : 0.81(2.18-9.05) 

Prolaktin (ng/ml) : 14.95 

Karyotip analizi : 46 XX 

SRY gen analizi : Pozitif 

Ek hastalık : Sekonder osteoporoz 
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Şekil 1:  Hastanın Kromozom Analizi 

 

TARTIŞMA 

Erkek infertilitesi en sık olarak spermatogenez 

yetmezliğinden kaynaklanmaktadır. Bu eksiklik oligo 

veya azospermi şeklinde karşımıza çıkmaktadır. 46 XX 

erkek cinsel gelişim bozukluğu yüzbinde beş erkek 

doğumunda görülen çok nadir bir durumdur (6). 

Hipergonadotropik hipogonadizmli hastalarda genetik 

olarak en sık Klinefelter sendromunu görmekteyiz. 

Klinefelter sendromunda 47 XXY karyotip, küçük sert 

testisler, azospermi, gonadotropin yüksekliği, 

jinekomasti ve önikoid yapı dikkati çeker (5). Cinsiyet 

belirleyen gen bölgesi (SRY) Y kromozomunda 

bulunmaktadır. Bu bölgenin en önemli özelliği testis 

oluşumu belirleyici faktörü taşımaktadır. 46 XX erkek 

testiküler bozukluğu olan hastaların %90’nında Y 

kromozomu üzerinde bulunan SRY bölgesi X 

kromozomuna transloke olarak SRY (+) 46 XX 

testiküler bozukluğa yol açmaktadır. Bu hastalar erkek 

yönünden gelişmekte, dış genitalya genelde normal 

görünümde ve sekonder sex karakterleri tam olarak 

gerçekleşmektedir. Bu hastalar daha çok püberteden 

sonra hipogonadizm ve infertilite nedeniyle hekime 

başvurmaktadırlar (7). Akınsal ve arkadaşlarının 

yaptığı on vakalık bir seride bu hastalarda en sık 

başvuru şeklinin infertilite olduğu gözlenmiştir (8). 

Erkek infertilitesine yol açan 46 XX testiküler 

bozukluk normal genital yapıdan karmaşık genetik 

yapıya kadar çeşitli şekillerde karşımıza çıkabilir. SRY 

(-) bireylerde ambigus genitalya daha sık 

izlenmektedir. Bu hastalarda cinsiyet farklılaşmasında 

bazı diğer genlerin de rolünün olduğunu 

göstermektedir (9). Y kromozomu üzerinde bulunan ve 
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spermatogenezden sorumlu olan AZF (AZoospermia 

Factor) geni bulunmaktadır. Bu genin delesyonunda 

hastalarda spermatogenez olmamaktadır. 

Hipergonadotropik hipogonadizm, testosteron 

eksikliği, azospermi, küçük testisler ile prezente 

olmaktadır. Bu bulgular Klinefelter sendomunda da 

ortaya çıkar. Klinefelter sendromunda görülen uzun 

boy ve önikoid yapı 46 XX testiküler bozukluk 

sendromunda görülmez (10). Primer hipogonadizmli 

infertil erkeklerde Klinefelter sendromundan sonra 

düşünülmesi gereken bir hastalıktır (11). 

Sonuç olarak infertilite ile başvuran hastalarda 

azospermi varsa 46 XX testiküler bozukluk ayırıcı 

tanıda düşünülmelidir. İnfertil erkekte 46 XX karyotipi 

saptandığında SRY gen analizi yapılmalıdır. AZF 

genlerine bakılmalıdır. Bu hastalarda spermatogenez 

olmadığından testis biyopsisi ile sperm elde edilemez. 

Hastalığın başlıca tedavisi testosteron yerine koyma 

tedavisidir. Testosteron eksikliğine bağlı sekonder 

osteoporoz açısından da hastalar değerlendirilmelidir. 
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