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�lk defa 1942 yılında Klinefelter ve arkada�ları 
tarafından tanımlanmı� olan Klinefelter sendromu erkek 
cinste sık görülür ve hipogonadizm ve infertilitenin en sık 
nedenidir. Sendromun genetik özelli�i X kromozom 
sayısının de�i�kenli�idir. En sık kar�ıla�ılan varyasyon 
47,XXY’dir. Hipogonadizm ve infertilitenin yanısıra 
mental gerilik, kriptor�idizm, jinekomasti, diabetes 
mellitus, ataksi e�lik edebilir. Boyları özellikle de alt 
ekstremiteleri uzundur (1).  

Yarık damak ve dudak populasyonda sık görülmesine 
ra�men literatürde bildirilmi� 47, XXY karyotipine sahip 
Klinefelter sendromu ve yarık damak ve dudak birlikteli�i 
bulunamamı�tır. Burada yarık damak ve duda�ı olan iki 
olgu sunulmu�tur. 

Vaka Sunumu 
1.Vaka: Yarık dudak ve yarık dama�ı olan on yedi 

günlük erkek bebe�in normal vajinal yoldan do�du�u, 

do�ar do�maz a�ladı�ı ancak beslenememe nedeni ile 
hastanemize getirildi�i ö�renildi. Yenido�an servisine 
yatırılan hastanın aralarında ikinci derece akrabalık olan 25 
ya�ındaki anne ile 27 ya�ındaki babanın birinci 
gebeliklerinden ya�ayan birinci bebekleri oldu�u, 
soygeçmi�inde ailede benzer hastalı�ın olmadı�ı ö�renildi. 
Fizik muayenesinde dü�ük kula�ı, hipertelorizmi, burun 
kökünü deforme eden iki taraflı yarık dudak ve komplet 
yarık dama�ı, dü�ük saç çizgisi, ve pes ekinovarusuvardı, 
testisleri skrotumda idi (�ekil 1-2). 

2.Vaka: Genetik ünitesine tek taraflı kriptoor�idizm 
olması nedeni ile karyotip analizi yapılmak üzere 
gönderilen üç ya�ındaki erkek çocu�unun özgeçmi�inden 
yarık dudak ve damak nedeni ile opere edildi�i, 
soygeçmi�inden ebeveynleri hala-dayı çocukları olan 23 
ya�ında sa�lıklı anne ile 29 ya�ında sa�lıklı babanın birinci 
gebeliklerinden do�an birinci çocu�u oldu�u ve ailede 
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Özet 
Klinefelter sendromu erkek karyotipte X kromozom 

sayısının de�i�kenli�i olup en sık kar�ıla�ılan varyasyon 
47,XXY’dir. Erkeklerde hipogonadizm ve infertilitenin en sık 
nedenidir. Yarık damak ve dudak populasyonda sık görülmekle 
birlikte Klinefelter sendromu ile birlikteli�ine literatürde 
rastlanmamı�tır. 

Burada karyotip analizi sonucu Klinefelter sendromu 
(47,XXY) saptanan yarık damak ve duda�ı olan iki olgu sunulmu� 
ve bir arada görülen gen ve kromozom bozuklukları olan 
çocukların ebeveynlerine tıbbi-genetik danı�man yapılması 
gereklili�i vurgulanmı�tır. 
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 Summary 
Klinefelter syndrome is with an extra X chromosome of 

male karyotype and the most common form is 47, XXY. It is the 
most common cause of hypogonadism and infertility in males. 
Although cleft lip and palate are common abnormalities in 
population, Klinefelter syndrome and additional cleft lip and 
palate were not reported in the literature. 

Here we present two cases of Klinefelter syndrome with 
karyotye analysis of 47, XXY and discussed about genetic 
conselling of these gene mutations and chromosomal anomalies. 
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benzer hastalık olmadı�ı ö�renildi. Fizik muayenede 
hipertelorizm, epikantus ve burun kökünde basıklık 

vardı, üst dudakta ve filtrumda ameliyata ait skar mevcuttu 
(�ekil 3-4). 

Kafa grafilerinde iki hastada da orta hat defekti 
görülmedi. 

G-bantlama yöntemi ile yapılan kromozom analizi 
sonucunda her iki çocu�un da karyotipi 47,XXY olarak 
belirlendi ve Klinefelter sendromu tanısı konuldu. 

Tartı�ma 
Klinefelter sendromu ilk defa 1942 yılında Klinefelter 

ve arkada�ları tarafından tanımlanmı�tır. Sendromun 
genetik özelli�i X kromozom sayısının de�i�kenli�idir. 
47,XXY; 48,XXXY, 49,XXXXY gibi varyasyonların 
görülmesi ile beraber en sık kar�ıla�ılan varyasyon 
47,XXY’dir. Erkeklerde hipogonadizm ve infertilitenin en 
sık nedeni olup, görülme sıklı�ı 1/500’dür (1). Her iki 
hastamızın da karyotipi 47,XXY idi ve Klinefelter 
sendromu tanısı konuldu. 

47,XXY olan erkeklerin yakla�ık yarısında paternal I. 
mayozda, di�er yarısında ise maternal I. ve II. mayozda bir 
hata olu�maktadır. Paternal kaynaklı Klinefelter 
sendromunda baba ya�ı önemli de�ilken maternal I. mayoz 
hatasından kaynaklanan durumda anne ya�ının ileri oldu�u 
görülmektedir (1). Vakalarımızın her ikisinin de 
ebeveynleri otuz ya�ın altında idi.  

Bir X kromozomunun fazlalı�ı hastalarda psikolojik 
sorunlara neden olmaktadır. Klinefelter sendromunda 
halsizlik, apati, hayata ilgisizlik, hayattan zevk alamama, 
fikir yürütememe görülmekte ve sıklıkla zeka gerili�i tespit 
edilmektedir. Klinik tablo pubertede belirmektedir. 
Pubertede idrar gonadotropin titreleri yükselmekte, 17 
ketosteroid seviyeleri ise dü�ük seyretmektedir. 
Vakalarımızdan ilkinde Klinefelter sendromuna ait bir 
fenotipik belirti görülmezken, üç ya�ında olan ikinci 
vakada tek taraflı kriptor�idizm ve hafif mental gerili�i 
saptanmı�tır. 

Yarık dudak ve damak izole olarak sıklıkla 
multifaktöriyal geçi� göstermektedir. Bazı ailelelerde tek 
ba�ına yarık damak veya yarık dudak dominant geçi� 
gösterebilmekte, van der Woude sendromunda ise her ikisi 
birlikte dominant geçi� göstermektedir (2). Etnik köken 
insidansı etkilemektedir. En sık asya ırkında 
görülmektedir. Hayvan çalı�malarında nongenetik 
faktörlerin organogenezis döneminde etkili olabilece�i 
gösterilmi�tir (2). Bazı yazarlar konjenital yarık dudak 
ve/veya damak anomalilerinin çevre kirlili�i, teratojen 
maddelerin birikimi ve benzer nedenlerden dolayı 
önümüzdeki 10 yılda yüz yıl öncesine göre iki kat 
artaca�ını öne sürmektedir (3). Bazıları ise rakamların bu 
kadar dramatik olmamasına ra�men bu anomalilerin 
görülme sıklı�ının arttı�ını söylemektedirler. Yarık damak 

 
�ekil 1. Birinci vakanın yüz görünümü. 

 
�ekil 2. Birinci vakanın pes eqinovarusu görünümü. 
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ve dudak anomalisinin görülme sıklı�ının yıllık artı�ı 
10.000 ki�ilik nüfus için 1.38 olarak bildirilmi�tir (4).  

Erkek bebeklerde konjenital yarık dudak ve damak 
anomalisi görülme sıklı�ı kızlara göre daha fazladır (1000 
yeni do�an bebe�e kar�ılık 0,79 erkek çocuk, 0,59 kız 
çocu�u). Aynı zamanda erkeklerde anomali daha a�ır 
�ekilde görülmektedir (5). Yarık dudak ve damak 
anomalisi bazen de izole bir �ekilde olmayıp ba�ka 
fenotipik ve morfolojik anomalilerle beraber bir sendrom 
belirtisi olabilir. 1970 yılında yarık damak ve dudak 
anomalisi içeren 15 sendrom bilinirken, 1972’de bu sayı 
72’e, 1976’da 117’ye, 1990’larda ise 159’ye ula�mı�tır (4). 
Risk etkilenen aile bireylerinin sayısı arttıkça 
yükselmektedir. Tek çocuklarında yarık dudak/damak olan 
bir anne ve babanın di�er çocu�unda olma riski %4, iki 
karde� etkilenmi�se %9’dur (6,7). Her iki vakanın da 
ebeveynleri akraba olmakla birlikte ebeveynlerin sa�lıklı 
olması ve ailede benzer öykünün olmaması nedeni ile 
otozomal resesif kalıtımdan çok, multifaktoriyel bir kalıtım 
olabilece�ini dü�ünmekteyiz. Bu nedenle ailelere ilk 
çocuklarında yarık damak ve dudak olması nedeni ile 
ikinci çocuklarında bu riskin %4’e dek artabilece�i 
anlatıldı.  

Literatür incelendi�inde 47,XXY karyotipli 
Klinefelter sendromlu hastalarda yarık dudak ve yarık 

damak anomalisine rastlanılamadı (8, 9). Klinefelter 
sendromu ile birlikteli�i bildirilen tek olgu Velidedeo�lu 
ve ark.tarafından bildirilen Klinefelter sendromunun 
varyantı olan Fraccaro sendromlu (49,XXXXY) bir 
olgudur (10). 

Sonuç olarak, yarık damak ve duda�ı olan erkek 
çocuklarda Klinefelter sendromu da akla gelmeli, genetik 
konsültasyon yapılmalı ve karyotip analizi istenmelidir. 
Akraba evliliklerinde etik problemler de dikkate alınarak, 
ebeveynlere tıbbi-genetik danı�ma yapılmalı ve riskin 
boyutları açıklanmalıdır. 
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