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Klinefelter Sendromlu Hastalarin Klinik ve Laboratuvar
Bulgularinin Degerlendirilmesi: Tek Merkez Deneyimi

Evaluation of Clinical and Laboratory Findings of Patients with
Klinefelter Syndrome: Single Center Experience
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OZET Amac: Bu calismanim amaci, Cerrahpasa Tip Fakiiltesi Gene-
tik Hastaliklar Tan1 Merkezine (GETAM) infertilite 6n tanisiyla re-
fere edilen ve Klinefelter sendromu (KS) tanis1 konulan hastalarin
klinik, sitogenetik ve molekiiler genetik bulgularini degerlendirmek-
tir. Gereg¢ ve Yontemler: 2016 ve 2020 yillar arasinda infertilite 6n
tanistyla GETAM’a basvuran 412 olgudan 50’sine KS tanisi konuldu.
Tim olgulara, karyotip ve Y kromozomunda lokalize AZF ve SRY
bolgelerinin mikrodelesyon analizi yapildi. Karyotip analizi, kon-
vansiyonel Giemsa-Tripsin G-bantlama teknigi kullanilarak yapildi. Y
kromozom mikrodelesyonlari, DNA fragman analizi yontemiyle in-
celendi. Bulgular: Olgularimiz, genellikle 6nikoid goriiniimde, uzun
bacakli ve uzun boylu (1,79+0,05) olup, testislerinin voliimii kiigtktii
(sag 1,97+0,51, sol 2,12+0,66). Hastalarin %44’tinde sakal gelisimi,
%28’inde jinekomasti mevcuttu. Karyotip analizinde 50 KS’li olgu-
nun 46’sinda 47,XXY (%92), 2’sinde mozaik 47,XXY/46,XY (%4),
2’sinde ise olduk¢a nadir gorilen mozaik 47,XXY/46, XX ve
47,XXY/46,XX/46,XY (%4) karyotipi gozlendi. Y kromozomu mik-
rodelesyon analizinde ise bir olguda AZFc (sy1291) (%2) delesyonu
saptandi. Sonu¢: GETAM’a infertilite sikayetiyle bagvuran 412 bi-
reyden 50’sine KS tanis1 konuldu (%12,1). Olgularin %28’inde jine-
komasti mevcuttu. Karyotip analizinde %92 regiiler, %8 mozaik tip,
mozaik olgularin 2°si nadir goriilen karyotipe sahipti. Molekiiler ana-
lizlerde ise 1 hastada (%2) AZFc mikrodelesyonu tespit edildi. Olgu-
larimizin klinik ve laboratuvar bulgulari, literatiir verileriyle
uyumluydu. Ancak 2 olguda goriilen farkli mozaik yapilar, literatiirde
bugiine kadar sadece birka¢ olguda bildirilmis olup, bu nadir bulgu-
larin literatiire katk: saglayacag diistiniilmektedir.

Anahtar Kelimeler: Klinefelter sendromu; karyotipleme;
Y kromozomu mikrodelesyonu; mozaisizm;
sayisal kromozomal anomali

ABSTRACT Objective: The aim of this study is to evaluate the clinical,
cytogenetic and molecular genetic findings of patients who were referred
to the Genetic Diseases Diagnosis Center in Cerrahpasa Medical Faculty
with a pre-diagnosis of infertility and diagnosed with Klinefelter syndrome
(KS). Material and Methods: 50 of 412 cases applied to genetic diseases
diagnosis center with pre-diagnosed of infertility were diagnosed with KS
between 2016 and 2020. Karyotype and microdeletion analysis of AZF
and SRY regions localized on the Y chromosome were performed in all
cases. Conventional G banding technique by using Trypsin-Giemsa was
applied for karyotype analysis. Y chromosome microdeletions were eval-
uated with DNA fragment analyses. Results: Our cases were phenotypi-
cially onychoid, leggy and tall (1.79+0.05), and the volume of their
testicles was small (right 1.97+0.51, left 2.12+0.66). 44% of the patients
had beard growth and 28% had gynecomastia. In karyotype analysis
within 50 KS cases, we found 46 cases with 47,XXY (92%), 2 cases with
mosaic 47,XXY/46,XY (4%) and also 2 cases rarely seen mosaic
47, XXY/46,XX and 47,XXY/46,XX/46,XY (4%) karyotype. AZFc
(sy1291) (2%) deletion was detected at one case in Y chromosome mi-
crodeletion analysis. Conclusion: 50 of the 412 individuals who applied
to genetic diseases diagnosis center with infertility complaints were diag-
nosed with KS (12.1%). Gynecomastia was present in 28% of the cases.
In karyotype analysis, 92% regular, 8% mosaic type, 2 of mosaic cases had
arare karyotype. In molecular analysis, AZFc microdeletion was detected
in one patient (2%). The clinical and laboratory findings in our cases with
KS were compatible with the literature when we evaluated in general.
However, our 2 cases with different mosaic structure has been reported
only at eight cases in the literature so far, for that reason we thought that
these rare findings are going to make a contribution to the literature.

Keywords: Klinefelter syndrome; karyotyping;
Y chromosome microdeletion; mosaicism;
numerical chromosomal abnormality

Klinefelter sendromu (KS), erkeklerde en sik go-
rlilen cinsiyet kromozom bozuklugu olup, bir ya da

daha fazla X kromozomu bulunmasi ile karakterizedir.
Hastalik, ilk kez 1942 yilinda Klinefelter ve ark. tara-

Correspondence: Mehmet SEVEN
istanbul Universitesi-Cerrahpasa Cerrahpasa Tip Fakiiltesi, T1ibbi Genetik ABD, Istanbul, TURKIYE/TURKEY
E-mail: mimseven@istanbul.edu.tr

Peer review under responsibility of Turkiye Klinikleri Journal of Medical Sciences.

Received: 30 Sep 2020

Received in revised form: 19 Nov 2020

Accepted: 28 Nov 2020 Available online: 11 Mar 2021

2146-9040 / Copyright © 2021 by Tiirkiye Klinikleri. This is an open
access article under the CC BY-NC-ND license (http://creativecommons.org/licenses/by-nc-nd/4.0/).


https://orcid.org/0000-0001-8549-5564
https://orcid.org/0000-0002-7388-3110
https://creativecommons.org/licenses/by-nc-nd/4.0/

Aysel KALAYCI YiGIiN ve ark.

Turkiye Klinikleri J Med Sci. 2021;41(1):63-9

findan 9 infertil erkekte jinekomasti, yiiksek folikiil sti-
miile edici hormon [follicle-stimulating hormone
(FSH)] diizeyi, kiiciik testisler ve spermatogenez yok-
lugu ile tanimlanmustir.! KS’de, fazladan X kromozo-
munun varhig ise 1959 yilinda Jacobs ve Strong
tarafindan bildirilmistir.> KS’li hastalarmn yaklasik
%80-90’1m1, klasik form 47,XXY karyotipi, %10-
20’lik kismint 47,XXY/46,XY mozaik formu, ¢ok az
bir kismini ise diger cinsiyet kromozom andploidileri
olan KS benzeri fenotip (48,XXXY, 48 XXYY,
49, XXXXY) ve X kromozomu yapisal anomalileri
olusturur [47,iXq,Y, 47,X,idic(Xq),Y].* X kromozomu
say1sinin artmast, fiziksel ve mental gelisimi etkileye-
rek, her X artisinda 1Q nun yaklagik 15-16 puan azal-
masina neden olabilir. Bu ylizden 6grenme giicliigii
riski artabilir. Ayrica sosyal kaygi, utangaclik ve uy-
gunsuz sosyal davranig gibi psikososyal ve duygusal
sorunlar da goriilebilmektedir.**

Hastalarda goriilen fazla X kromozomu, game-
togenezin 1 veya 2. boliinmesi sirasinda, mayotik ya
da zigotik boliinmedeki hatalardan kaynaklanir. KS’li
hastalarda, maternal veya paternal mayotik ayrila-
mamanin (nondisjunction) esit oranda (yaklasik %50)
goriildiigii bildirilmektedir.® Ileri anne ve baba yast,
KS i¢in olasi risk faktorleri arasinda gosterilmekte-
dir. Ozellikle >40 iizeri annelerde KS goriilme sikli-
ginin, <24 yag alt1 annelere oranla 4 kat arttigi
bildirilmistir.” Maternal yas etkisi, postzigotik mito-
tik disfonksiyonu olan KS’li hastalarda da gosteril-
mistir. Ilk 3 mitotik boliinme, maternal proteinler ve
RNA tarafindan kontrol edilir; bu nedenle anne yasi-
nin artmasiyla birlikte mitotik hata olasilig1 da artar.
Mozaisizm (47,XXY/46,XY), KS’li hastalarin yak-
lasik %10-20’sinde bulunur ve gelismekte olan
46,XY zigotta erken postzigotik boliinmeler sirasinda
mitotik ayrilamamasindan veya 47,XXY zigotta ana-
fazda gec kalma (anafaz lagging) nedeniyle X kro-
mozomlarindan birinin kayb1 sonucu olusabilir.-

KS prevalansi yeni dogan bebeklerde %0,1-0,2
arasinda degisirken, infertil erkeklerde %3-4’¢, azos-
permik hastalarda ise %4-12’ye yiikselir. Canli do-
gumda goriilme orani, yaklagik 1/500-1/1.000
arasinda degismektedir.’

KS’1i bireylerin fenotipi degisken olmakla bir-
likte ¢ogunlukla uzun boyludurlar (ortalama boylari
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179-188 cm).® Primer testikiiler yetmezlik, seminifer
tiibiil disgenezisi, azalmis testis hacmi, kiigiik testis-
ler, azospermi, yliksek FSH, azalmis pubik, fasiyal
killanma ve penis boyu, jinekomasti, gelisme, ko-
nusma bozuklugu ve 6grenme giicliigii mevcuttur.
Ayrica serum Ostradiol (E2) ve Iuteinize edici hormon
(LH) seviyelerinde hafif artig s6z konusudur.” Ancak
bu bulgular, mozaik formlarda daha hafif olarak sey-
retmektedir.

KS’li bireyler, dogumda fenotipik olarak nor-
maldir ve bu donemde ¢ok nadir tan1 konulur. Ancak
ileri yaglarda kriptorsidizm, hipogonadizm, konugma
bozukluklari, asir1 biiyiime, baz1 olgularda mental re-
tardasyon ve infertilite sikayetleri ile doktora bagvu-
rurlar. Bazi bireyler ise tant konmadan yasamlarina
devam eder. Yapilan ¢aligmalarda, KS’li hastalarin
yasam boyu sadece %25’ine tan1 kondugu bildiril-
mistir.!°

Hastaligin tanisinda sitogenetik analiz altin stan-
dart olup, mozaisizmlerde nadiren normal sonug elde
edilebilir. Boyle durumlarda, cilt veya testis biyopsi
orneklerinden kromozom analizi yapilmasi onerilir.

Y kromozomu delesyon ve yeniden diizenlen-
melerinin, cinsiyet kromozomlarimin rekombinas-
yonu sirasinda mayoz boliinmeyi etkileyebilecegi ve
bu nedenle de ayrilamama olaylarmin sikligin arti-
rabilecegi bildirilmektedir.!! 'Y kromozomunun
(Yql1) uzun kolunda bulunan AZF bdlgesinin mik-
rodelesyonu, KS’den sonra erkek infertilitesinin 2. en
sik genetik nedenidir. Nonobstriiktif azospermi veya
siddetli oligozoospermi (<5 milyon sperm/mL) olan
hastalarda prevalans %10-15tir.!?

Bu ¢aligmada, infertilite 6n tanisiyla Cerrahpaga
Tip Fakiiltesi, Genetik Hastaliklar Tan1 Merkezine
(GETAM) basvuran ve KS tanis1 konulan hastalarin
klinik bulgulari ile sitogenetik ve molekiiler genetik
sonuglari degerlendirilmistir.

I GEREC VE YONTEMLER

HASTA SECIMi

Bu ¢alismada, 2016 ve 2020 yillar1 arasinda Istanbul
Universitesi-Cerrahpasa, Cerrahpasa Tip Fakiiltesi,
GETAM’a infertilite sikayetiyle bagvuran 412 olgu-
dan KS tanist konulan 50 hastanin klinik bulgular1
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ile sitogenetik ve molekiiler genetik sonuclar ret-
rospektif olarak degerlendirildi. Calisma, Helsinki
Deklarasyonuna uygun olarak Cerrahpasa Tip Fa-
kiiltesi Dekanlig1 Klinik Arastirmalar Kurulunun
7.7.2020 tarihli ve A-60 no.lu etik izni ile gergek-
lestirildi.

KLINIK BULGULAR

Caligmaya dahil edilen hastalarin anamnezi alinarak
0z/soy ge¢misleri sorgulandi ve pedigri analizleri ya-
pild1. Antropometrik dl¢timleri ve fizik muayene bul-
gular1 kaydedildi.

SITOGENETIK ANALIZLER

Hastalarin karyotip analizleri i¢in heparinli tiiplere
periferik vendz kan alind1 ve fitohemaglutinin ile in-
diiklenmis besiyerlerinde 37 °C’de 72 saatlik lenfosit
kiiltiirii yapildi. Kiiltiir sonrasi elde edilen metafaz
preparatlari, Giemsa-Tripsin G-bantlama teknigi kul-
lanilarak boyandi ve 25 metafaz plaginin analizi ya-
pild1. Mozaisimden siiphelenilen olgularda en az 100
hiicre analiz edildi.

MOLEKULER ANALIZLER

Hastalardan, EDTA’ 1 tiiplere periferik kan 6rnekleri
alind1 ve 16kositlerden, standart yontemler kullanila-
rak genomik DNA izolasyonlar1 yapildi (Wizard Ge-
nomic DNA; Promega, Madison, WI, ABD).
Otomatik DNA fragmani analizi i¢in “AMXY mar-
ker”1 iceren STS’nin multipleks amplifikasyonu ve
elektroforez ile 5 boyali bir floresan sistemi kullanildi
(Chr.X: 104bp, Chr.Y: 109bp; Xp22.1, Yp11.2) ve ge-
netik analizorde degerlendirildi (Applied Biosystems
3500 Prism, Thermo Fisher Scientific, USA). Kulla-
nilan STS bolgeleri: AZFa bolgesi i¢in sY82, sY83,
sY84, sY86, sY88 ve sY1065; AZFb bdlgesi i¢in
sY105, sY121, sY127, sY134, sY143 ve sY153;
AZFc bolgesi i¢in sY1191, sY1291, sY254 ve
sY255; internal kontrol i¢in ZFX/ZFY ve terminal
sY 160 bolgeleri cogaltilarak fragman analizi yapildi.

ISTATISTIKSEL ANALIZLER

Calismanin istatistik analizleri SPSS versiyon 22.0
(SPSS Inc, Chicago, Illinois, ABD) programi kulla-
nilarak gergeklestirildi. Kategorik degiskenler fre-
kans ve ylizde, numerik degiskenler ortalama ve
standart sapma degerleri kullanilarak belirlendi.
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I BULGULAR

Calismaya dahil edilen KS’1i hastalarin yaslar1 25-
49 (ortalama+SS, 31,04+1,84), boylar1 1,68-1,90
(1,79+0,05) ve kilolar1 56-100 (80,04+13,01) ara-
sinda degismekteydi. Fizik muayenede; olgularin
%44’ tiinde normal sakal gelisimi, %28’inde jineko-
masti mevcut olup, testisler kiigiiktii. Testis volimii

(mL) ortalamalar1 sag 1,97+£0,51, sol 2,12+
0,66’yd1.
Hormon diizeyleri; FSH (mIU/mL)

16,77+13,29, LH (mIU/mL) 14,748,56, testosteron
(ng/mL) 373,98+229,03, E2 (pg/mL)
70,96+12,52’ydi. Olgularin klinik ve laboratuvar bul-
gularina ait bilgiler Tablo 1’de verilmistir.

Olgularimizin 12 (%24)’sinin anne-babalari ara-
sinda akraba evliligi mevcuttu. KS’li olgularin 40
(%80)’1 evli olup, 9 (%36)’u preimplantasyon gene-
tik tan1 (PGT), 7 (%28)’si mikro testikiiler sperm eks-
traksiyonu (TESE) yontemi uygulandigini belirtmisti.
Evli olmayan bireylerde, PGT ve mikro TESE yapti-
ran olgu mevcut degildi. Mikro TESE yaptiran olgu-
larin tamaminda, PGT yaptiran olgularin 8’inde
regiiler tip (47,XXY), 1’inde mozaik tip karyotip
(47,XXY/46,XY) gozlendi. Bu olgularin hicbirinde
Y kromozom mikrodelesyonu saptanmadi. PGT ile
saglikli ¢ocuga sahip olan 2 olgunun karyotipi ise
47,XXY bulundu (Tablo 2).

KS’li olgularin %64 iinde sosyal kaygi ve utan-
gaclik mevcuttu ve egitim-6gretim diizeyleri ise
%40°1 ilkokul, %381 ortaokul, %28’1 lise ve %24’
tiniversite mezunuydu.

Konvansiyonel sitogenetik analizi, olgularin
46 (%92)’sinda 47,XXY (Sekil 1), 2 (%4)’sinde
mozaik 47,XXY/46,XY, 2 (%4) olguda ise nadir
goriilen mozaik 47,XXY/46,XX ve
47,XXY/46,XX/46,XY karyotipi gbzlendi. Mozaik
karyotipe sahip bu 4 olgunun sakal gelisimi ve tes-
tis boyutlar1 normal olup, jinekomasti mevcut de-
gildi. 'Y kromozom mikrodelesyon analizi
sonucunda sadece 1 hastada AZFc (sy1291) (%2)
delesyonu tespit edildi. Bu hastanin karyotipi
47,XXY olup, PGT ve mikro TESE y6ntemi uygu-
lanan olgulardan degildi (Sekil 2).
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TABLO 1: Klinefelter sendromlu hastalara ait klinik/laboratuvar bulgulari ve normal degerlerin karsilastiriimasi.

Klinik ve laboratuvar bulgular n=50 (ortalamaS$s)
Yas 31,04+1,84
Boy 1,79£0,05

Kilo 80,04£13,01
Testis volimi (mL)

Sag 1,97+0,51

Sol 2,12+0,66
Hormon diizeyleri

FSH (mIU/mL) 16,77+13,29
LH (mlU/mL) 14,748,56

T (ng/dL) 373,98+229,03
E2 (pg/mL) 70,96+12,52

Normal deger

1,74+6,9%
77,8+10,8%

18,13+3,85 cm3*
8,37+3,62 cm3*
Referans aralig
1,6-12,4

0,8-6

280-800

7,6-42,6

FSH:

Folikiil stimiile edici hormon; LH: Luteinize edici hormon; T: Testosteron; E2: Ostradiol.

TABLO 2: PGT, mikro TESE yapilan ve saglikli cocuga sahip olgularin karyotip ve Y mikrodelesyon sonuglari.

PGT yapilan olgu no Mikro TESE yapilan olgu no

1

© oo N oo g B~ W N =
~N o O B~ W N

Saglikh gocuga sahip olgu no

Karyotip
47 XXY -
47 XXY/I46XY
47 XXY -
47 XXY
5 47 XXY -
47 XXY
7 47 XXY -
47 XXY
47 XXY -

Y mikrodelesyonu

PGT: Preimplantasyon genetik tani.

I TARTISMA

KS, erkeklerde en sik goriilen cinsiyet kromozom
anomalisi olup, insidans1 yaklasik erkek yenidoganda
1/500-1.000’dir.” KS’nin nedeni parental olup, yakla-
stk yarist paternal mayoz I’deki cinsiyet kromozom-
larmin psddootozomal bdlgelerindeki rekombinasyon
basarisizligindan, maternal kaynakli olgularin ise ¢o-
gunlugu maternal mayoz I, digerleri mayoz Il ya da
postzigotik mitotik hatalardan olugmaktadir. Maternal
mayoz I’ deki hatalar, genellikle ileri anne yasiyla ilig-
kili bulunmustur.'*'* Mozaik olgularda, fenotip de-
giskenlik gostermekle birlikte testis gelisimi normal
olabilir. KS’li olgularda X kromozom sayisi arttikea,
dismorfik bulgular daha sik olmak {izere agir mental
retardasyon da gortilebilmektedir.'*'
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SEKIL 1: Regiller tip Klinefelter sendromlu bireye ait karyogram.

KS’1i bireyler, dogumda fenotipik olarak normal
olduklarindan bu donemde tani konulmasi nadirdir.
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SEKIL 2: AMELXY, AZF 1291 bdlgesine ait fragman analiz goriintisu.

Prepubertal donemde tani konabilen hasta orani
yaklasik %10, yasam boyu %25 kadardir. Hafif ve
degisken fenotip nedeniyle bazi bireylerde yasam
boyu tan1 bile konulamamaktadir.'®! KS’li hasta-
lar, polikliniklere siklikla infertilite sikayetiyle bas-
vurur. GETAM’a infertilite sikayetiyle bagvuran
412 bireyden 50’sine KS tanisi konuldu (%12,1).
Literatiirde, bu oran yaklagik %4-5 kadardir.!>!”
Merkezimizdeki oranin yiiksekligi, izole KS’li olgu-
larin da infertilite 6n tanisiyla refere edilmesinden
kaynaklanmis olabilir.

KS’1i hastalar uzun boylu, ince yapili ve nispe-
ten uzun bacakli olup, genellikle puberteye kadar nor-
mal goriinime sahiptirler. Bu olgular, puberteye
normal zamanda erismekle birlikte testisleri kii¢iik
kalir ve sakal gibi ikincil seks karakterleri az gelisir.
Tani, genellikle infertilite veya jinekomasti bulgu-
suyla konulur.>¢ Olgularimizin klinik 6zellikleri lite-
ratlir verileriyle uyumlu olup, genellikle 6nikoid
gorliinimde, uzun bacakli ve uzun boyluydular
(1,79£0,05). Testislerin voliimii, literatiirde belirtil-
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digi sekilde kiicik olup (sag 1,97+0,51, sol
2,12+0,66), olgularin %44’iinde sakal gelisimi,
%28’inde ise jinekomasti mevcuttu. Literatiirde, ji-

nekomasti oraninin %28-75 arasinda degistigi belir-
tilmektedir.'®1°

KS, seminifer tiibiiler disgenezi, azospermi ve
yiiksek serum gonadotropin seviyeleri ile karakterize
olmakla birlikte serum FSH ve LH seviyeleri hafif
yliksek, testosteron seviyeleri ise diisiik seyredebil-
mektedir.>** Mozaik formlarda serum testosteron se-
viyeleri, genellikle normal seviyelerde olmasina
karsin serum FSH seviyesinin hafif yiiksek oldugu
goriiliir. Olgularimizin serum FSH, LH, E2 seviyele-
rinin hafif diizeyde arttig1 ve testosteron seviyeleri-
nin ise normal diizeyde seyrettigi goriillmektedir.
KS’li olgularda hormonal degisiklikler de mevcut
olup, kesin tan1 ancak karyotip analiziyle konulmak-
tadir.

Literatiirde, KS’li hastalarin yaklagik %80-90’min
karyotipi 47,XXY, %10-20’si 47,XXY/46,XY mozaik
form olustururken, diger cinsiyet kromozomlarinda
olusan abnormaliteler daha az siklikla goriilmektedir.®
Calismamizda yapilan konvansiyonel sitogenetik ana-
liz sonucunda 50 KS’li olgunun 46 (%92)’sinda
47,XXY; 2 (%4)’sinde mozaik 47, XXY/46,XY; 2 (%4)
olguda ise nadir goriilen mozaik 47,XXY/46,XX kar-
yotip gozlendi. Regiiler (47,XXY) ve mozaik tip
(47,XXY/46,XY) KS’li hastalarmn goriilme sikligi, li-
teratiir verileriyle uyumluydu. Ancak 2 olguda sapta-
nan 47,XXY/46,XX ve 47,XXY/46,XX/46,XY
karyotipi olduk¢a nadir gézlenen varyantlar olup, bu-
giine kadar literatiirde sadece birkag olgu bildirilmis-
tir.>'*2 Mozaik karyotipe sahip 4 olgunun sakal gelisimi
ve testis boyutlari normal olup, jinekomasti mevcut de-
gildi. Bu olgularm fizik muayene bulgulari, literatiirde
belirtildigi gibi mozaik olgularin kliniginin daha hafif
seyrettigi bilgisiyle uyumluydu.'®

Infertilite nedeniyle bagvuran KS’li olgularm ba-
zilarinda Y kromozomunun tam veya parsiyel mikro-
delesyonlar1 da goriilebilmektedir. AZF bolgesi
(AZFa, AZFb, AZFc) mikrodelesyonlarina ise daha
sik rastlanmaktadir. Literatiirde, Y kromozomunun
uzun kolundaki AZF bolgesi (AZFa, AZFb, AZFc)
mikrodelesyonlar1 %1-55 olarak bildirilmekte-
dir.?*>* AZF bolgesinde en sik rastlanan delesyon
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tipi AZFc bolgesindeki mikrodelesyonlar olup, go-
riilme siklig1 %0,8-35 arasinda degigsmektedir.?>-2°
Calismamizda, Y kromozom mikrodelesyon analizi
sonucunda, 1 olguda AZFc (sy1291) delesyonu tes-
pit edilmistir (%2).

Son yillarda yardimer iireme teknikleri kullani-
larak, KS’1i hastalar ¢cocuk sahibi olabilmektedir. Bu
amacla spermatozoalar, TESE ile izole edilerek in-
trasitoplazmik sperm enjeksiyon yontemi kullanilip,
ovum igerisine enjekte edilmektedir.’’?® Caligmaya
dahil edilen KS’li olgularimizin %80’i evli olup,
%4’ saglikli bir ¢ocuga sahipti. KS’li bireylerin
%36’sina PGT, %28’ine ise mikro TESE yontemi uy-
gulanmisti. Mikro TESE yontemi uygulanan 7 olgu-
dan 2’sinin saglikli cocuga sahip oldugu ve %28,5
oraninda bagari elde edildigi belirlendi.

KS’li olgularin ¢ogunda fenotipik heterojenite
olmakla birlikte hafif-orta derecede ndérogelisimsel
ve/veya 6grenme zorluklart mevcuttur ve bu nedenle
genel entelektiiel yetenekleri popiilasyonun biraz al-
tindadir.**° KS’li olgularimizin %64’ iinde yasam ka-
litelerinde 6nemli bir unsur olan sosyal sorunlarla
basa ¢ikmada zorluk, 6zellikle sosyal etkilegimler si-
rasinda yiiksek diizeyde sikinti ve utangaglik mev-
cuttu. Egitim-6gretim diizeyleri ise %40°1 ilkokul,
%381 ortaokul, %28’1 lise ve %24’ liniversite mezu-
nuydu. Yapilan ¢alismalarda, KS’li olgularin sosyal
kaygi, utangaglik ve uygunsuz sosyal davranig gibi
psikososyal ve duygusal sorunlar agisindan risk al-
tinda oldugu, 6grenme giicliikleri ve sosyal biligsel
bozukluklarin sonucunda yasam kalitelerinin etkile-
nebilecegi belirtilmektedir.'+

I SONUG

KS, sik goriilen, iyi bilinen ve infertilite ile seyreden
genetik bir hastaliktir. GETAM a infertilite sikaye-

68

tiyle bagvuran 412 kisiden 50’sine KS tanis1 konuldu.
Bu olgularin 46°s1 regtiler, 4’i mozaik olup, bunlarin
2’si sik goriilen, 2’si ise ¢ok nadir goriillen mozaik
karyotipe sahipti. Sadece bir olgunun Y kromozo-
munda AZFc (sy1291) delesyonu goriildii. KS’li ol-
gularin 40’1nin evli oldugu, bunlarin 7’sine mikro
TESE yontemi uygulandigi, 2’°sinin saglikli cocuga
sahip oldugu ve %28,5 oraninda basari elde edildigi
belirlendi. Tiim olgularimizdaki klinik ve laboratu-
var bulgulari, literatiir verileriyle uyumlu olup, ancak
2 olguda goriilen farkli mozaik yapilar literatiirde bu-
giine kadar sadece birkag olguda bildirilmis olup, bu
nadir bulgularin literatiire katki saglayacag: diisiiniil-
mektedir.

Finansal Kaynak

Bu ¢alisma sirasinda, yapilan aragtirma konusu ile ilgili dogru-
dan baglantist bulunan herhangi bir ilag¢ firmasindan, tibbi alet,
gereg ve malzeme saglayan ve/veya iireten bir firma veya herhangi
bir ticari firmadan, ¢alismanin degerlendirme siirecinde, ¢alisma
ile ilgili verilecek karart olumsuz etkileyebilecek maddi ve/veya

manevi herhangi bir destek alinmamgtir.

Cikar Catismast

Bu ¢aligma ile ilgili olarak yazarlarin ve/veya aile bireylerinin
¢tkar ¢atismasi potansiyeli olabilecek bilimsel ve tibbi komite iiye-
ligi veya iiyeleri ile iligkisi, danigsmanlik, bilirkisilik, herhangi bir

firmada ¢alisma durumu, hissedarlik ve benzer durumlart yoktur.
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