
Klinefelter sendromu (KS), erkeklerde en sık gö-
rülen cinsiyet kromozom bozukluğu olup, bir ya da 

daha fazla X kromozomu bulunması ile karakterizedir. 
Hastalık, ilk kez 1942 yılında Klinefelter ve ark. tara-
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Klinefelter Sendromlu Hastaların Klinik ve Laboratuvar 
Bulgularının Değerlendirilmesi: Tek Merkez Deneyimi 
Evaluation of Clinical and Laboratory Findings of Patients with  
Klinefelter Syndrome: Single Center Experience 
     Aysel KALAYCI YİĞİNa,     Mehmet SEVENa 
aİstanbul Üniversitesi-Cerrahpaşa Cerrahpaşa Tıp Fakültesi, Tıbbi Genetik ABD, İstanbul, TÜRKİYE 

ÖZET Amaç: Bu çalışmanın amacı, Cerrahpaşa Tıp Fakültesi Gene-
tik Hastalıklar Tanı Merkezine (GETAM) infertilite ön tanısıyla re-
fere edilen ve Klinefelter sendromu (KS) tanısı konulan hastaların 
klinik, sitogenetik ve moleküler genetik bulgularını değerlendirmek-
tir. Gereç ve Yöntemler: 2016 ve 2020 yılları arasında infertilite ön 
tanısıyla GETAM’a başvuran 412 olgudan 50’sine KS tanısı konuldu. 
Tüm olgulara, karyotip ve Y kromozomunda lokalize AZF ve SRY 
bölgelerinin mikrodelesyon analizi yapıldı. Karyotip analizi, kon-
vansiyonel Giemsa-Tripsin G-bantlama tekniği kullanılarak yapıldı. Y 
kromozom mikrodelesyonları, DNA fragman analizi yöntemiyle in-
celendi. Bulgular: Olgularımız, genellikle önikoid görünümde, uzun 
bacaklı ve uzun boylu (1,79±0,05) olup, testislerinin volümü küçüktü 
(sağ 1,97±0,51, sol 2,12±0,66). Hastaların %44’ünde sakal gelişimi, 
%28’inde jinekomasti mevcuttu. Karyotip analizinde 50 KS’li olgu-
nun 46’sında 47,XXY (%92), 2’sinde mozaik 47,XXY/46,XY (%4), 
2’sinde ise oldukça nadir görülen mozaik 47,XXY/46,XX ve 
47,XXY/46,XX/46,XY (%4) karyotipi gözlendi. Y kromozomu mik-
rodelesyon analizinde ise bir olguda AZFc (sy1291) (%2) delesyonu 
saptandı. Sonuç: GETAM’a infertilite şikâyetiyle başvuran 412 bi-
reyden 50’sine KS tanısı konuldu (%12,1). Olguların %28’inde jine-
komasti mevcuttu. Karyotip analizinde %92 regüler, %8 mozaik tip, 
mozaik olguların 2’si nadir görülen karyotipe sahipti. Moleküler ana-
lizlerde ise 1 hastada (%2) AZFc mikrodelesyonu tespit edildi. Olgu-
larımızın klinik ve laboratuvar bulguları, literatür verileriyle 
uyumluydu. Ancak 2 olguda görülen farklı mozaik yapılar, literatürde 
bugüne kadar sadece birkaç olguda bildirilmiş olup, bu nadir bulgu-
ların literatüre katkı sağlayacağı düşünülmektedir. 
 
 
Anah tar Ke li me ler: Klinefelter sendromu; karyotipleme; 

Y kromozomu mikrodelesyonu; mozaisizm; 
sayısal kromozomal anomali 

ABS TRACT 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 Cerrahpaşa 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 
a rare 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. 
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fından 9 infertil erkekte jinekomasti, yüksek folikül sti-
müle edici hormon [follicle-stimulating hormone 
(FSH)] düzeyi, küçük testisler ve spermatogenez yok-
luğu ile tanımlanmıştır.1 KS’de, fazladan X kromozo-
munun varlığı ise 1959 yılında Jacobs ve Strong 
tarafından bildirilmiştir.2 KS’li hastaların yaklaşık 
%80-90’ını, klasik form 47,XXY karyotipi, %10-
20’lik kısmını 47,XXY/46,XY mozaik formu, çok az 
bir kısmını ise diğer cinsiyet kromozom anöploidileri 
olan KS benzeri fenotip (48,XXXY, 48,XXYY, 
49,XXXXY) ve X kromozomu yapısal anomalileri 
oluşturur [47,iXq,Y, 47,X,idic(Xq),Y].3 X kromozomu 
sayısının artması, fiziksel ve mental gelişimi etkileye-
rek, her X artışında IQ’nun yaklaşık 15-16 puan azal-
masına neden olabilir. Bu yüzden öğrenme güçlüğü 
riski artabilir. Ayrıca sosyal kaygı, utangaçlık ve uy-
gunsuz sosyal davranış gibi psikososyal ve duygusal 
sorunlar da görülebilmektedir.4,5 

Hastalarda görülen fazla X kromozomu, game-
togenezin 1 veya 2. bölünmesi sırasında, mayotik ya 
da zigotik bölünmedeki hatalardan kaynaklanır. KS’li 
hastalarda, maternal veya paternal mayotik ayrıla-
mamanın (nondisjunction) eşit oranda (yaklaşık %50) 
görüldüğü bildirilmektedir.6 İleri anne ve baba yaşı, 
KS için olası risk faktörleri arasında gösterilmekte-
dir. Özellikle >40 üzeri annelerde KS görülme sıklı-
ğının, <24 yaş altı annelere oranla 4 kat arttığı 
bildirilmiştir.7 Maternal yaş etkisi, postzigotik mito-
tik disfonksiyonu olan KS’li hastalarda da gösteril-
miştir. İlk 3 mitotik bölünme, maternal proteinler ve 
RNA tarafından kontrol edilir; bu nedenle anne yaşı-
nın artmasıyla birlikte mitotik hata olasılığı da artar. 
Mozaisizm (47,XXY/46,XY), KS’li hastaların yak-
laşık %10-20’sinde bulunur ve gelişmekte olan 
46,XY zigotta erken postzigotik bölünmeler sırasında 
mitotik ayrılamamasından veya 47,XXY zigotta ana-
fazda geç kalma (anafaz lagging) nedeniyle X kro-
mozomlarından birinin kaybı sonucu oluşabilir.  

KS prevalansı yeni doğan bebeklerde %0,1-0,2 
arasında değişirken, infertil erkeklerde %3-4’e, azos-
permik hastalarda ise %4-12’ye yükselir. Canlı do-
ğumda görülme oranı, yaklaşık 1/500-1/1.000 
arasında değişmektedir.7 

KS’li bireylerin fenotipi değişken olmakla bir-
likte çoğunlukla uzun boyludurlar (ortalama boyları 

179-188 cm).8 Primer testiküler yetmezlik, seminifer 
tübül disgenezisi, azalmış testis hacmi, küçük testis-
ler, azospermi, yüksek FSH, azalmış pubik, fasiyal 
kıllanma ve penis boyu, jinekomasti, gelişme, ko-
nuşma bozukluğu ve öğrenme güçlüğü mevcuttur. 
Ayrıca serum östradiol (E2) ve luteinize edici hormon 
(LH) seviyelerinde hafif artış söz konusudur.9 Ancak 
bu bulgular, mozaik formlarda daha hafif olarak sey-
retmektedir. 

KS’li bireyler, doğumda fenotipik olarak nor-
maldir ve bu dönemde çok nadir tanı konulur. Ancak 
ileri yaşlarda kriptorşidizm, hipogonadizm, konuşma 
bozuklukları, aşırı büyüme, bazı olgularda mental re-
tardasyon ve infertilite şikâyetleri ile doktora başvu-
rurlar. Bazı bireyler ise tanı konmadan yaşamlarına 
devam eder. Yapılan çalışmalarda, KS’li hastaların 
yaşam boyu sadece %25’ine tanı konduğu bildiril-
miştir.10 

Hastalığın tanısında sitogenetik analiz altın stan-
dart olup, mozaisizmlerde nadiren normal sonuç elde 
edilebilir. Böyle durumlarda, cilt veya testis biyopsi 
örneklerinden kromozom analizi yapılması önerilir. 

Y kromozomu delesyon ve yeniden düzenlen-
melerinin, cinsiyet kromozomlarının rekombinas-
yonu sırasında mayoz bölünmeyi etkileyebileceği ve 
bu nedenle de ayrılamama olaylarının sıklığını artı-
rabileceği bildirilmektedir.11 Y kromozomunun 
(Yq11) uzun kolunda bulunan AZF bölgesinin mik-
rodelesyonu, KS’den sonra erkek infertilitesinin 2. en 
sık genetik nedenidir. Nonobstrüktif azospermi veya 
şiddetli oligozoospermi (<5 milyon sperm/mL) olan 
hastalarda prevalans %10-15’tir.12  

Bu çalışmada, infertilite ön tanısıyla Cerrahpaşa 
Tıp Fakültesi, Genetik Hastalıklar Tanı Merkezine 
(GETAM) başvuran ve KS tanısı konulan hastaların 
klinik bulguları ile sitogenetik ve moleküler genetik 
sonuçları değerlendirilmiştir. 

 GEREÇ VE YÖNTEMLER 

HASTA SEÇİMİ  
Bu çalışmada, 2016 ve 2020 yılları arasında İstanbul 
Üniversitesi-Cerrahpaşa, Cerrahpaşa Tıp Fakültesi, 
GETAM’a infertilite şikâyetiyle başvuran 412 olgu-
dan KS tanısı konulan 50 hastanın klinik bulguları 
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ile sitogenetik ve moleküler genetik sonuçları ret-
rospektif olarak değerlendirildi. Çalışma, Helsinki 
Deklarasyonuna uygun olarak Cerrahpaşa Tıp Fa-
kültesi Dekanlığı Klinik Araştırmalar Kurulunun 
7.7.2020 tarihli ve A-60 no.lu etik izni ile gerçek-
leştirildi. 

KLİNİK BuLGuLAR 
Çalışmaya dâhil edilen hastaların anamnezi alınarak 
öz/soy geçmişleri sorgulandı ve pedigri analizleri ya-
pıldı. Antropometrik ölçümleri ve fizik muayene bul-
guları kaydedildi.  

SİTOGENETİK ANALİzLER 
Hastaların karyotip analizleri için heparinli tüplere 
periferik venöz kan alındı ve fitohemaglutinin ile in-
düklenmiş besiyerlerinde 37 °C’de 72 saatlik lenfosit 
kültürü yapıldı. Kültür sonrası elde edilen metafaz 
preparatları, Giemsa-Tripsin G-bantlama tekniği kul-
lanılarak boyandı ve 25 metafaz plağının analizi ya-
pıldı. Mozaisimden şüphelenilen olgularda en az 100 
hücre analiz edildi. 

MOLEKüLER ANALİzLER 
Hastalardan, EDTA’lı tüplere periferik kan örnekleri 
alındı ve lökositlerden, standart yöntemler kullanıla-
rak genomik DNA izolasyonları yapıldı (Wizard Ge-
nomic DNA; Promega, Madison, WI, ABD). 
Otomatik DNA fragmanı analizi için “AMXY mar-
ker”ı içeren STS’nin multipleks amplifikasyonu ve 
elektroforez ile 5 boyalı bir floresan sistemi kullanıldı 
(Chr.X: 104bp, Chr.Y: 109bp; Xp22.1, Yp11.2) ve ge-
netik analizörde değerlendirildi (Applied Biosystems 
3500 Prism, Thermo Fisher Scientific, USA). Kulla-
nılan STS bölgeleri: AZFa bölgesi için sY82, sY83, 
sY84, sY86, sY88 ve sY1065; AZFb bölgesi için 
sY105, sY121, sY127, sY134, sY143 ve sY153; 
AZFc bölgesi için sY1191, sY1291, sY254 ve 
sY255; internal kontrol için ZFX/ZFY ve terminal 
sY160 bölgeleri çoğaltılarak fragman analizi yapıldı.  

İSTATİSTİKSEL ANALİzLER 
Çalışmanın istatistik analizleri SPSS versiyon 22.0 
(SPSS Inc, Chicago, Illinois, ABD) programı kulla-
nılarak gerçekleştirildi. Kategorik değişkenler fre-
kans ve yüzde, numerik değişkenler ortalama ve 
standart sapma değerleri kullanılarak belirlendi. 

 BuLGuLAR 
Çalışmaya dâhil edilen KS’li hastaların yaşları 25-
49 (ortalama±SS, 31,04±1,84), boyları 1,68-1,90 
(1,79±0,05) ve kiloları 56-100 (80,04±13,01) ara-
sında değişmekteydi. Fizik muayenede; olguların 
%44’ünde normal sakal gelişimi, %28’inde jineko-
masti mevcut olup, testisler küçüktü. Testis volümü 
(mL) ortalamaları sağ 1,97±0,51, sol 2,12± 
0,66’ydı. 

Hormon düzeyleri; FSH (mIU/mL) 
16,77±13,29, LH (mIU/mL) 14,7±8,56, testosteron 
(ng/mL) 373,98±229,03, E2 (pg/mL) 
70,96±12,52’ydi. Olguların klinik ve laboratuvar bul-
gularına ait bilgiler Tablo 1’de verilmiştir.  

Olgularımızın 12 (%24)’sinin anne-babaları ara-
sında akraba evliliği mevcuttu. KS’li olguların 40 
(%80)’ı evli olup, 9 (%36)’u preimplantasyon gene-
tik tanı (PGT), 7 (%28)’si mikro testiküler sperm eks-
traksiyonu (TESE) yöntemi uygulandığını belirtmişti. 
Evli olmayan bireylerde, PGT ve mikro TESE yaptı-
ran olgu mevcut değildi. Mikro TESE yaptıran olgu-
ların tamamında, PGT yaptıran olguların 8’inde 
regüler tip (47,XXY), 1’inde mozaik tip karyotip 
(47,XXY/46,XY) gözlendi. Bu olguların hiçbirinde 
Y kromozom mikrodelesyonu saptanmadı. PGT ile 
sağlıklı çocuğa sahip olan 2 olgunun karyotipi ise 
47,XXY bulundu (Tablo 2). 

KS’li olguların %64’ünde sosyal kaygı ve utan-
gaçlık mevcuttu ve eğitim-öğretim düzeyleri ise 
%40’ı ilkokul, %8’i ortaokul, %28’i lise ve %24’ü 
üniversite mezunuydu.  

Konvansiyonel sitogenetik analizi, olguların 
46 (%92)’sında 47,XXY (Şekil 1), 2 (%4)’sinde 
mozaik 47,XXY/46,XY, 2 (%4) olguda ise nadir 
görülen mozaik 47,XXY/46,XX ve 
47,XXY/46,XX/46,XY karyotipi gözlendi. Mozaik 
karyotipe sahip bu 4 olgunun sakal gelişimi ve tes-
tis boyutları normal olup, jinekomasti mevcut de-
ğildi. Y kromozom mikrodelesyon analizi 
sonucunda sadece 1 hastada AZFc (sy1291) (%2) 
delesyonu tespit edildi. Bu hastanın karyotipi 
47,XXY olup, PGT ve mikro TESE yöntemi uygu-
lanan olgulardan değildi (Şekil 2). 
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 TARTIŞMA 
KS, erkeklerde en sık görülen cinsiyet kromozom 
anomalisi olup, insidansı yaklaşık erkek yenidoğanda 
1/500-1.000’dir.7 KS’nin nedeni parental olup, yakla-
şık yarısı paternal mayoz I’deki cinsiyet kromozom-
larının psödootozomal bölgelerindeki rekombinasyon 
başarısızlığından, maternal kaynaklı olguların ise ço-
ğunluğu maternal mayoz I, diğerleri mayoz II ya da 
postzigotik mitotik hatalardan oluşmaktadır. Maternal 
mayoz I’ deki hatalar, genellikle ileri anne yaşıyla iliş-
kili bulunmuştur.13,14 Mozaik olgularda, fenotip de-
ğişkenlik göstermekle birlikte testis gelişimi normal 
olabilir. KS’li olgularda X kromozom sayısı arttıkça, 
dismorfik bulgular daha sık olmak üzere ağır mental 
retardasyon da görülebilmektedir.13,15 

KS’li bireyler, doğumda fenotipik olarak normal 
olduklarından bu dönemde tanı konulması nadirdir. 
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Klinik ve laboratuvar bulguları n=50 (ortalama±SS) Normal değer 
Yaş 31,04±1,84  
Boy 1,79±0,05 1,74±6,933 
Kilo 80,04±13,01 77,8±10,833 
Testis volümü (mL)   
Sağ 1,97±0,51  18,13±3,85 cm334 
Sol 2,12±0,66  8,37±3,62 cm334 
Hormon düzeyleri  Referans aralığı 
FSH (mIu/mL) 16,77±13,29 1,6-12,4 
LH (mIu/mL) 14,7±8,56 0,8-6  
T (ng/dL) 373,98±229,03 280-800 
E2 (pg/mL) 70,96±12,52 7,6-42,6

TABLO 1:  Klinefelter sendromlu hastalara ait klinik/laboratuvar bulguları ve normal değerlerin karşılaştırılması.

FSH: Folikül stimüle edici hormon; LH: Luteinize edici hormon; T: Testosteron; E2: Östradiol. 

PGT yapılan olgu no Mikro TESE yapılan olgu no Sağlıklı çocuğa sahip olgu no Karyotip Y mikrodelesyonu 
1 1 47,XXY - 
2 2 47,XXY/46XY - 
3 3 47,XXY - 
4 4 47,XXY - 
5 5 5 47,XXY - 
6 6 47,XXY - 
7 7 7 47,XXY - 
8 47,XXY - 
9 47,XXY - 

TABLO 2:  PGT, mikro TESE yapılan ve sağlıklı çocuğa sahip olguların karyotip ve Y mikrodelesyon sonuçları.

PGT: Preimplantasyon genetik tanı.

ŞEKİL 1: Regüler tip Klinefelter sendromlu bireye ait karyogram.
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Prepubertal dönemde tanı konabilen hasta oranı 
yaklaşık %10, yaşam boyu %25 kadardır. Hafif ve 
değişken fenotip nedeniyle bazı bireylerde yaşam 
boyu tanı bile konulamamaktadır.10,16 KS’li hasta-
lar, polikliniklere sıklıkla infertilite şikâyetiyle baş-
vurur. GETAM’a infertilite şikâyetiyle başvuran 
412 bireyden 50’sine KS tanısı konuldu (%12,1). 
Literatürde, bu oran yaklaşık %4-5 kadardır.13,17 
Merkezimizdeki oranın yüksekliği, izole KS’li olgu-
ların da infertilite ön tanısıyla refere edilmesinden 
kaynaklanmış olabilir.  

KS’li hastalar uzun boylu, ince yapılı ve nispe-
ten uzun bacaklı olup, genellikle puberteye kadar nor-
mal görünüme sahiptirler. Bu olgular, puberteye 
normal zamanda erişmekle birlikte testisleri küçük 
kalır ve sakal gibi ikincil seks karakterleri az gelişir. 
Tanı, genellikle infertilite veya jinekomasti bulgu-
suyla konulur.3,6 Olgularımızın klinik özellikleri lite-
ratür verileriyle uyumlu olup, genellikle önikoid 
görünümde, uzun bacaklı ve uzun boyluydular 
(1,79±0,05). Testislerin volümü, literatürde belirtil-

diği şekilde küçük olup (sağ 1,97±0,51, sol 
2,12±0,66), olguların %44’ünde sakal gelişimi, 
%28’inde ise jinekomasti mevcuttu. Literatürde, ji-
nekomasti oranının %28-75 arasında değiştiği belir-
tilmektedir.18,19  

KS, seminifer tübüler disgenezi, azospermi ve 
yüksek serum gonadotropin seviyeleri ile karakterize 
olmakla birlikte serum FSH ve LH seviyeleri hafif 
yüksek, testosteron seviyeleri ise düşük seyredebil-
mektedir.3,20 Mozaik formlarda serum testosteron se-
viyeleri, genellikle normal seviyelerde olmasına 
karşın serum FSH seviyesinin hafif yüksek olduğu 
görülür. Olgularımızın serum FSH, LH, E2 seviyele-
rinin hafif düzeyde arttığı ve testosteron seviyeleri-
nin ise normal düzeyde seyrettiği görülmektedir. 
KS’li olgularda hormonal değişiklikler de mevcut 
olup, kesin tanı ancak karyotip analiziyle konulmak-
tadır.  

Literatürde, KS’li hastaların yaklaşık %80-90’ının 
karyotipi 47,XXY, %10-20’si 47,XXY/46,XY mozaik 
form oluştururken, diğer cinsiyet kromozomlarında 
oluşan abnormaliteler daha az sıklıkla görülmektedir.3 
Çalışmamızda yapılan konvansiyonel sitogenetik ana-
liz sonucunda 50 KS’li olgunun 46 (%92)’sında 
47,XXY; 2 (%4)’sinde mozaik 47,XXY/46,XY; 2 (%4) 
olguda ise nadir görülen mozaik 47,XXY/46,XX kar-
yotip gözlendi. Regüler (47,XXY) ve mozaik tip 
(47,XXY/46,XY) KS’li hastaların görülme sıklığı, li-
teratür verileriyle uyumluydu. Ancak 2 olguda sapta-
nan 47,XXY/46,XX ve 47,XXY/46,XX/46,XY 
karyotipi oldukça nadir gözlenen varyantlar olup, bu-
güne kadar literatürde sadece birkaç olgu bildirilmiş-
tir.21,22 Mozaik karyotipe sahip 4 olgunun sakal gelişimi 
ve testis boyutları normal olup, jinekomasti mevcut de-
ğildi. Bu olguların fizik muayene bulguları, literatürde 
belirtildiği gibi mozaik olguların kliniğinin daha hafif 
seyrettiği bilgisiyle uyumluydu.13 

İnfertilite nedeniyle başvuran KS’li olguların ba-
zılarında Y kromozomunun tam veya parsiyel mikro-
delesyonları da görülebilmektedir. AZF bölgesi 
(AZFa, AZFb, AZFc) mikrodelesyonlarına ise daha 
sık rastlanmaktadır. Literatürde, Y kromozomunun 
uzun kolundaki AZF bölgesi (AZFa, AZFb, AZFc) 
mikrodelesyonları %1-55 olarak bildirilmekte-
dir.23,24 AZF bölgesinde en sık rastlanan delesyon 
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ŞEKİL 2: AMELXY, AzF 1291 bölgesine ait fragman analiz görüntüsü.
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tipi AZFc bölgesindeki mikrodelesyonlar olup, gö-
rülme sıklığı %0,8-35 arasında değişmektedir.25,26 
Çalışmamızda, Y kromozom mikrodelesyon analizi 
sonucunda, 1 olguda AZFc (sy1291) delesyonu tes-
pit edilmiştir (%2).  

Son yıllarda yardımcı üreme teknikleri kullanı-
larak, KS’li hastalar çocuk sahibi olabilmektedir. Bu 
amaçla spermatozoalar, TESE ile izole edilerek in-
trasitoplazmik sperm enjeksiyon yöntemi kullanılıp, 
ovum içerisine enjekte edilmektedir.27,28 Çalışmaya 
dâhil edilen KS’li olgularımızın %80’i evli olup, 
%4’ü sağlıklı bir çocuğa sahipti. KS’li bireylerin 
%36’sına PGT, %28’ine ise mikro TESE yöntemi uy-
gulanmıştı. Mikro TESE yöntemi uygulanan 7 olgu-
dan 2’sinin sağlıklı çocuğa sahip olduğu ve %28,5 
oranında başarı elde edildiği belirlendi. 

KS’li olguların çoğunda fenotipik heterojenite 
olmakla birlikte hafif-orta derecede nörogelişimsel 
ve/veya öğrenme zorlukları mevcuttur ve bu nedenle 
genel entelektüel yetenekleri popülasyonun biraz al-
tındadır.29,30 KS’li olgularımızın %64’ünde yaşam ka-
litelerinde önemli bir unsur olan sosyal sorunlarla 
başa çıkmada zorluk, özellikle sosyal etkileşimler sı-
rasında yüksek düzeyde sıkıntı ve utangaçlık mev-
cuttu. Eğitim-öğretim düzeyleri ise %40’ı ilkokul, 
%8’i ortaokul, %28’i lise ve %24’ü üniversite mezu-
nuydu. Yapılan çalışmalarda, KS’li olguların sosyal 
kaygı, utangaçlık ve uygunsuz sosyal davranış gibi 
psikososyal ve duygusal sorunlar açısından risk al-
tında olduğu, öğrenme güçlükleri ve sosyal bilişsel 
bozuklukların sonucunda yaşam kalitelerinin etkile-
nebileceği belirtilmektedir.31,32  

 SONuÇ 
KS, sık görülen, iyi bilinen ve infertilite ile seyreden 
genetik bir hastalıktır. GETAM’a infertilite şikâye-

tiyle başvuran 412 kişiden 50’sine KS tanısı konuldu. 
Bu olguların 46’sı regüler, 4’ü mozaik olup, bunların 
2’si sık görülen, 2’si ise çok nadir görülen mozaik 
karyotipe sahipti. Sadece bir olgunun Y kromozo-
munda AZFc (sy1291) delesyonu görüldü. KS’li ol-
guların 40’ının evli olduğu, bunların 7’sine mikro 
TESE yöntemi uygulandığı, 2’sinin sağlıklı çocuğa 
sahip olduğu ve %28,5 oranında başarı elde edildiği 
belirlendi. Tüm olgularımızdaki klinik ve laboratu-
var bulguları, literatür verileriyle uyumlu olup, ancak 
2 olguda görülen farklı mozaik yapılar literatürde bu-
güne kadar sadece birkaç olguda bildirilmiş olup, bu 
nadir bulguların literatüre katkı sağlayacağı düşünül-
mektedir. 
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