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Ozet

Summary

Klinefelter sendromu erkek karyotipte X kromozom
sayisinin  degiskenligi olup en sik karsilasilan varyasyon
47,XXY’dir. Erkeklerde hipogonadizm ve infertilitenin en sik
nedenidir. Yarik damak ve dudak populasyonda sik goriilmekle
birlikte Klinefelter sendromu ile birlikteligine literatiirde
rastlanmamustir.

Burada karyotip analizi sonucu Klinefelter sendromu
(47,XXY) saptanan yarik damak ve dudag olan iki olgu sunulmus
ve bir arada gorillen gen ve kromozom bozukluklar1 olan
cocuklarin ebeveynlerine tibbi-genetik danisman yapilmasi
gerekliligi vurgulanmistir.

Anahtar Kelimeler: Yarik dudak, Yarik damak,
Klinefelter sendromu, Genetik danismanlik

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.

Key Words: Cleft lip, Cleft palate,
Klinefelter syndrome, Genetic counseling
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Ilk defa 1942 yilinda Klinefelter ve arkadaslari
tarafindan tanimlanmig olan Klinefelter sendromu erkek
cinste sik goriiliir ve hipogonadizm ve infertilitenin en sik
nedenidir. Sendromun genetik 0zelligi X kromozom
sayisinin degiskenligidir. En sik karsilagilan varyasyon
47,XXY’dir. Hipogonadizm ve infertilitenin yanisira
mental gerilik, kriptorsidizm, jinekomasti, diabetes
mellitus, ataksi eslik edebilir. Boylar1 ozellikle de alt
ekstremiteleri uzundur (1).

Yaritk damak ve dudak populasyonda sik goriilmesine
ragmen literatiirde bildirilmis 47, XXY karyotipine sahip
Klinefelter sendromu ve yarik damak ve dudak birlikteligi
bulunamamustir. Burada yarik damak ve dudagi olan iki
olgu sunulmustur.

Vaka Sunumu
1.Vaka: Yarik dudak ve yarik damagi olan on yedi
giinliilk erkek bebegin normal vajinal yoldan dogdugu,
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dogar dogmaz agladigi ancak beslenememe nedeni ile
hastanemize getirildigi Ogrenildi. Yenidogan servisine
yatirilan hastanin aralarinda ikinci derece akrabalik olan 25
yasindaki anne ile 27 yasindaki babanin birinci
gebeliklerinden yasayan birinci bebekleri oldugu,
soygecmisinde ailede benzer hastalifin olmadigi 6grenildi.
Fizik muayenesinde diisiik kulagi, hipertelorizmi, burun
kokiinii deforme eden iki tarafli yarik dudak ve komplet
yartk damagi, diisiik sag ¢izgisi, ve pes ekinovarusuvardi,
testisleri skrotumda idi (Sekil 1-2).

2.Vaka: Genetik tnitesine tek tarafli kriptoorsidizm
olmast nedeni ile karyotip analizi yapilmak iizere
gonderilen iic yasindaki erkek cocugunun 6zgeg¢misinden
yartk dudak ve damak nedeni ile opere edildigi,
soygecmisinden ebeveynleri hala-day1 cocuklar1 olan 23
yasinda saglikli anne ile 29 yasinda saglikli babanin birinci
gebeliklerinden dogan birinci ¢ocugu oldugu ve ailede
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g =4
Sekil 1. Birinci vakanin yiiz gériiniimii.

Sekil 2. Birinci vakanin pes eqinovarusu goriinimii.

benzer hastalik olmadigi Ogrenildi. Fizik muayenede
hipertelorizm, epikantus ve burun kokiinde basiklik
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vardi, iist dudakta ve filtrumda ameliyata ait skar mevcuttu
(Sekil 3-4).

Kafa grafilerinde iki hastada da orta hat defekti
goriilmedi.

G-bantlama yontemi ile yapilan kromozom analizi
sonucunda her iki ¢cocugun da karyotipi 47,XXY olarak
belirlendi ve Klinefelter sendromu tanisi konuldu.

Tartisma

Klinefelter sendromu ilk defa 1942 yilinda Klinefelter
ve arkadaslart tarafindan tanmimlanmistir. Sendromun
genetik ozelligi X kromozom sayisimin degiskenligidir.
47,XXY; 48 XXXY, 49.XXXXY gibi varyasyonlarin
goriilmesi ile beraber en sik Kkarsilasilan varyasyon
47,XXY dir. Erkeklerde hipogonadizm ve infertilitenin en
sik nedeni olup, goriilme sikligr 1/500’dir (1). Her iki
hastamizin da karyotipi 47,XXY idi ve Klinefelter
sendromu tanist konuldu.

47,XXY olan erkeklerin yaklasik yarisinda paternal 1.
mayozda, diger yarisinda ise maternal I. ve II. mayozda bir
hata  olusmaktadir. ~ Paternal kaynakli  Klinefelter
sendromunda baba yas1 onemli degilken maternal I. mayoz
hatasindan kaynaklanan durumda anne yasinin ileri oldugu
goriilmektedir  (1). Vakalarimizin  her ikisinin de
ebeveynleri otuz yasin altinda idi.

Bir X kromozomunun fazlalig: hastalarda psikolojik
sorunlara neden olmaktadir. Klinefelter sendromunda
halsizlik, apati, hayata ilgisizlik, hayattan zevk alamama,
fikir yuiritememe goriilmekte ve siklikla zeka geriligi tespit
edilmektedir. Klinik tablo pubertede belirmektedir.
Pubertede idrar gonadotropin titreleri ytikselmekte, 17
ketosteroid ~ seviyeleri ise  diisik  seyretmektedir.
Vakalarimizdan ilkinde Klinefelter sendromuna ait bir
fenotipik belirti goriilmezken, ti¢ yasinda olan ikinci
vakada tek tarafli kriptorsidizm ve hafif mental geriligi
saptanmigtir.

Yarik dudak ve damak izole olarak siklikla
multifaktoriyal gecis gostermektedir. Bazi ailelelerde tek
basina yarik damak veya yarik dudak dominant gecis
gosterebilmekte, van der Woude sendromunda ise her ikisi
birlikte dominant gegis gostermektedir (2). Etnik koken
insidanst  etkilemektedir. En stk asya irkinda
goriilmektedir.  Hayvan  caligmalarinda  nongenetik
faktorlerin organogenezis doneminde etkili olabilecegi
gosterilmistir (2). Bazi yazarlar konjenital yarik dudak
ve/veya damak anomalilerinin cevre Kkirliligi, teratojen
maddelerin  birikimi ve benzer nedenlerden dolay1
oniimiizdeki 10 yilda yiiz yil Oncesine gore iki kat
artacagini one siirmektedir (3). Bazilar ise rakamlarin bu
kadar dramatik olmamasina ragmen bu anomalilerin
goriilme sikliginin arttigini soylemektedirler. Yarik damak
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Sekil 3-4. ikinci vakanin yiiz goriiniimii.

ve dudak anomalisinin goriilme sikliginin yillik artist
10.000 kisilik niifus icin 1.38 olarak bildirilmistir (4).

Erkek bebeklerde konjenital yarik dudak ve damak
anomalisi goriilme siklig1 kizlara gore daha fazladir (1000
yeni dogan bebege karsilik 0,79 erkek cocuk, 0,59 kiz
cocugu). Aymi zamanda erkeklerde anomali daha agir
sekilde goriilmektedir (5). Yarik dudak ve damak
anomalisi bazen de izole bir sekilde olmayip bagka
fenotipik ve morfolojik anomalilerle beraber bir sendrom
belirtisi olabilir. 1970 yilinda yarik damak ve dudak
anomalisi iceren 15 sendrom bilinirken, 1972’de bu say1
72’e, 1976’da 117’ye, 1990’1arda ise 159’ ye ulagmistir (4).
Risk etkilenen aile bireylerinin  sayis1  arttikga
yiikselmektedir. Tek cocuklarinda yarik dudak/damak olan
bir anne ve babanin diger ¢ocugunda olma riski %4, iki
kardes etkilenmisse %9’dur (6,7). Her iki vakanin da
ebeveynleri akraba olmakla birlikte ebeveynlerin saglikli
olmasi1 ve ailede benzer Oykiiniin olmamas: nedeni ile
otozomal resesif kalitmdan ¢ok, multifaktoriyel bir kalitim
olabilecegini diisiinmekteyiz. Bu nedenle ailelere ilk
cocuklarinda yaritk damak ve dudak olmasi nedeni ile
ikinci ¢ocuklarinda bu riskin %4’e dek artabilecegi
anlatild1.

Literatiir ~ incelendiginde = 47,XXY  Kkaryotipli
Klinefelter sendromlu hastalarda yarik dudak ve yarik
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damak anomalisine rastlanilamadi (8, 9). Klinefelter
sendromu ile birlikteligi bildirilen tek olgu Velidedeoglu
ve ark.tarafindan bildirilen Klinefelter sendromunun
varyanti olan Fraccaro sendromlu (49,XXXXY) bir
olgudur (10).

Sonug¢ olarak, yarik damak ve dudag olan erkek
cocuklarda Klinefelter sendromu da akla gelmeli, genetik
konsiiltasyon yapilmali ve karyotip analizi istenmelidir.
Akraba evliliklerinde etik problemler de dikkate alinarak,
ebeveynlere tibbi-genetik danisma yapilmali ve riskin
boyutlart agiklanmalidir.
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