- 47 XYY SENDROMU VE HIPOGONADOTROPIK HIPOGONADIZM:
L RASTLANTISAL BIRLIKTELIK MI

YOKSA SENDROMUN FARKLI BIR SPEKTRUMU MU?

1

Giris:
» 47, XYY sendromu her bir erkek hiicresinde mayoz II’de

parental nondisjunction olmasi sonucu fazladan bir Y

kromozomuyla karakterize bir sendromdur. Yenidogan
erkeklerin yaklasik 1/1,000’inde goriiliir ve bu sendroma
sahip erkeklerin cogu normal seksiiel gelisim ve fertiliteye
sahiptir. Bu erkekler uzun boy, davranissal problemler, hafif
ogrenme giicliigli, hafif mental gelisim bozukluklar ve
konusma gelisimi ile ilgili problemlere sahip olmaya
meyillidirler. Onceleri bu genotipin suc islemeye meyilden
sorumlu oldugu diisiiniilmekle birlikte asil nedenin
hastalardaki hafif mental problemler dolayisiyla topluma ve
kurallara ayak uydurmada yasanan problemler oldugu

belirlenmistir.

Vaka
» 21 yasinda erkek hasta poliklinigimize kiiciik testis ve

penise sahip olma ve sakal ve ejakulasyon yoklugu

sikayetleriyle basvurdu. Hastanin libido ve ereksiyonu
normaldi. Ailede infertilite 6ykiisii yoktu. Herhangi bir suc
isleme Oykiisti yoktu. Gelisimi sirasinda konusmada gecikme
ya da problem yasamadigimi ifade etti. Fizik muayenede
onikoid habitus mevcuttu. Boyu 178 cm, kilosu 66.6 kg ve

viicut kitle indeksi 21 kg/m2 idi. Testisleri skrotumda ve

palpabldi. Aksiller ve pubik killanmasi Tanner evre 4 ile
uyumluydu. Penis uzunlugu 6.5 cm idi. Norokognitif gelisim

ve fonksiyonlari normaldi. Hormonal testleri

hipogonadotropik hipogonadizmle uyumluydu. Diger hipofiz

hormonlar normaldi. Kemik yas1 14 yas ile uyumluydu ve

epifizyal plaklar acikti. Ultrasonda testis voliimleri sagda 8
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ml ve solda 7.5 mm idi. Hipofiz MR’da parsiyel empty
sella saptandi. Kromozomal analizde 47,XYY karyotip
tespit edildi. Human koryonik gonadotropin uygulamasi
sonrasl androjen diizeyleri yiikseldi ve az miktarda

olmakla birlikte (<0.5 ml) ejakulasyon basladi.

Sonuc

» 47 XYY sendromlu erkeklerde heterojen fenotipik
Ozelliklerin varhigr ve spesifik semptomlarin yoklugu
nedeniyle klinik prezentasyon spektrumu genis olabilir.
Bu durum, tamda giicliige neden olabilir. Vakamizda

bildirdigimiz tizere 47,XYY genotipli hastalar, ilk olarak

hipogonadotropik hipogonadizm ile basvurabilirler.
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