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Klinefelter Sendromu

Antenatal Tani - Dogum Hazirhigi * Postnatal Suireg
Aileler ve Gebeler icin Kapsamii Bilgi Rehberi

Bu rehber; bebeginde Klinefelter sendromu tanisi konulan ya da stiphelenilen ailelerin bu durumu
anlamalarina, antenatal izlem ve dogum siireglerini yénetmelerine ve postnatal dénemde ¢ocuklari igin
en iyi destegi almalarina yardimci olmak amaciyla hazirlanmigtir.

1. KLINEFELTER SENDROMU NEDIR?

Klinefelter sendromu (KS); erkeklerde en sik gorilen seks kromozomu anomalisidir ve her 500-700
erkek dogumundan birinde gérdlr. ilk kez 1942'de Harry Klinefelter tarafindan tanimlanmigtir. KS'de
normal 46,XY yerine fazladan bir X kromozomu bulunur (47,XXY). Bu durum, viicutta testosteron

Uretiminde yetersizlige yol acar.

KS'li bireyler, bagimsiz ve Uretken yasamlar sirdirebilir. Uygun tedavi ve destekle okul, is, sosyal hayat
ve iligkiler agisindan toplumun her alaninda yer alabilirler. Erken tani; testosteron tedavisi, dil gelisimi
destegi ve fertilite planlamasi agisindan blylk avantaj saglar.

Klinefelter Sendromu — Karyotip Karsilastirmasi

m Klinefelter Sendromu K5 Varyantlan

x
46, XY — Normal

Herhicre 1 X + 1Y
Narmal erkek karyotipi

A

‘.

gg
47, XX¥Y — Klinefelter

Fazladan 1 X kromaozomu
En sik K5 formu {~%80])

A

‘.

eae
48 XXXY [ 48 XXYY

Daha nadir; daha agir
klinik tablo

Sekil 1. Klinefelter sendromu karyotip karsilastirmasi — 47,XXY / Varyantlar / Normal 46, XY

Bu bilgiler hekime muayene olmanin yerine gegmez. Bilgilendirme amacl hazirlanmistir. Teshis veya tedavi igin kullaniimamalidir.

Sayfa 1/18




. ~ PROF.DR. ALI GEDiKBASI
PERINATOLOJi UZMANI | KADIN HASTALIKLARI VE DOGUM UZMANI
www.aligedibasi.com | Tel-WhatsApp: 90 545 213 5140 | dr@aligedikbasi.com

Karyotip Aciklama ‘ Siklik ‘ Klinik Siddet
47, XXY (Klasik KS) Her hiicrede fazladan bir X; en  ~%80 Klasik fenotip;
sik form genis yelpaze

48, XXXY iki fazladan X; daha nadir ~%1-2 Daha belirgin
kognitif etki

48, XXYY Fazladan bir X + bir Y ~%1 KS + tall boy
Ozellikleri

49, XXXXY Ug fazladan X; en nadir Cok nadir En agir klinik tablo

46,XY/47 XXY Bazi hiicreler normal, bazilari ~%10-15 Hafiften agira;

(Mozaik) XXY degigken

AV KS'nin biiyiik gogunlugu (%75'den fazlasi) hayat boyunca tani almadan kalir. Prenatal tani,
ailelere 6nceden hazirlanma ve en iyi bakimi planlama firsati verir.

Bu bilgiler hekime muayene olmanin yerine gegcmez. Bilgilendirme amagli hazirlanmistir. Teghis veya tedavi igin kullaniimamaldir.
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2. ANTENATal SUREGC VE PRENATAL TANI

2.1 Prenatal Tani Algoritmasi

Klinefelter Sendromu — Prenatal Tam Algeoritmasi

Prenatal Suphe / Tarama
USG bulgusu veya yas riskl

Pozitif cfDNA / NIPT

Yapildi m? Gebelik
Takibi

cvs Gestasyonel
10-13. hafta Yag?
Eoryonik willds

15-20. hf

AMNIYOSENTEZ

Sekil 2. Klinefelter sendromu prenatal tani algoritmasi

2.2 Tarama Yontemleri

Yontem Aciklama KS Saptama
Orani

cfDNA / NIPT Annenin kanindaki fetal DNA; ~%90-95 10. haftadan
47 XXY taramasi itibaren

ikili Test + NT PAPP-A normal/hafif artmig; NT Dusuk (~%20) 11-14. hafta
genellikle normal

Detayli USG KS'de belirgin anomali seyrek; Sinirli 18-22. hafta
tesadifen yakalanabilir

CVS (Koryonik Villis  Kesin tani; erken dénemde ~%100 10-13. hafta

Orneklemesi) karyotip

Amniyosentez Kesin tani; en yaygin tercih; ~%100 15-20. hafta

mozaik belirleme

1. cfDNA / NIPT bir tarama testidir, tani testi degildir. 47,XXY saptandiginda mutlaka CVS veya
amniyosentez ile dogrulanmalidir. cfDNA yanlig pozitif verebilir.

Bu bilgiler hekime muayene olmanin yerine gegcmez. Bilgilendirme amagli hazirlanmistir. Teghis veya tedavi igin kullaniimamaldir.
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2.3 Prenatal USG'de KS Bulgulari

Klinefelter sendromunda prenatal ultrasonografi bulgulari genellikle gok belirgin degildir. Bu nedenle KS
olgularinin bliylk ¢gogunlugu USG ile yakalanmaz. Bununla birlikte bazi olgularda su bulgular dikkat
cekebilir:

USG Bulgusu Gériilme Sikhig Klinik Onemi

NT (Nuka Translisensi) Hafif artis; 6zgun cfDNA + karyotip icin yonlendirebilir

artisi degil

Klclk penis / skrotum Nadir; fetal genital Mikropenis dykusune dikkat
USGiile

Bilateral kriptorsidizm Nadir prenatal tespiti  Postnatal muayenede degerlendirilir

(g6rilmez testis)
IUGR (Hafif) Bazi olgularda BlyUme izlemi gerektirir

Kardiyak anomali (nadir) Cok nadir; MVP Rutin fetal EKO uygulanmali
ekarte edilmeli

2.4 Taniy1 Ogrendikten Sonra — ilk Adimlar

Adim ‘ Yapilacak

Tibbi Genetik Uzmani Karyotip sonucu, mozaik oran ve beklenen klinik tablo hakkinda
detayl bilgilendirme

Perinatoloji Konsliltasyonu  Gebelik devam plani ve fetal izlem programi
Fetal Ekokardiyografi Kardiyak anomali diglama; mitral valv prolapsus arastirma
Psikolojik Destek Tani soku ¢ok yaygin; perinatal psikolog ile erken goérisme

Cocuk Endokrinolojisi On Testosteron tedavisi ve biyume plani hakkinda 6n bilgi
Randevu

Guvenilir Bilgi Kaynaklari KS dernek ve vakiflarindan bilgi ve destek grup rehberi

£7 Prenatal tani bir dezavantaj dedil, avantajdir. Dogumda neonatoloji ekibinin hazir olmasi,
erken testosteron kararinin planlanmis olmasi ve ailenin énceden bilgilenmesi; KS'li bireyler i¢in
en iyi baslangici saglar.

Bu bilgiler hekime muayene olmanin yerine gegcmez. Bilgilendirme amagli hazirlanmistir. Teghis veya tedavi igin kullaniimamaldir.
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3. KLiNIK OZELLIKLER VE FENOTIP

Klinefelter Sendromu — Klinik Ozellikler ve Fenotip Haritasi

————— CISEDOEIE \ Dar emuzlar
Ortalama 184-188 cm Kadins! wicut yapis

| Meme dokusu artis I B | Toy azhgi, sakal nadir I
.Ir*. |l- I!-'.Hl.-lll |!-..-!. Genis kalca
L Gzellikle bacaklar ) Kadinsi pelvis

T Azosppermi/infertilite
= 4 mL hacim %20-95 infertilite

Ic Ozellikler

® Hipogonadizm
® Testosterone disik
# Ostrojen/androgen dengesizligi

® Metabolik sendrom riski

Sekil 3. Klinefelter sendromu klinik 6zellikleri ve fenotip haritasi

KS'li bireylerin gérinimi son derece genis bir yelpazede degdiskenlik gosterir. Pek ¢ok kisi ergenlige ya
da yetiskinlige kadar hicbir belirgin belirti yasamaz ve tani almaz. Ozellikle mozaik olgular ¢ok hafif
fenotiple karsimiza ¢ikabilir.

3.1 Fiziksel Ozellikler

Ozellik Aciklama Goriilme Sikhg:
Uzun boy Ortalama 184—-188 cm; 6zellikle bacaklar %80-90
uzun

KlgUk testis Eriskinde < 4 mL hacim; sert kivam %95-100
Ginekomasti Meme doku artisi; ergenlikte belirginlesir  %50-75

Dar omuz / genis kalga Feminen vicut yapisi %40-60

Az ylz/vicut killanmasi Sakal ve vucut tuyu azlig %50-70

Uzun ekstremiteler Bacak / kol orantisi bozulmus %60-80
Eunukoid vicut yapisi Testosteron eksikligine bagli 6zellikler Degisken

Bu bilgiler hekime muayene olmanin yerine gegcmez. Bilgilendirme amagli hazirlanmistir. Teghis veya tedavi igin kullaniimamaldir.
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3.2 Organ Sistemleri

Klinefelter Sendromu — Etkilenen Organ Sistemleri

UREME / ENDOKRIN METABOLIK KARDIYOVASKULER

® Tip 2 DM niski (2-3x)

® Hipogonadizm

® Digik testosterane
® Kicik testis (=4 mL}
® nfertilite (~%90-95)

® Metabolik sendrom
® Dislipidemi
® Obezite egilimi

® Mitral valv prolapsusu
® DVT riski artar
® ‘Joandz tromboamb.

® Hipartansiyon

® Dsteoporoz riski
® Skolyoz egilimi
® Azalmus kas kutlesi

® Eklem gevsakligi

® Dil gelisimi gecikmasi
® Okuma gicligd (disleksi)
® Dikkat daguruikhd

® Calisma bellegi zayif

® Sistemik lupus riski
® Sjdgren sendramu
® Tiroid hastalid

® Meme kanseri riski (T)

Sekil 4. Klinefelter sendromunda etkilenen organ sistemleri

Sistem Baslica Bulgular Klinik Onemi

Ureme / Endokrin  Hipogonadizm; diisiik testosteron; kiiglik Testosteron tedavisi sart; fertilite
testis; infertilite ~%90-95 danigsmanhgi

Metabolik Tip 2 diyabet (2—3 kat); metabolik Yillik glukoz; beslenme; egzersiz
sendrom; obezite; dislipidemi programi

Kardiyovaskuler Mitral valv prolapsusu; vendz Kardiyoloji; antikoagulan

tromboembolizm; hipertansiyon farkindalik

Kemik / Kas Osteoporoz riski; skolyoz egilimi; DEXA; D vitamini; testosteron
azalmis kas kutlesi korumasi

Norokognisyon Dil gecikmesi; disleksi; dikkat sorunlari;  Erken dil terapisi; egitim destegi
calisma bellegi

Otoimmin SLE riski; Sjogren; tiroid hastaligi; meme Tiroid yillik; otoimmdin tarama

kanseri riskit

Bu bilgiler hekime muayene olmanin yerine gegcmez. Bilgilendirme amagli hazirlanmistir. Teghis veya tedavi igin kullaniimamaldir.
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4. ANTENATal iZLEM VE YONETIM

Klinefelter Sendromu — Antenatal izlem Takvimi

]

Tam Ami Tami Soku ® Tibbi Genetik garismesi
{10-20. hf)

Karyotip dogrulama

L

® Ajle bilgilendirmesi Psikolog dasteqi

L

Anatomi ® Detayh fetal anatomi USG
® Fetal EKD (MVIPT)

Babrek [ ganital UsG

L

Perinatoloji plam

]

lzlemn *® Fetal bdydme USG (4 hf) NST (28 hf sonrasi)

]

® Doppler degerlendirmesi Aile desteqi plam

32-37. ht bogum Prep® Neonatoloji konsdald ® Dogum yeri karar

® Genetik ekip brifing ® Testosteron tartisma
37+ hafta Dogum *® Neonatolsji hazir ® Genital muayenea plan
Dognam ® Karyotip kan amegi ® Ajle psikoloji desteqgi

Grafik 1. Klinefelter sendromu antenatal izlem takvimi

4.1 Multidisipliner Ekip

Klinefelter Sendromu — Multidisipliner Bakim Ek

Perinatolaji
{MFM) Uzman Ek Konsiiltanlar
E ® Urolaji / Androloji
. . . - ® KBB (isitme)
Cocuk Noroloji/ Gelisim Ped. Cocuk

® Ortopedi f Fizik Tedavi

Endokrinoloj
® Sosyal Hizmet Uzmam

Klinefelter
Sendromu
MOT Ekil
Psikolog / Meonatoloji
Psikiyatrist Uzmam

Tibbi Genetik
Uzmani

Sekil 5. Klinefelter sendromu multidisipliner bakim ekibi

Perinatoloji (MFM) Antenatal izlemi koordine eder; dogum plani

Tibbi Genetik Karyotip yorumu, tekrarlama riski, aile bilgilendirmesi

Bu bilgiler hekime muayene olmanin yerine gegcmez. Bilgilendirme amagli hazirlanmistir. Teghis veya tedavi igin kullaniimamaldir.
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Neonatoloji Dogumda hazir; ilk degerlendirme ve testis muayenesi
Cocuk Endokrinolojisi Blylme, testosteron, puberte tedavisini planlar
Cocuk Noroloji / Gelisim Dil ve psikomotor gelisim takibi ve destegi

Pediatrisi

Psikolog / Psikiyatrist Aile tani soku; cocuk kimlik gelisimi destegi

Uroloji / Androloiji Kriptorsidizm, testis voliumi, sperm dondurma

4.2 Antenatal izlem Protokolii

Fetal Biiyiime ve Anatomi
» 20-22. haftada detayli fetal anatomi taramasi
» Fetal ekokardiyografi — mitral valv degerlendirmesi
* Genital anatominin USG ile degerlendiriimesi (penis, testis)
* Her 4 haftada fetal buyime USG; hafif IUGR olasiligi géz dnlinde

Laboratuvar ve Genetik
» Karyotip sonucu ailesiyle detayli gérisulir; mozaik oran agiklanir
*  Amniyotik sivi tGzerinde FISH veya CMA ile ekstra dodrulama (gerekirse)
+ Testosteron sentez kapasitesini gosteren fetal hormonal belirtegler arastirma asamasinda

Psikolojik Destek
» Tani haberi alindiktan sonraki ilk haftada perinatal psikoloji randevusu
* Es/ partner birlikte gérismeye dahil edilmeli
+ KS yasayan yetigkinlerle baglanti kurma (istege bagli, cok degerli)

Bu bilgiler hekime muayene olmanin yerine gegcmez. Bilgilendirme amagli hazirlanmistir. Teghis veya tedavi igin kullaniimamaldir.
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5. DOGUM HAZIRLIGI
5.1 Dogum Merkezi Se¢imi

KS tanili bebeklerde dogum merkezinde bulunmasi tercih edilen olanaklar:

Gereksinim Neden Onemli?

Yenidodan Yogun Bakim Mikropenis, kriptorsidizm veya kardiyak anomali degerlendirmesi
Unitesi (YDYBU)

Neonatoloji uzmani hazir Dogumda ilk genital degerlendirme; aile iletisimi
Tibbi Genetik erisimi Karyotip dogrulama; aile danismanligi
Gocuk Endokrinolojisi Mikropenis igin mini-pubertal testosteron karari

konsultasyonu

Psikolojik destek ekibi Haber verilecek aile igin hazir bulunmall

5.2 Dogum Sekli ve Zamanlamasi

Klinik Durum Onerilen Yénetim

KS, ek fetal anomali yok Term dogum (38—40. hafta); vajinal dogum planlanabilir
Kardiyak anomali saptandi Pediatrik kardiyoloji mevcut merkezde dogum

Hafif IUGR ile birlikte Gestasyonel yasa gore degerlendirme; betametazon plani

BlyUk amniyosentez endisesi Standart obstetrik yonetim yeterli
yok

5.3 Dogum Odasinda Hazirlik

Neonatoloji Ekibi Brifingi
* Neonatoloji ekibine dogumdan énce KS tanisi bildiriimeli
* Genital muayenede testis palpasyonu, penis boyutu degerlendirilmeli
+ Karyotip onayi igin kordon kani veya topuk kani érnegi alinacak

Kriptorsidizm Degerlendirmesi
+ KS'de kriptorgidizm (inmemis testis) sikligi artmistir (~%20-30)
» Bilateral kriptorsidizm saptanirsa uroloji konsuiltasyonu planlanir
* 6. aya kadar kendiliginden inis izlenir; gerekmezse 12—18. ayda orsiopeksi

Mikropenis Degerlendirmesi

* Yenidogan standartlarina gore penis uzunlugu Olgulir (< 2,5 cm uzatilmis uzunluk)
* Mikropenis saptanirsa gocuk endokrinolojisi konsultasyonu; mini-pubertal testosteron

Bu bilgiler hekime muayene olmanin yerine gegcmez. Bilgilendirme amagli hazirlanmistir. Teghis veya tedavi igin kullaniimamaldir.
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* Genital belirsizlik varsa 46,XX veya DSD sendromlari diglanmali

Aileye Haber Verme

Aileye Soylenecekler ‘ Kaginilacak ifadeler

KS, erkeklerde en sik cinsiyet 'Erkek olmayan' veya 'yarim erkek' gibi ifadeler
kromozomu farkidir

Zeka normal; bagimsiz yasam mimkin  'Hig cocugu olmaz' diye kesip atmayin

Testosteron tedavisiyle puberte ve 'Cok lizginim' — yas dili kullanmayin
yasam kalitesi korunur

Erken baslayan destekle dil ve 6grenme  Tedavisi yok ifadesinden kaginin — destek tedavisi
glglikleri asilabilir var

Yetigkin KS'li bireyler: doktor, sporcu, Gizli tutun — aile kararidir, baski yapmayin
sanatci, partner olabilirler

& KS haberi sizi sagirtmig olabilir. Endiseleriniz tamamen anlasilirdir. Yaninizda duracak
uzmanlar ve KS deneyimli aileler var. Bebeginiz sevgiye, destege ve glizel bir hayata layik bir
birey olarak diinyaya gelecek.

Bu bilgiler hekime muayene olmanin yerine gegcmez. Bilgilendirme amagli hazirlanmistir. Teghis veya tedavi igin kullaniimamaldir.
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6. YENIDOGAN DONEMi — iLK GUNLER
6.1 Yenidoganda ilk Degerlendirme

Sistem ilk 24-72 Saat Degerlendirmesi

Genital Sistem Testis palpasyonu (bilateral); penis uzunlugu 6lgiimi; skrotum
degerlendirmesi

Kardiyovaskiler EKO — mitral valv prolapsusu ve diger anomaliler diglanmasi

Karyotip Dogrulama Kordon kani veya periferal kan — karyotip ve FISH

Blylime Boy, kilo, bas gevresi 6lgim; referans egrilere gore degerlendirme
Beslenme Emme-yutma degerlendirmesi; beslenme gigligu nadir ama olabilir
Endokrin Kriptorsidizm varsa LH/FSH/Testosteron bakilabilir

6.2 Mini-Pubertal Testosteron Tedavisi

Yenidogan déneminde KS'li bebeklerde mikropenis saptandiginda, ¢cocuk endokrinolojisi tarafindan
'mini-pubertal testosteron' uygulanabilir.

Mini-Pubertal Testosteron ‘ Detay

Endikasyon Yenidoganda mikropenis (uzatiimis penis < 2,5 cm)
Doz Testosteron enanthat 25-50 mg IM, ayda 1 kez, 3 ay
Amag Penis boyunun normal araliga getiriimesi

Gilvenlik Kisa sureli, dusik doz; iskelet Gzerinde etkisi minimal
izlem 3 ay sonra endokrinoloji kontroll; biyime takibi

6.3 Kriptorsidizm Yonetimi
+ ilk 6 ay kendiliginden inis izlenir
* 6. ayda inmemisse hormonal tedavi (hCG veya GnRH analog) denenebilir
* 12-18. ayda cerrahi duzeltme (orsiopeksi) onerilir
» Orsiopeksi: Testis kanseri riskini azaltmaz ama takibi kolaylastirir
+ Bilateral kriptorgidizm: Daha agresif izlem; testis fonksiyon kaybi riski

Bu bilgiler hekime muayene olmanin yerine gegcmez. Bilgilendirme amagli hazirlanmistir. Teghis veya tedavi igin kullaniimamaldir.
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7. TESTOSTERON REPLASMAN TEDAVISI

Testosteron Replasman Tedavisi — Yasa Gore Yaklasim

YENIDOGAN ERGEMLIK YETISKIN
0-2 yas 11-16 yas 16-50 yas

Mikropenis? = mini Testosteron gerekmez 11-12 yasta T basla Yagam boyu T tedawvisi
pubertal testosteron
Eriptorsidizm izlemi Biyime izlemi Diisik basla; artr el { enjeksiyon |
patch secimi
Rutin izlem yeterli .- Dil/agrenme destegi .. Libido ve emerji '- Fertilite degerendirme
Endokrin degerlendirme Psikomaotor takip Kemik kitlesi korunur Yillik lab izlemi
o, o W, r o, o o, r

Sekil 6. Testosteron replasman tedavisi — yasa gore yaklagsim ve dozlama

7.1 Testosteron Tedavisinin Faydalari

Fayda Alani Aciklama

Libido ve cinsel islev Cinsel istek ve erektil fonksiyon normallesir

Kas kutlesi Yagsiz vicut kitlesi artar; glic ve dayaniklilik iyilesir

Kemik dansitesi Osteoporoz riskini dnemli élgtide azaltir

Ruh hali ve enerji Halsizlik, depresyon ve konsantrasyon sorunlari azalir

Ginekomasti Ergenlik ddneminde erken baglanan tedaviyle meme biyimesi
onlenir

Killanma Yuz, koltuk alti ve pubik killanma iyilesir

Metabolik insilin direncini ve yag birikimini azaltir

Bu bilgiler hekime muayene olmanin yerine gegcmez. Bilgilendirme amagli hazirlanmistir. Teghis veya tedavi igin kullaniimamaldir.
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7.2 Testosteron Uygulama Sekilleri

Form ‘ Uygulama ‘ Avantaj Dezavantaj

Jel (topikal) GuUnluk; omuz/karin Fizyolojik doz Kontakt transfer riski
derisine

IM Enjeksiyon (kisa) 2—4 haftada bir Ucuz; etkili Seviye dalgalanmalari

IM Enjeksiyon (uzun) 10-14 haftada bir Konforlu; stabil seviye  Klinik uygulamasi

Transdermal patch Gunldk; cilde Kararli diizey Deri tahrisi
yapistirma

Pellet implant 3—6 ayda bir alt deri Uzun etki Girisim gerektirir

7.3 izleme Parametreleri

* Her 6 ayda: Serum testosteron (sabah, enjeksiyon 6ncesi)

* Her 6-12 ayda: Tam kan sayimi (polisitemi riski), karaciger fonksiyon testleri
* Yilda 1: PSA (40 yas sonrasi), testis muayenesi, kemik dansitometrisi

+ izlem hedefi: Total testosteron 400-700 ng/dL arali§inda tutulmasi

1 Testosteron tedavisi sperm liretimini daha da azaltir. Bu nedenle fertilite arzusu olan
hastalarda tedaviye baslamadan énce sperm dondurma planlanmalidir.

Bu bilgiler hekime muayene olmanin yerine gegcmez. Bilgilendirme amagli hazirlanmistir. Teghis veya tedavi igin kullaniimamaldir.
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8. FERTILITE VE UREME
8.1 KS'de Fertilite Durumu

KS'li bireylerin ~%90-95'inde ejekllatta sperm bulunmaz (azoospermi). Ancak testis dokusunda fokal
olarak sperm Uretimi olabilir ve bu spermler cerrahi olarak elde edilebilir.

Fertilite Secenegi Aciklama Basari Orani

TESE (Testicular Sperm Testisten cerrahi sperm ¢ikarma;  ~%40-60 sperm bulma orani

Extraction) ICSI ile kullanihr

Mikro-TESE Mikroskop altinda daha hassas ~%40-50; TESE'ye Ustln
sperm arama

Sperm Dondurma Ergenlikte folikilogenez dncesi; Yas ilerledikge azalir; erken

(Criyoprezervasyon) firsatgi dondurma basla

Donor Sperm ile IUI/IVF KS'li bireyin spermi elde Yuksek basari orani

edilemediginde

Evlat edinme Gecerli ve onurlu bir segcenek —

8.2 Sperm Dondurma — Ne Zaman?

Dénem ‘ Oneri

Erken ergenlik (11-14 yas) Testosteron baslamadan dnce sperm dondurma girisimi; firsatg!
yontem

Geg ergenlik / geng yetiskin - TESE veya mikro-TESE + ICSI kombinasyonu planlanabilir

Testosteron tedavisi Tedaviye ara verildikten sonra (3—-6 ay) mikro-TESE denenebilir
bagladiysa
Fertilite istemi belirsiz Yasa uygun bilgilendirme; 'gtin gelirse' plani yapiimali

I Fertilite segenekleri hakkinda erken bilgilendirme, bireyin ilerideki hayat planlarini
yapmasina yardimci olur. Bu konusmalari ergenlik déneminde, sicak ve destekleyici bir ortamda
yasa uygun sekilde yapin.

Bu bilgiler hekime muayene olmanin yerine gegcmez. Bilgilendirme amagli hazirlanmistir. Teghis veya tedavi igin kullaniimamaldir.
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Klinefelter Sendromu — Postnatal Uzun Dénem izlem Haritasi

Karyotip teyidi

Testis hacmi |/ pal
pasyon

Kriptorsidizm tara
ma

Dil terapisi basla

Psikomotor gelisim

Testis hacim izlem

Okl destedi | BEP

Buyime izlemi

Puberte isaretleri

12-18 YAS 18+ YAS

Testosteron baslat

Puberte indldksiyon
u

Fertilite danisman
ligi

‘Yagam boyu T tedawv
isi

Sperm dondurma f T
ESE

Kemik dansitometri
si

Dil gelisim baslan h Testosterone gerek h Igitrie ywillik - Psikososyal destek h

qici maz

KM risk ydnetimi

isitme testi Nirogelisim degd. Kemik yas takibi Laboratuvar izlemi Diyabet taramasi

Sekil 7. Klinefelter sendromu postnatal uzun dénem izlem haritasi — yasa gére éncelikler

9.1 Erken Cocukluk Doneminde Dil ve Geligsim Destegi

KS'li gocuklarda dil gelisimi gecikmesi en sik rastlanan nérogelisimsel 6zellik olup erken midahaleyle
biyulk 6lglide asilabilir.

Gelisim Alani

Erken Miidahale Secenegi

SECIEI EWA T ER]

12-18. aydan itibaren; stiphe
varsa hemen

Dil gecikmesi Konusma-dil terapisi; erken soézel

uyaran programlari
2—4 yas; degerlendirme sonrasi

Motor gecikme Fizyoterapi; kaba ve ince motor

aktiviteler

Sosyal-duygusal Oyun terapisi; sosyal beceri gruplari  Okul éncesinden basla

Okuma / yazma Okul éncesi hazirliktan itibaren

guglaga

Disleksi destek programi; fonetik
egitim

Dikkat / yogunlasma Davranis terapisi; DEHB varsailag ~ Okul baslangici

degerlendirme

9.2 Okul Donemi Destegi
+ Bireysellestiriimis Egitim Plani (BEP) hazirlanmasi — okul yonetimiyle igbirligi
+ Gorsel materyaller ve uzayan slre gibi sinif igi dizenlemeler
* Matematik ve okuma gugligu icin 6zel destek dersleri
* Gugcli yanlar 6n plana gikarma: sézel ifade, yaraticilik, empati

Bu bilgiler hekime muayene olmanin yerine gegcmez. Bilgilendirme amagli hazirlanmistir. Teghis veya tedavi igin kullaniimamaldir.
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* Akran zorbaligina karsi okul politikasi ve aile-okul isbirligi

9.3 Endokrin ve Metabolik izlem

Test / izlem Sikhk ‘ Neden?

Testosteron duzeyi Tedavi baslandiktan sonra  Tedavi hedefine ulasilip ulasiimadigi
her 6 ayda

TSH (Tiroid) Yilda bir Otoimmuin tiroid riski

Aclik sekeri / HbA1c Yilda bir (20 yastan Tip 2 diyabet riski 2—3 kat artmis
itibaren)

Lipid profili Yilda bir Dislipidemi; kardiyovaskiler risk

Kemik dansitometrisi Her 2-3 yilda; testosteron Osteoporoz; kemik kdtlesi izlemi

(DEXA) baslamadan énce ve sonra

Tam kan sayimi Testosteron bagladiktan Polisitemi (kirmizi kan hiicresi
sonra 6 ayda bir fazlaligr)

9.4 Kardiyovaskiiler izlem

« Mitral valv prolapsusu varsa yillik ekokardiyografi

* Vendz tromboembolizm riski: uzun seyahat, cerrahi sonrasi profilaksi
+ Kan basinci yilda bir dlgum (hipertansiyon egilimi artmis)

» Sigara ve obezite bu popullasyonda 6zellikle sakiniimali

Bu bilgiler hekime muayene olmanin yerine gegcmez. Bilgilendirme amagli hazirlanmistir. Teghis veya tedavi igin kullaniimamaldir.
Sayfa 16/ 18



. ~ PROF.DR. ALI GEDiKBASI
PERINATOLOJi UZMANI | KADIN HASTALIKLARI VE DOGUM UZMANI
www.aligedibasi.com | Tel-WhatsApp: 90 545 213 5140 | dr@aligedikbasi.com

10. PSIKOSOSYAL DESTEK VE YASAM KALITESI
10.1 Kimlik ve Cinsel Kimlik

KS'li bireylerin buyik cogunlugu heteroseksuel erkekler olarak kimliklerini tanimlar. Ancak KS'li
bireylerde daha genis cinsel yonelim yelpazesi bildiriimistir. Bu tamamen normal bir ¢esitlilik olup higbir
sekilde 'yanlig' degildir.

Konu Yaklagim

Beden imaji Boy, ginekomasti ve az killanma bazen kaygi yaratir; positif beden
algisi destegi
Ginekomasti Ciddi psikolojik sikinti yaratiyorsa mastektomi degerlendirilebilir

(ergen sonrasi)

Cinsel islev Testosteron tedavisiyle libido ve erektil fonksiyon blyik él¢iide
normallesir

infertilite haberi Ergenlikte kademeli, destekleyici, yasa uygun bilgilendirme

Gizlilik Bilgiyi kime, ne zaman paylasacagi bireyin kendi karari olmali

10.2 Aile igin Destek
* Tani soku normaldir: Saskinlik, aglama, 6fke veya inkar — tim tepkiler gecerlidir
+ Ciftin birlikte destegi: Es / partner birlikte gérismeye katiimali; ortak bilgilendirme énemli
+ Diger cocuklara anlatim: Kardeslere yasa uygun, sade dille agiklama yapilabilir
+ Destek gruplari: KS yasayan ailelerle baglanti kurmak ¢ok degerlidir

¢ KS'li bireyler spor yildizlari, bilim insanlari, sanatgilar, ebeveynler ve liderler olmustur. Bu
tani bir sinir degil, beraberinde alinacak destekle asilabilecek farkli bir baslangi¢ noktasidir.

Bu bilgiler hekime muayene olmanin yerine gegcmez. Bilgilendirme amagli hazirlanmistir. Teghis veya tedavi igin kullaniimamaldir.
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11. SIK SORULAN SORULAR

Klinefelter sendromu neden Yumurta veya spermin olusumu sirasindaki rastlantisal bir

olur? hata (non-disjunction) nedeniyle X kromozomlarindan biri
fazla kopyalanir. Anne veya babanin bir ihmalinden
kaynaklanmaz.

Bir sonraki gebelikte tekrar olur ~ Tekrarlama riski genel populasyondan belirgin yiksek degildir.
mu? ileri anne yasI minor risk artigi saglar. Preimplantasyon
genetik test (PGT) ile sonraki gebelik planlanabilir.

Zekasi normal mi olacak? Evet, KS'li bireylerin biytik ¢ogunlugu normal zekalidir. Bazi
alanlarda (6zellikle dil ve okuma) guigliik yasanabilir; bunlar
erken destekle blyik élglide asilabilir.

Testosteron tedavisi ne zaman  Ergenlik gaginda (11-12 yas) baslanmasi énerilir. Erken
baslamah? baslamak puberte gelisimini ve kemik kitlesini korur.
Yetiskinlikte testosteron yasam boyu devam eder.

Hi¢ cocugu olmaz mi? Cogu olguda azoospermi var; ancak testis dokusunda fokal
sperm bulunabilir. Mikro-TESE + ICSI ile %40—-60 basari orani
bildiriimektedir. Sperm dondurma erken yasta planlanmali.

Ginekomasti kaginiimaz mi? Erken testosteron tedavisiyle meme buyimesi 6nlenebilir
veya azaltilabilir. Belirgin ginekomasti varsa psikolojik
degerlendirme sonrasi cerrahi de segenek olabilir.

Okula normal gidebilir mi? Evet. Dil ve 6grenme destegiyle blyiuk ¢gogunlugu normal
okula devam eder. BEP ve sinif i¢i duzenlemeler biyuk fark
yaratir.

Prenatal tani dogum kararini Bu tamamen ailenin kararidir. Medikal ekip yargilamadan bilgi

etkiler mi? sunar. KS'li bireyler anlam dolu, tretken ve mutlu hayatlar

yasamaktadir.

Bu rehber genel bilgilendirme amaclidir. Klinefelter sendromu yénetimi bireysel klinik
duruma 6zgiiddr. Tdm kararlar perinatoloji, tibbi genetik, cocuk endokrinolojisi ve ilgili uzmanlik
ekipleriyle birlikte verilmelidir. Glincel EAA, ACMG ve Avrupa KS Dernegi kilavuzlari esas
alinmaktadir.

Bu bilgiler hekime muayene olmanin yerine gegmez. Bilgilendirme amagli hazirlanmigtir. Teshis veya tedavi i¢in kullaniimamalidir.
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