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Olgu Sunumu / Case Report 

Nadir Görülen 48,XXYY sendromlu Olgu
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Öz

Klinefeltersendromu ilk tanımlanan kromozom bozukluğu olup temel olarak hipergonadotropikhipogonadizm ve 
önükoid vücut yapısı ile karakterizedir. Sıklığı 500-1000 canlı doğumda birdir. Klinefelter sendromunun genel 
özelliklerini uzun boy, önükoid vücut yapısı, jinekomasti, azalmış testis volümü, yetersiz yüz ve pubik kıllanma, kişilik 
ve davranış problemleri olarak sıralayabiliriz. 47, XXY karyotipi olguların % 80’inde, 47, XXY dışı sayısal kromozom 
bozuklukları ise tüm olguların %20’sinde gözlenmektedir. 48, XXYY sendromu nadir görülen bir seks kromozom 
bozukluğudur. 

Bazı bulguları ile Klinefelter sendromuna (47,XXY) benzemekle birlikte, nöropsikiatrik belirtiler ve bir takım fenotipik 
bulgular farklılık göstermektedir.  

Bu çalışmada klinik değerlendirme ve sitogenetik analizle 48,XXYY sendromu tanısı konan bir olgu sunulmuştur. Bu 
olgu sunumunda hipergonadotropikhipogonadizm ve uzun boy nedeniyle kliniğimize başvuran ve konvansiyonel 
sitogenetik analiz sonucunda karyotipi 48, XXYY olarak saptanan Klinefelter sendromlu bir hastanın klinik ve 
laboratuar bulguları litaratür bilgileri ile sunulmuştur. 
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A Rare 48,XXYY Syndrome 

Abstract 

Klinefelter syndrome, the first described chromosomal abnormality, is characterized with hypergonadotrophic 
hypogonadism and eunuchoid body habitus. Its prevalence is one in 500-1000 live births. The general abnormalities 
of Klinefelter syndrome are tall stature, eunuchoid body habitus, gynecomastia, decreased testis volume, sparse facial 
and pubic hair, personality and behaviourial problems. 47, XXY karyotype is detected in 80% of the patients, 20% of 
the patients have another numerical chromosomal abnormality among all patients. 

48,XXYY syndrome is a rare sex chromosome abnormality. Although some physical features are similar to Klinefelter 
syndrome(47,XXY), 48,XXYY is typically associated with different neuropsyhciatric symptoms and phenotypic 
findings. 

In this report, a patient who was diagnosed with 48,XXYY syndrome with clincal evaluation and cytogenetic analysis is 
presented . 

In this case report we present clinical and laboratory findings of a Klinefelter syndrome patient, who came to our 
clinic because of hypergonadotropic hypogonadism and tall stature, and was found to have 48, XXYY karyotype on 
conventional cytogenetic analyse. 
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GİRİŞ 

Klinefelter sendromu normal erkek karyotipine 
göre fazladan en az bir X kromozomunun 
bulunduğu bir sayısal kromozom hastalığıdır. 
Klasik formu 47, XXY karyotipi en sık görülen 
karyotip yapısı olmakla birlikte 48, XXXY; 48, 
XXYY; 49, XXXYY ve mozaik gibi kuruluşlar da 
görülebilir. Klinefelter sendromunda bu gibi 47, 
XXY dışı sayısal kromozom bozukluklarının 
tüm olgular içindeki oranının %20 olduğu 
bildirilmektedir1. XXY anöploidisi en yaygın 
seks kromozomu bozukluğu olup prevelansı 
her 500-1.000 canlı erkek doğumda birdir. 
48,XXYY anöploidisinin prevalansı ise 50000 
canlı doğumda bir olarak bildirilmiştir2. İlk 
olarak 1960 yılında Muldal ve Ockey bu 
sendromu Klinefelter sendromunun bir 
varyantı olarak düşünmüşlerdir3. Ancak son 
zamanlarda 48,XXYY anöploidisi ayrı bir klinik 
ve genetik sendrom olarak tanımlanmaktadır4. 
48,XXYY erkekler Klinefelter sendromunun 
birçok fenotipik özelliğini taşırlar, ancak mental 
retardasyon ve psikiyatrik hastalıkların daha 

sık ve ciddi olması ile Klinefelter 
sendromundan ayrılırlar2. 

OLGU 

49 yaşında, diabetus mellitus ( DM) hastası 
bekar erkek olgu tetkiklerinde hipergo-
nadotropik hipo-gonadizm saptanması ve 
boyunun çok uzun olması nedeniyle genetik 
konsültasyon istemi ile laboratuvarımıza 
gönderildi. Hastadan bilgi alınarak aile 
pedigrisi çıkarıldı. Pedigri analizine göre 4 
erkek ve 2 kız kardeşe sahip olduğu görüldü. Bu 
kardeşlerinin hepsinin evli ve çocuk sahibi 
oldukları bilgisine varıldı. Eğitim konusunda; 
İlkokula başladığı fakat başarısızlığından dolayı 
devam edemediği ifade edildi. Fiziksel 
incelemesinde boy uzunluğu 185 cm, kilosu 
140 kg dı.Aşırı şişmanlık mevcuttu. Sekonder 
seks karakterlerinin değerlendirmesinde pubik 
kıllanmanın olmadığı, belirgin jinekomastisi 
olduğu saptandı. Son bir yılda sağ ve sol 
ayağında yaraların olduğu bilgisine varıldı. 
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Olgumuzun laboratuvar incelemesinde LH: 
21.65 mIU/ml (N: 1.7-8,6), FSH: 13.66 mIU/ml 
(N: 1.5-12.4) ve Testosteron: 0.58 ng/ml (2.18-
9.05) idi. 
 
Skrotal renkli dopplerde iki testis skrotum 
içinde izlendi.Sol testis boyutu 15x8x21mm 
ölçüldü ,Sol testis orta kesimde 2x1.5mm 
boyutunda düzgün sınırlı hipoekoik lezyon 
izlendi.Sağ testis boyutu 16x9x20 mm ölçüldü. 
Olguda fiziksel inceleme ve laboratuvar 
bulguları ile Klinefelter sendromu düşünülerek 
yapılan konvansiyonel kromozom analizi 
sonucunda hastanın 48, XXYY kromozom 
kuruluşuna sahip olduğu belirlendi.Hastaya ait 
metafaz ve karyotip ( Resim1 ve Resim 2) 

 

 
Resim 1: Olguya ait48,XXYYkuruluşlu karyotip 

 

TARTIŞMA 

1959’da Jacobs ve Strong hastalarda 47, XXY 
kromozom yapısını tespit etmiş ve bu 
sendromun kromozomalhastalık olduğunu 
bildirmişlerdir5. Fenotipik bulgularıdeğişken 
olduğundan azalmış testis volümü dışındaki 
özellikleri olan uzun boy, önükoid vücut yapısı, 
jinekomasti, yetersiz yüz ve pubik kıllanma, 
kişilik ve davranış problemleritanı konduktan 
sonra dikkat çekmektedir. Oyun çağı 
döneminde gelişme özellikle dilde gerilik ve 

okul çağı döneminde konuşma geriliği, belirgin 
zihinsel retardasyon olmamakla birlikte 
öğrenme güçlüğü ve davranışsal/sosyal 
problemler olabilir. 

 
Resim 2: Olguya ait metafaz 

 

Testisler puberteye kadar normal büyüklükte 
ve histolojik olarak normaldir, fakat pubertede 
büyüme gerçekleşmez. Bu tür hastaların 
başvuru nedenlerinden biri gecikmiş ve 
inkomplet pubertedir. İnfantil dönemde 
hipospadiyas, küçük fallus veya kriptorşidizm 
bulgusu ile başvurabilirler.  

Klinefelter sendromlu hastalar germ hücre 
gelişimindeki bozukluk nedeniyle hemen daima 
subfertildir ve çoğu kez infertilite nedeniyle 
başvurmaktadırlar. Klinefelter sendromlu 
hastalarda mozaisizm, tedavinin 
planlanmasında önemli bir kriterdir. Klinefelter 
sendromunda non-mozaik grup (47, XXY) 
hastaların %80’ini oluştururken, mozaik grup 
(46, XY / 47, XXY) hastaların %20’-sini 
oluşturmaktadır6. Non-mozaik grupta 
hastaların tümü azoospermik olarak 
saptanırken, testiküler sperm ekstraksiyonu 
(TESE) ile ortalama %50 oranında sperm elde 
edilebilmektedir. Mozaik grupta ise ejakulatta 
sperm %50 oranında bulunabilmekte ve 
ejakülattan elde edilen spermle uygulanan 
Intrasitoplazmik Sperm Injeksiyonu (ICSI) 
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yöntemi ile %50 oranında gebelik elde 
edilebilmektedir7. Bu hastaların spermleri ile 
yapılacak ICSI yöntemi ile birlikte doğacak 
çocuğun genetik statüsünü belirlemek ve 
genetik bozukluğu olan embriyoyu 
implantasyonda kullanmamak üzere 
Preimplantasyon Genetik Tanı (PGD) 
uygulanmalıdır8. Ejakülatta sperm bulunmayan 
mozaik Klinefelter sendromlu hastalara ise 
%55 sperm bulma başarısı ile TESE ve 
sonrasında ICSI yapılmaktadır9. 

Sunulan olguda jinekomasti ve okul başarısında 
gerilik olması Klinefelter sendromu ile uyumlu 
bulgulardır. Klinefelter sendromlu bireylerde 
otoimmün hastalıkların da (Sistemik Lupus 
Eritematozus, Romatoid Artrit, Sjögren 
sendromu gibi) insidansının arttığı 
bildirilmiştir10,11. Meme kanseri insidansının 
normal erkeklere kıyasla arttığı ve normal 
kadınların riskine yaklaştığı belirtilmiştir. 
Yapılan çalışmalarda meme kanseri riski 
artışının nedeni olarak östrojen hormonu 
düzeyinin yükselmesi veya X kromozom 
sayısının artmasıyla olabileceği öne 
sürülmüştür12. Bu nedenle çok ender de olsa 
bazı olgulara “erkekte meme kanseri” 
nedeniyle değerlendirilirken tanı konmaktadır. 

Bu olgunun sunulmasındaki amaç; hastamızda 
Klinefelter sendromunun erken dönem 
bulgularından düşük okul başarısı ve puberte 
döneminde gelişmemiş sekonder seks 
karakterleri, jinekomasti ve hipergonatotropik 
hipogonadizm gibi sendromun tipik 
özelliklerine rağmen49 yaşına kadar tanı 
konamamış olması ve arteryel tıkanıklık 
saptanmasıdır. 
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