A KIRAKOS
DARABJAI

Tanulsagok egy mozaik Klienefelter syndroma esetén




Klienefelter-szindroma

m Az primer hypogonadismus egyik leggyakoriblboka
- 1/1000 férfi
- Infertil férfiak 10-15%




Pathologia

m Egyvagy tdbb extra X kromoszomaval rendelkezob.férfi (47, XXY; 48, XXXY, mozaik)
- nemi kromoszomak nondiszjunkcioja

m A heretubulusok hyalinisatioja figyelheté meg

m A Leydig-sejtek feltlin6ek«(valodi hyperplasia/relativ szaporulat)




Klinitkum

m Hypogonadismus
- Azoospermia/gatolt spermatogenesis
- Infertilitas
- Onallo tinet is lehet
m Jellemzo alkat:
- Megnyult also végtag
- Csobkkent test szorzet
- @Gynecomastia
- Hereatrophia

m  Mentalis funkcio csokkenése
m Emelkedett FSH, LH, csokkent tesztoszteron




Klinikum

m Pszichoszocialis eltérések
- (CsOkkent belatasi képesseg, rossz itéld képesseg

- A magasabb szintl nyelvi készségek sérulése
- CsoOkkent impulzus kontroll

m Emelkedett hajlam szamos krénikus betegség'kialakulasara
- Autoimmun korképek (SLE)
— Diabetes mellitus
- Daganatok (emlo, csirasejtes tumorok)
- A ronikus bronchitis, emphysaema




Diagnosztika és kezelés

m Fizikalis vizsgalat
- Gynecomastia

m Labor
- LH, FSH, tesztoszteron, sperma vizsgalata

m Genetikai vizsgalat

m Kezelés: tesztoszteron potlas (fertilitast nem javitja)




Mozaicizmus

m Osszes eset 15%

m A magasabb 46, XY kromoszoma készlettel rendelkezo sejtek aranya esélyt ad a
fertilitasra

m 47XXY/46XX - rendkivll ritkatvariacio
- 7 dokumentalt esét




Mozaicizmus

m 2015-ben egy lateralis ovotesticularis syndroma hatterében igazoltakezen
karyotipust [1]

- 16 éves fiuként nevelt gyermek
— Ciklikus haematuria, hasi gorcsok, gynecomastia
— Opus soran csokevényes belso néi nemi szerveket talaltak

m 2016. juniusaban egy indiaifiukent nevelt gyermek esetét mutattak be [2]

- 3 évesen cryptorchismus-gyanujaval mdtét torténik, szovettan ovarium
maradvanyt igazolt

- Eztkévetden kontroll, tovabbi kivizsgalas nem torténik 12 éves korig
m Eunuchoid alkat, obesitas, gynecomastia
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Esetbemutatas

H. Zoltan, 41 éves
Tavolabbi anamnézisében érdemi eltérés nem szerepel.
Gynecomastia mar serdulokorban eszlelt (kivizsgalasa nem valdsult meg)

2007-ben ismételten megkezdodott volna kivizsgalasa, azonban ekkor sem jelent
meg kontrollra



ElsO megjelenés

m Fiz. vizsg.: obezitas; kicsi, puha herék; gynecomastia
m Labor: LH: 19,4 mIU/ml, FSH: 46,5 mIU/ml; Teszt.: 28,98 mg/dl|
m Mammographia: felszaporodottamirigyallomany, malignitas nincs

m Genetikai vizsgalat: 46,XX (4), 47, XXY (68)




Tovabbi kimenetel

m Részletes tumor kutatas torténik, negativ eredménnyel
m Hasi CT ovarium kezdeményt nem talal
m Diabetes mellitus igazolodik

m Tesztoszeron kezelést megkezdtuk, laborparaméterek hullamzoéak (adherencia?)




Osztalyos kezelés

m CH anyagcsere felborulas
- HbAlc: 15,6 %, Vérc.: 24,2 mmol/I, O'kol.; 6,2 mmbol/|, LDL: 4,1 mmol/I,
1G: 16,8 mmol/I
- Hasi UH: steatosis hepatis
- Tipizalas: 2-es tipustu DM
- Diabetologial gondozas: ICT majd OAD




Tanulsagok

m A Klinefelter-syndroma mozaicizmussal ritka forma

m Mégis fontos ra gondolni
- Fertilitas
- Extrém ritka megjelenésiformak
m Genetikai vizsgalatnal elengedhetetlen a megfeleld sejtszam

m A betegek gondozasa jelentds kihivas

m Etikai'kérdések (karyotipus <-> fenotipus)




Koszonom a figyelmet!






