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Olgu Sunumu / Case Report

Nadir Goriilen 48,XXYY sendromlu Olgu
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Oz

Klinefeltersendromu ilk tanimlanan kromozom bozuklugu olup temel olarak hipergonadotropikhipogonadizm ve
ontkoid viicut yapisi ile karakterizedir. Sikligit 500-1000 canli dogumda birdir. Klinefelter sendromunun genel
ozelliklerini uzun boy, dniikoid viicut yapisi, jinekomasti, azalmis testis voliim{, yetersiz yiiz ve pubik killanma, kisilik
ve davranis problemleri olarak siralayabiliriz. 47, XXY karyotipi olgularin % 80’inde, 47, XXY dis1 sayisal kromozom
bozukluklar ise tiim olgularin %20’sinde gozlenmektedir. 48, XXYY sendromu nadir goriilen bir seks kromozom
bozuklugudur.

Bazi bulgulari ile Klinefelter sendromuna (47,XXY) benzemekle birlikte, néropsikiatrik belirtiler ve bir takim fenotipik
bulgular farklilik géstermektedir.

Bu ¢alismada klinik degerlendirme ve sitogenetik analizle 48,XXYY sendromu tanis1 konan bir olgu sunulmustur. Bu
olgu sunumunda hipergonadotropikhipogonadizm ve uzun boy nedeniyle klinigimize basvuran ve konvansiyonel
sitogenetik analiz sonucunda karyotipi 48, XXYY olarak saptanan Klinefelter sendromlu bir hastanin klinik ve
laboratuar bulgular litaratiir bilgileri ile sunulmustur.

Anahtar kelimeler: Klinefelter sendromu; kromozom anormalligi; hipergonadotropikhipogonadizm
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A Rare 48,XXYY Syndrome
Abstract

Klinefelter syndrome, the first described chromosomal abnormality, is characterized with hypergonadotrophic
hypogonadism and eunuchoid body habitus. Its prevalence is one in 500-1000 live births. The general abnormalities
of Klinefelter syndrome are tall stature, eunuchoid body habitus, gynecomastia, decreased testis volume, sparse facial
and pubic hair, personality and behaviourial problems. 47, XXY karyotype is detected in 80% of the patients, 20% of
the patients have another numerical chromosomal abnormality among all patients.

48,XXYY syndrome is a rare sex chromosome abnormality. Although some physical features are similar to Klinefelter
syndrome(47,XXY), 48XXYY is typically associated with different neuropsyhciatric symptoms and phenotypic
findings.

In this report, a patient who was diagnosed with 48,XXYY syndrome with clincal evaluation and cytogenetic analysis is
presented .

In this case report we present clinical and laboratory findings of a Klinefelter syndrome patient, who came to our
clinic because of hypergonadotropic hypogonadism and tall stature, and was found to have 48, XXYY karyotype on
conventional cytogenetic analyse.

Keywords: Klinefelter syndrome; chromosomal abnormality; hypergonadotrophic hypogonadism

GIRIS stk ve ciddi olmasi ile Klinefelter

2
Klinefelter sendromu normal erkek karyotipine sendromundan ayrilirlare.

gore fazladan en az bir X kromozomunun
bulundugu bir sayisal kromozom hastaligidir. OLGU
Klasik formu 47, XXY karyotipi en sik goriilen
karyotip yapisi olmakla birlikte 48, XXXY; 48,
XXYY; 49, XXXYY ve mozaik gibi kuruluslar da
gorilebilir. Klinefelter sendromunda bu gibi 47,
XXY dis1 sayisal kromozom bozukluklarinin
tim olgular icindeki oraninin %20 oldugu
bildirilmektedir!. XXY anoploidisi en yaygin
seks kromozomu bozuklugu olup prevelansi
her 500-1.000 canh erkek dogumda birdir.
48,XXYY anoploidisinin prevalansi ise 50000
canli dogumda bir olarak bildirilmistir2. ilk
olarak 1960 yilinda Muldal ve Ockey bu
sendromu  Klinefelter = sendromunun  bir
varyant1 olarak diisiinmiislerdir3. Ancak son
zamanlarda 48,XXYY anoploidisi ayri bir klinik
ve genetik sendrom olarak tanimlanmaktadir4.
48 XXYY erkekler Klinefelter sendromunun
bir¢ok fenotipik 6zelligini tasirlar, ancak mental
retardasyon ve psikiyatrik hastaliklarin daha

49 yasinda, diabetus mellitus ( DM) hastasi
bekar erkek olgu tetkiklerinde hipergo-
nadotropik hipo-gonadizm saptanmasi ve
boyunun ¢ok uzun olmasi nedeniyle genetik
konstiltasyon istemi ile laboratuvarimiza
gonderildi. Hastadan bilgi alinarak aile
pedigrisi c¢ikarildi. Pedigri analizine gore 4
erkek ve 2 kiz kardese sahip oldugu goriildii. Bu
kardeslerinin hepsinin evli ve ¢ocuk sahibi
olduklar1 bilgisine varildi. Egitim konusunda;
Ilkokula basladig1 fakat basarisizhigindan dolay:
devam edemedigi ifade edildi. Fiziksel
incelemesinde boy uzunlugu 185 cm, kilosu
140 kg di.Asin sismanlik mevcuttu. Sekonder
seks karakterlerinin degerlendirmesinde pubik
killanmanin olmadigi, belirgin jinekomastisi
oldugu saptandi. Son bir yilda sag ve sol
ayaginda yaralarin oldugu bilgisine varildi.
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Olgumuzun laboratuvar incelemesinde LH:
21.65 mIU/ml (N: 1.7-8,6), FSH: 13.66 mIU/ml
(N: 1.5-12.4) ve Testosteron: 0.58 ng/ml (2.18-
9.05) idi.

Skrotal renkli dopplerde iki testis skrotum
icinde izlendi.Sol testis boyutu 15x8x21mm
Olciildii ,Sol testis orta kesimde 2x1.5mm
boyutunda diizgin sinirli hipoekoik lezyon
izlendi.Sag testis boyutu 16x9x20 mm o6l¢tldii.
Olguda fiziksel inceleme ve laboratuvar
bulgulari ile Klinefelter sendromu diisiintilerek
yapilan konvansiyonel kromozom analizi
sonucunda hastanin 48, XXYY kromozom
kurulusuna sahip oldugu belirlendi.Hastaya ait
metafaz ve karyotip ( Resim1 ve Resim 2)
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Resim 1: Olguya ait48,XXYYkuruluslu karyotip

TARTISMA

1959°da Jacobs ve Strong hastalarda 47, XXY
kromozom yapisini tespit etmis ve bu
sendromun kromozomalhastalik  oldugunu
bildirmislerdir>. Fenotipik bulgularidegisken
oldugundan azalmis testis voliimi disindaki
ozellikleri olan uzun boy, 6niikoid viicut yapisi,
jinekomasti, yetersiz yiiz ve pubik killanma,
kisilik ve davranis problemleritan1 konduktan
sonra dikkat c¢ekmektedir. Oyun c¢ag1
doneminde gelisme ozellikle dilde gerilik ve

okul ¢ag1 doneminde konusma geriligi, belirgin
zihinsel retardasyon olmamakla birlikte
ogrenme gicligi ve davranissal/sosyal
problemler olabilir.
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Resim 2: Olguya ait metafaz

Testisler puberteye kadar normal biiytikliikte
ve histolojik olarak normaldir, fakat pubertede

biyiime gerceklesmez. Bu tir hastalarin
basvuru nedenlerinden biri gecikmis ve
inkomplet pubertedir. Infantii dénemde

hipospadiyas, kigik fallus veya kriptorsidizm
bulgusu ile basvurabilirler.

Klinefelter sendromlu hastalar germ hiicre
gelisimindeki bozukluk nedeniyle hemen daima
subfertildir ve c¢ogu kez infertilite nedeniyle
basvurmaktadirlar.  Klinefelter = sendromlu
hastalarda mozaisizm, tedavinin
planlanmasinda 6nemli bir kriterdir. Klinefelter
sendromunda non-mozaik grup (47, XXY)
hastalarin %80’ini olustururken, mozaik grup

(46, XY / 47, XXY) hastalarin %20’-sini
olusturmaktadire®. Non-mozaik grupta
hastalarin timu azoospermik olarak

saptanirken, testikiiler sperm ekstraksiyonu
(TESE) ile ortalama %50 oraninda sperm elde
edilebilmektedir. Mozaik grupta ise ejakulatta
sperm %50 oraninda bulunabilmekte ve
ejakiilattan elde edilen spermle uygulanan
Intrasitoplazmik Sperm Injeksiyonu (ICSI)
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yontemi ile %50 oraninda gebelik elde
edilebilmektedir’. Bu hastalarin spermleri ile
yapilacak ICSI yontemi ile birlikte dogacak
cocugun genetik statiisini belirlemek ve

genetik bozuklugu olan embriyoyu
implantasyonda kullanmamak lizere
Preimplantasyon = Genetik  Tam (PGD)

uygulanmalidir8. Ejakiilatta sperm bulunmayan
mozaik Klinefelter sendromlu hastalara ise
%55 sperm bulma basarisi ile TESE ve
sonrasinda ICSI yapilmaktadir®.

Sunulan olguda jinekomasti ve okul basarisinda
gerilik olmas1 Klinefelter sendromu ile uyumlu
bulgulardir. Klinefelter sendromlu bireylerde
otoimmiin hastaliklarin da (Sistemik Lupus
Eritematozus, = Romatoid Artrit,  Sjogren
sendromu gibi) insidansinin arttigl
bildirilmistirl®11l, Meme kanseri insidansinin
normal erkeklere kiyasla arttifi ve normal
kadinlarin riskine yaklastigi belirtilmistir.
Yapilan c¢alismalarda meme kanseri riski
artisinin nedeni olarak 6strojen hormonu
diizeyinin ylikselmesi veya X kromozom
sayisinin artmasiyla olabilecegi One
stirilmiistiir'2, Bu nedenle ¢ok ender de olsa
bazi olgulara “erkekte meme kanseri”
nedeniyle degerlendirilirken tan1 konmaktadir.

Bu olgunun sunulmasindaki amag; hastamizda
Klinefelter = sendromunun erken ddnem
bulgularindan diisiik okul basaris1 ve puberte
doneminde  gelismemis  sekonder  seks
karakterleri, jinekomasti ve hipergonatotropik

hipogonadizm gibi sendromun tipik
ozelliklerine ragmen49 yasina kadar tani
konamamis olmasi ve arteryel tikaniklik
saptanmasidir.
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