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linefelter sendromu, erkeklerdeki infertilite ve primer testiküler yet-
mezliğin en yaygın genetik nedenidir. Bu sendromda en az bir adet
ekstra X kromozomu 46,XY karyotipine eklenmiştir.1 Klasik formu

olan 47,XXY kromozom kuruluşu hastaların %80’ini oluşturmaktadır. Geri
kalan %20‘sinde ise 47-XXY/46 XY mozaik yapı, X kromozomu yapısal ano-
malileri ve 48,XXXY; 48,XXYY; 49,XXXYY; 49,XXXXY gibi varyant kar-
yotiplere rastlanmaktadır.1 En sık görülen cinsiyet kromozom anomalisi
olan Klinefelter sendromunun görülme sıklığı her 500-1.000 yenidoğan
erkek bebekte birdir. Bu vakalar tüm infertil hastaların %3-4’ünü, tüm azos-
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AABBSSTTRRAACCTT  Klinefelter syndrome is the most common sex chromosome disorder in males. At least
one extra X chromosome was added to 46-XY karyotype in patients. Typical clinical features of this
syndrome are tall stature, eunuchoid body habitus, various degrees of hypogonadal symptoms, gy-
necomastia and decreased testis volume. In addition, congenital malformations such as cleft palate,
inguinal hernia, cardiac anomalies are observed frequently in this syndrome. Genitourinary ab-
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sia is a common congenital malformation, it was not mentioned associated with Klinefelters
syndrome in the literature. In this article we present presence of auricle dysplasia in a patient who
presented to our clinic because of infertility and diagnosed with Klinefelter syndrome as a result of
47-XXY karyotype on conventional cytogenetic analysis. 
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ŞEKİL 1: Olgunun görüntü analiz sisteminden alınan metafaz plağının ve karyotipinin görünümü. Boyama için Giemsa boya kullanılmıştır. Siyah ok Y kromo-
zomunu, beyaz oklar X kromozomlarını göstermektedir. 

permik hastaların ise %10-12’sini oluşmaktadır.2

Klinik özellikleri testis volümünde azalma, hiper-
gonadotropik hipogonadizm, jinekomasti, uzun ve
dar vücut yapısı, öğrenme zorluğu, konuşma bo-
zukluğu, dikkat güçlüğü, infertilite ve psikolojik
problemlerle karakterizedir.3 Ayrıca, yapılan bir-
takım çalışmalarda, bu sendromda yarık damak, in-
guinal herni, kardiyak anomaliler gibi konjenital
malformasyonların sağlıklı erkek çocuklara göre
daha sık görüldüğü saptanmıştır.3

Konjenital auriküler atrezi ise sık rastlanan do-
ğumsal malformasyonlardandır. Erkeklerde ve sağ
kulakta daha sık görülmektedir. Auriküler atrezi-
lerin %50’si izole olup geri kalan %50’si genetik ge-
çişli bir ve ikinci brankiyal anomalileriyle birlikte
dir. Bu anomali hafif bir şekil bozukluğundan
ciddi deformitelere kadar değişik düzeylerde gö-
rülebilmektedir.4 Bu çalışmada, infertilite nedeni
ile polikliniğimize başvuran ve konvansiyonel si-
togenetik analiz sonucunda 47,XXY karyotipi ile
Klinefelter sendromu tanısı konulan bir olguda au-
rikula displazisi varlığı sunulmuştur. 

OLGU SUNUMU

Dört yıllık evli olan 29 yaşındaki erkek olgu, pri-
mer infertilite sebebiyle polikliniğimize başvurdu.
Dış görünüşte uzun boy, bilateral jinekomasti, tek
taraflı auriküler displazi, küçük testisin dışında
önemli bir fizik muayene bulgusu yoktu (Resim 1).
Spermiogram analizinde azospermi saptandı.
Bunun üzerine olguya periferik kandan kromozom

analizi planlandı ve bilgilendirilmiş yazılı onam
formu alındı. Yapılan kromozom analizinde
47,XXY karyotipi sonucu ile olguya Klinefelter 
sendromu tanısı konuldu (Şekil 1). Olgunun en-
dokrin laboratuvar çalışmasının erkek hipogona-
dizmi ile uyumlu olduğu görüldü. Testosteron: 74
folikül uyarıcı hormon [follicle-stimulating hor-
mone (FSH)]: 18,99, [luteinizan hormon (LH)]: 36,5
idi. Ultrasonografik testis ölçümünde 2,5 cm ol-
duğu saptandı. Kulaktaki malformasyonun ince-
lenmesinde; kulak strüktürleri tanımlanamaz

RESİM 1: Olgunun önden ve yandan görünümü.
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durumda küçük bir lobulus mevcuttu. Aurikulanın
deri ve kıkırdak kalıntısından ibaret olduğu gö-
rüldü. Dış kulak yolu atrezisi mevcuttu. Altmann
sınıflamasına göre Tip iki olarak değerlendirildi.
Yapılan odiyometrik incelemede iletim tipi işitme
kaybı mevcuttu. [Bilgisayarlı tomografi (BT)] sinde
hipoplazik orta kulak kavitesi izlendi orta kulak ke-
mikleri saptandı (Resim 2). 

TARTIŞMA

Klinefelter sendromu, ilk kez 1942 yılında klinik
olarak tanımlanmıştır. Bir endokrinolojist olan Kli-
nefelter ve ark., o yıllarda infertilite, hipogona-
dizm, artmış idrar gonadotropinleri ve jinekomasti
saptanan dokuz erkek hastayı yayınlamışlardır.
Başlangıçta bu durumun nedeninin bilinmeyen bir
endokrin hastalık olduğu düşünülmüştür.5 Daha
sonra 1956 yılında Plunkett ve Barr, bu hastaların
bukkal mukozasındaki hücrelerde Barr cisimciği
olarak adlandırılan ekstra cinsiyet kromatin varlı-
ğını göstermişlerdir.6 1959 yılında Jacobs ve
Strong’un Klinefelter sendromlu erkeklerde fazla-
dan bir X kromozomu olduğunu ortaya koymaları
ile bu durumun kromozomal bir hastalık olduğu
anlaşılmıştır.7 Olgumuz da infertilite şikâyeti ile
başvurmuş olup, klinik muayenesinde  hipogona-
dizm ve jinekomasti mevcuttu.

Hastalığın temel mekanizması, gametogenez
esnasında mayoz bölünmede ayrılamama nedeni ile
sperm ya da ovumun normal seks kromozomu ya-
nında fazladan X kromozomu taşımasıdır. Jacobs ve
ark., mayoz bölünmedeki hataların hastaların
%53’ünde paternal mayoz 1, %34’ünde maternal

mayoz 1, %9’unda ise maternal mayoz 2 kaynaklı
olduğunu saptamış; %3’lük küçük bir kısmını ise
postzigotik mitotik hataların oluşturduğunu belir-
lemişlerdir.7

Klinefelter sendromu, erkeklerde en sık görü-
len seks kromozom anomalisidir ve sıklığı yaklaşık
600 erkekte birdir. Bununla birlikte yapılan çalış-
malar, günümüzde ileri baba yaşı nedeni ile hasta-
lığın sıklığının giderek artığını ortaya koymak-
tadır.8

Bu hastalar normal karyotipli bireylere göre
dikkat çekecek düzeyde farklı fiziki özelliklere
sahip olmadığından, tüm Klinefelter sendromlu
hastaların yalnızca %25’ine tanı konula bilmekte
ve bunların da hemen hemen tamamını infertilite
nedeni ile başvuran hastalar oluşturmaktadır.9 Ay-
rıca, fenotipik özellikleri değişkenlik gösterdiğin-
den testis volümünde azalma haricindeki uzun boy,
dar vücut yapısı, jinekomasti, kişilik ve davranış
problemleri gibi özellikler tanı konulduktan sonra
dikkat çekmektedir. Olgumuzun da tanı almasın-
daki en büyük etken infertilite şikâyetinin olması
idi. Bununla birlikte uzun boy, jinekomasti, küçük
testisler ve hipogonadizm varlığı Klinefelter sen-
dromu ile uyumlu diğer bulgularıdır. 

47,XXY karyotipine sahip klasik Klinefelter
sendromlu bebeklerin doğumunda herhangi
bir özellik görülmemesine rağmen, 48,XXXY;
48,XXYY; 49,XXXYY; 49,XXXXY gibi varyant kar-
yotipe sahip olan Klinefelter sendromlu hastalarda
konjenital malformasyon sıklığının artığı bildiril-
miştir.10 Klinodaktili bu hastalarda en sık görülen
malformasyon iken, bunu sırasıyla yarık damak, in-
guinal herni, kardiyak anomaliler ve radioulnar si-
nostoz izlemektedir.11 Nadiren inmemiş testis,
hipospadias gibi genitoüriner anomaliler de görü-
lebilmektedir.11 Bu hastalarda ilave cinsiyet kro-
mozom miktarı ile fenotipin şiddeti arasında
doğrudan bir ilişki olduğu kabul edilmektedir.12

Aurikula displazisi ise yaygın görülen konjenital
malformasyonlardan biri olmasına rağmen, daha
önce literatürde Klinefelter sendromu ve aurikula
displazisi birlikteliği tanımlanmamıştır. 

Aurikula atrezisi dış kulak yolu gelişimsel de-
fektine bağlı olarak ortaya çıkmaktar ve genellikle

RESİM 2: Olgunun sağ dış kulak görünümü.
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mikroti ile birliktelik göstermektedir. Hastalarda
orta kulak ve kemikçik anomalileri de bulunmak-
tadır.13 Genellikle %79-93 oranında tek taraflıdır ve
sıklıkla sağ taraf etkilenmektedir. Bu hastalarda et-
kilenmemiş kulakta işitme normal sınırlardadır.13 Ol-
gumuzda da dış kulak yolu atrezisine ilaveten
hipoplazik orta kulak kavitesi ve orta kulak kemikle-
rinin yokluğu mevcuttu. Literatür ile uyumlu olarak
olgumuzdaki iletim tipi işitme kaybı tek taraflı idi. 

Auriküler displazilerin genetik sendromlarla
ilişkili olduğu bilinmesine rağmen Klinefelter 
sendromunda tipik olarak böyle bir özellik mevcut
değildir. Trizomi 18, 21, 22, 13 gibi kromozomal 
sendromlarla birlikte, 4p, 5p, 18p, 18q ve 22q 11,2
kromozomal bölge kayıplarında da mikroti varlığın-
dan bahsedilmektedir.14 İyi tanımlanmış tek gen has-
talıklarında mikroti önemli bir klinik bulgudur.
Örneğin; SIX1 ve EYA1 gen mutasyonları sonucu
ortaya çıkan Brankio-otik sendrom, SIX5 ve EYA1

gen mutasyonları sonucu görülen brankio-oto-
renal sendrom, TCOF1 gen mutasyonu sonucu olu-
şan Treacher Collins sendromu ve HMX1
mutasyonu sonucu ortaya çıkan oküloauriküler
sendrom mikroti ile büyük ölçüde ilişkili genetik
sendromlara örnek verilebilir.14 Bu sendromlarla
ilişkili olan genlerin hepsi otozomal kromozom-
larda yer almaktadır. Ayrıca; MNDEC (4p16-15),
FGF3 (11q13), HOXA2 (7p15,2), RPS28 (19p13,2),
EYA1 (8q13,3), PRKRA (2q31,2), WNT3 (17q21),
SIX2 (2p21), GSC (14q32,13), HOXA1 (7p15,2)
genlerinin mikroti ile ilişkili olduğu bilinmektedir;
fakat bu genlerin hiçbirinin X ve Y kromozomları
ile ilişkisi bulunmamaktadır.15

Olgumuzun ise izole auriküler malformas-
yonla Klinefelter sendromunun tesadüfî birlikteliği
olabileceği düşünülmüştür. Bu çalışma, böyle bir
birlikteliğin ilk kez görülmesi nedeniyle literatüre
katkı sağlaması amacıyla sunulmuştur. 
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