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G‹R‹fi
Klinefelter sendromu tan›mlanan ilk kromozom anomalisi
olup, hipogonadizm ve önükoid vücut yap›s› ile karakterize-
dir. Hipogonadizm belirtilerinin ortaya ç›kt›¤› puberteye kadar
belirgin fenotipik farkl›l›k görülmez. Puberte normal zama-
n›nda olur, ancak testisler küçüktür ve sekonder seks karakter-
leri az geliflir. S›kl›¤› her 500-1000 canl› erkek do¤umda bir-
dir. Olgular›n kromozom kurulufllar› s›kl›kla 47,XXY olmak-
la birlikte, 48,XXXY; 48,XXYY; 49XXXYY ve mozaik kro-
mozom yap›s› gibi kurulufllar da görülebilir. Klinefelter send-
romunda 47,XXY d›fl› say›sal kromozom anomalilerinin tüm
olgular içindeki oran›n›n % 20 oldu¤u düflünülmektedir 2. Fa-
kat izokromozom Xq gibi yap›sal kromozom anomalilerinin

say›sal kromozom anomalilerine göre daha seyrek oldu¤u bi-
linmektedir. Bunlar›n tüm Klinefelter sendromlu olgular›n %
0,3-0,9’unu oluflturdu¤u tahmin edilmektedir 1,4. Bu hastalar
Klinefelter sendromunun ana özelliklerini gösterse de
47,XXY bireylerden klinik olarak farkl›l›klar› vard›r 2. Bu ol-
gu sunumunda infertilite nedeniyle klini¤imize baflvuran ve
konvansiyonel sitogenetik analiz sonucunda karyotipi
47,X,i(Xq),Y olarak saptanan Klinefelter sendromlu bir hasta-
n›n klinik ve laboratuar bulgular› tarif edilmektedir.

OLGU
Yirmi alt› yafl›nda, lise mezunu, 4 y›ll›k evli, efliyle aralar›nda
1,5° kuzen evlili¤i bulunan baba aday›, infertilite nedeniyle

ÖZET
Klinefelter sendromu ilk tan›mlanan kromozom anomalisi olup temel olarak hipergonadotropik hipogonadizm ve
önükoid vücut yap›s› ile karakterizedir. S›kl›¤› 500-1000 canl› do¤umda birdir. Olgular s›kl›kla infertilite nedeniy-
le yap›lan incelemeler s›ras›nda tan› al›rlar. Klinefelter sendromunun genel özelliklerini uzun boy, önükoid vücut
yap›s›, jinekomasti, azalm›fl testis volümü, yetersiz yüz ve pubik k›llanma, kiflilik ve davran›fl problemleri olarak s›-
ralayabiliriz. 47,XXY kromozom kuruluflu olgular›n % 80’inde mevcut iken 47,XXY d›fl› say›sal kromozom ano-
malilerinin tüm olgular içindeki oran›n›n % 20 oldu¤u düflünülmektedir. ‹zokromozom Xq gibi yap›sal kromozom
anomalilerinin s›kl›¤› konusunda net bir bilgi olmamakla birlikte s›kl›¤›n›n tüm Klinefelter sendromlu olgular›n %
0,3-0,9`unu oluflturdu¤u tahmin edilmektedir. Bu olgu sunumunda infertilite nedeniyle klini¤imize baflvuran ve
konvansiyonel sitogenetik analiz sonucunda karyotipi 47,X,i(Xq),Y olarak saptanan Klinefelter sendromlu bir has-
tan›n klinik ve laboratuar bulgular› tarif edilmektedir.
Anahtar kelimeler: Klinefelter Sendromu, ‹zokromozom X(q), ‹nfertilite

ABSTRACT
Klinefelter syndrome, the first described chromosomal abnormality, is characterized with hypergonadotrophic
hypogonadism and eunochoid body habitus. Its prevelance is one in 500-1000 live birth. Patients usually diagno-
sed while they are evaluated for infertility. The general abnormalities of Klinefelter syndrome are eunochoid body
habitus, gynecomastia, decreased facial and pubic hair, personality and behaviourial problems. While 47,XXY
chromosome structure is detected in 80% of the patients, it is thought that 20% of the patients have another nume-
rical chromosomal abnormality. There is no clear data about the prevalence of structural chromosomal abnormali-
ties, particularly isochromosome Xq, but its prevalence among Klinefelter syndrome patients is estimated to be 3-
9%. In this case report we present clinical and laboratory findings of a Klinefelter syndrome patient who came to
our clinics because of infertility and found to have 47,X,i(Xq),Y karyotype in conventional cytogenetic analyse.
Key words: Klinefelter Syndrome, Isochromosome X(q), Infertility



baflvurdu¤u üroloji poliklini¤inden semen analizinde azoos-
permi saptanmas› üzerine karyotip tayini istenmiflti. Özgeçmi-
flinde özellik yoktu. Anne ve baba aras›nda akrabal›k olmayan
olgumuzun yap›lan fizik muayenesinde; boy 174 cm, kilo 75
kg idi. (Annesi 160 cm boyunda, 85 kg a¤›rl›¤›nda ve babas›
175 cm boyunda ve 78 kg a¤›rl›¤›nda) Fasiyal dismorfizmi
yoktu; jinekomasti saptanmad›. Aksiller, pubik ve yüz k›llan-
mas› normaldi. Genital sistem muayenesinde penis normal
boyutta, mea yap›s› normal, sa¤ testis hacmi: 4cc, sol testis
hacmi: 3 cc saptand›. Epididimleri ve vaz deferensleri mev-
cuttu. Olgunun semen analizinde azoospermi saptand›. Hor-
mon profilinde ise FSH: 37,1 mIU/ml (normal aral›¤›: 1,37–
13,58), LH: 13,7 mIU/ml (normal aral›¤›: 1,8– 8,16) ve Tes-
tosteron: 1,93 ng/ml (normal aral›¤›: 1,66– 8.77 saptand›.
Konvansiyonel kromozom analizi sonucunda 47,X,i(Xq),Y
kromozom kuruluflu saptand›. 

TARTIfiMA
Klinefelter sendromu ilk defa 1942’de Klinefelter taraf›ndan
jinekomasti, azoospermi ve idrarda artm›fl FSH sekresyonu
gösteren 9 vakada bildirilmifltir 7. 1959’da Jacobs ve Strong bu
sendromun kromozomal bir hastal›k oldu¤unu ve 47,XXY
kromozom yap›s›n› tespit etti 6. Belirgin fenotipik farkl›l›klar›
olmamakla birlikte uzun boy, önükoid vücut yap›s›, jineko-
masti, azalm›fl testis volümü, yetersiz yüz ve pubik k›llanma,
kiflilik ve davran›fl problemleri s›kl›kla tan› konduktan sonra
dikkat çekmektedir. Klinefelter sendromlu bireyler zeka ola-
rak normaldir. Klinefelter sendromlu olgular germ hücre geli-
flimindeki bozukluk nedeniyle hemen daima infertildir ve s›k-
l›kla infertilite nedeniyle baflvururlar. Testisler puberteye ka-
dar normal büyüklüktedir ve mikroskopik olarak normaldir,
fakat pubertede büyüme gerçekleflmez. Klinefelter sendromlu

bireylerde diflilerdekine benzer ya¤ da¤›l›m›, ince ses veya vü-
cut k›llanmas›nda belirgin azalma s›k olmamakla birlikte baz›
olgularda görülebilir. Yüz k›llanmas› olgular›n % 60-90’›nda
azalm›flt›r. Jinekomasti puberteden sonra geliflir ve yaklafl›k %
50’sinde mevcuttur 5. Klinefelter sendromlu bireylerde otoim-
mün hastal›klar›n (Sistemik Lupus Eritematozus, Romatoid
Artrit, Sjögren sendromu gibi) insidans›n›n artt›¤› bildirilmifl-
tir 8,10. Meme kanseri insidans›n›n normal erkeklere k›yasla 66
kat artt›¤› ve normal kad›nlar›n riskine yaklaflt›¤› belirtilmifltir
5. Olgular›n %20’sinde konjenital malformasyonlar bildiril-
mifltir fakat bu hastal›¤a özgü malformasyon yoktur. Olgula-
r›n yaklafl›k % 15-20’sinde karyotip mozaiktir. Bu mozaik
hasta grubunda fenotip de¤iflkendir; baz›lar›nda normal testi-
küler geliflim olabilir. Di¤er say›sal kromozom kurulufllar›
48,XXXY; 48,XXYY; 49XXXYY olup kural olarak fazla X
kromozomlar›n›n say›s› artt›kça daha dismorfik, seksüel geli-
flim aç›s›ndan daha geri (mikropenis, sekonder seks karakter-
lerinde belirgin gerilik, hipoplazik skrotum  (%80), kriptorfli-
dizm (%25) ve histolojik olarak hipoplazik Leydig hücreleri
ve germ hücre aplazisi) ve daha a¤›r mental gerilikle (IQ 20-
70 aras›) seyreden bir fenotipe neden olurlar. Yap›sal kromo-
zom anomalisi olan Klinefelter olgular› hakk›nda bilgiler ye-
tersizdir. Biz burada literatürdeki di¤er izokromozom Xq kar-
yotipe sahip Klinefelter sendromlu olgular ile olgumuzun k›-
yaslamas›n› yapt›k (tablo 1). 47,XXY ve 47,X,i(Xq),Y kro-
mozom yap›s›ndaki Klinefelter sendromlu hastalar aras›nda
tek klinik farkl›l›¤›n k›sa boy oldu¤u öne sürülmüfltür 3,9. Bu
da X kromozomunun p kolundaki büyümeden sorumlu henüz
tan›mlanmam›fl genlere ba¤lanm›flt›r. Fakat Arps ve arkadafl-
lar› yay›nlad›klar› befl olguluk seride 47,X,i(Xq),Y kromozom
kurulufluna sahip Klinefelter sendromlu olgular›n normal bo-
ya sahip oldu¤unu belirtmifllerdir. Donlan ve Richer bu olgu-
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Tablo 1. Literatürdeki 16 hasta ve olgumuzun klinik özelliklerinin k›yaslanmas›

Vaka No. Referanslar Yafl Boy (cm) Kilo (kg) Jinekomasti Zeka LH düzeyi FSH düzeyi Testosteron Karyotip
seviyesi

1 Zang ve ark., 1969 44 176 84 Hafif Normal Bildirilmemifl Bildirilmemifl Bildirilmemifl 47,X,i(Xq),Y

2 Gadriner ve ark., 1978 36 164,5 Bildirilmemifl Yok Normal Yükselmifl Yükselmifl Düflük 47,X,i(Xq),Y

3 McDermott, 1978 29 163 53 Bildirilmemifl Bildirilmemifl Bildirilmemifl Bildirilmemifl Bildirilmemifl 47,X,i(Xq),Y

4 Kalousek ve ark., 1978 24 166,4 78 Yok Normal Yükselmifl Yükselmifl Düflük 47,X,i(Xq),Y

5 Trunca ve ark., 1979 32 Bildirilmemifl Bildirilmemifl Hafif Bildirilmemifl Yükselmifl Yükselmifl Düflük 47,X,i(Xq),Y

6 Ponzio ve ark. 1980 33 168 63 Hafif Normal Yükselmifl Yükselmifl Düflük 47,X,i(Xq),Y

7 Geneix ve ark., 1981 31 166 57 Yok Normal Bildirilmemifl Yükselmifl Bildirilmemifl 47,X,i(Xq),Y

8 Donlan ve ark., 1987 17 160 60 Evet Normal Yükselmifl Yükselmifl Düflük 47,X,i(Xq),Y

9 Klwczkowska ve ark., 1988 28 198 89 Bildirilmemifl Bildirilmemifl Yükselmifl Yükselmifl Düflük 47,X,i(Xq),Y

10 Klwczkowska ve ark., 1988 18 164,5 57 Bildirilmemifl Bildirilmemifl Bildirilmemifl Yükselmifl Bildirilmemifl 47,XXY/48, 

XX,i(Xq)Y

11 Richer ve ark., 1989 30 165 59 Yok Bildirilmemifl Yükselmifl Yükselmifl Normal 47,X,i(Xq),Y

12 Arps ve ark., 1996 28 175 75 Evet Normal Yükselmifl Yükselmifl Düflük 47,X,i(Xq),Y

13 Arps ve ark., 1996 21 171 66 Yok Normal Yükselmifl Yükselmifl Normal 47,X,i(Xq),Y

14 Arps ve ark., 1996 41 170,5 77 Yok Normal Yükselmifl Yükselmifl Düflük 47,X,i(Xq),Y

15 Arps ve ark., 1996 37 181 64 Yok Normal Yükselmifl Yükselmifl Düflük 47,X,i(Xq),Y

16 Arps ve ark., 1996 40 168 Bildirilmemifl Yok Normal Yükselmifl Yükselmifl Normal 47,X,i(Xq),Y

Olgumuz 26 174 75 Yok Normal Yükselmifl Yükselmifl Düflük 47,X,i(Xq),Y



lardaki k›sa boyun etnik gruplarla iliflkili oldu¤u sonucuna
varm›fllard›r 3,9. Ayr›ca X kromozomu p kolu üzerinde k›sa
boydan sorumlu SHOX (Short Sature Homeobox) geninin
varl›¤› ve Turner sendromunda p kolu anomalilerinin k›sa boy
ile, q kolu anomalilerinin ise gonadal yetersizlikle iliflkili ol-
mas› da bu kan›y› desteklemektedir. 
Bizim olgumuz ile literatürdeki di¤er olgular (Tablo 1) k›yas-
land›¤›nda zeka konusunda bilgi verilmeyen 5 vaka d›fl›nda
hepsinin zekas› bizim olgumuz gibi normal saptanm›flt›r. Jine-
komasti aç›s›ndan de¤erlendirdi¤inde 16 vakan›n üçünde ha-
fif, ikisinde ise belirgin jinekomasti varken (5/16), 8 vakada
ise bizim olgumuzdaki gibi jinekomasti saptanmad›¤› görül-
mektedir (kalan üç vakada ise bu konuda veri mevcut de¤il-
dir). Gonadotropinler aç›s›ndan, gonadotropin düzeyleri belir-
tilmemifl vakalar d›fl›nda (LH’› bildirilmeyen 4, FSH’› bildiril-
meyen 2 olgu) tüm vakalarda bizim olgumuzdaki gibi gona-
dotropinleri artm›fl olarak saptand›. Testosteron, bildirilmeyen
4 olgu ve normal saptanan üç olgu d›fl›nda di¤er olgularda
(9/16) bizim olgumuzdaki gibi düflük bulunmufltur. 
Yap›sal kromozom anomalili Klinefelter sendromu olgular›-
n›n insidans›n›n tam olarak bilinmemesinin nedeni s›n›rl› sa-
y›da olmas›d›r. Fryns ve arkadafllar›n›n yapt›¤› çal›flmada 569
Klinefelter sendromlu erkek olgunun sadece ikisinde i(Xq)
anomalisi saptanm›fl ve s›kl›¤› X kromozom polizomileri ara-
s›nda 250’de 1 olarak verilmifltir (% 0,35) 4. Arp ve arkadafl-
lar›n›n yapt›¤› çal›flmada ise insidans› iki kat yüksek saptan-
m›flt›r (% 0,87) 1. 
Sonuç olarak Klinefelter sendromunun genel özelliklerini hi-
pergonadotropik hipogonadizm, uzun boy, küçük testisler ve
sekonder seks karakterlerinin az geliflimi olarak belirleyebili-
riz. Yap›sal kromozom anomalisine ba¤l› Klinefelter sendro-
mundan farkl› olarak boy genellikle normaldir ve sekonder
seks karakterlerinin geliflimi normale yak›nd›r. Fakat olgular›n
fenotipik özellikleri ve insidans› hakk›nda daha do¤ru bir ge-

nelleme yap›labilmesi için daha fazla olgu yay›n›na ihtiyaç
vard›r.
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