


Klinefelteruv syndrom

genetické onemocnéni, kdy postizeny jedinec ma 1 chromosom Y a 2 (nebo vic)
chromozomu X - teda karyotyp 47,XXY

priznaky se liSi v zavislosti od veku pacienta:

novorozenci a batolata: svalova slabost, spomaleny psychomotoricky vyvoj,
nesestoupla varlata v terminu porodu — ne vzdy, Casto bez napadnosti

deti a adolescenti: dlouhé nohy, kratky trup, Siroka panev, nepritomna nebo
opozdena puberta, mensi svalova hmota, nedostatek energie, hypogonadizmus,
mikroorchidizmus, gynekomastie, mohou byt problemy s pozornosti, problémy ve
skole

dospeli: neplodnost, atrofie varlat s hyalinizaci semenotvronych kanalku,
redukovane ochlupeni, eunuchoidni vzhled

. tito jedinci maji zvysSeneé riziko germinativnich nadoru, nadoru prsu a osteoporézy

. zakladem lecCby je substituce testosteronu




The signs.

» Ataller less muscular body than
males there age.

« Broader hips and longer legs.
« Larger breast.

« Weaker bones.

« Alower energy level.

« Smaller penis and testicles

« Delay in puberty or go a parcel
amount.

« Less facial and body hair
following puberty.




Geneticka pricina potizi
gonozomalni numericka aberace - aneuploidie
pritomnost nadpocetneho gonozomu X u muze
— 47, XXY - nejcastéjsi (typicka manifestace)

— 48, XXXY nebo 49, XXXXY - polysomie X (vyraznejsi
manifestace syndromu — jiZ se nejedna o Cisty Klinefelteruv
syndrom

druha nejcCastejsi extrachromosomalni porucha, incidence
1 na 1000 narozenych chlapcu

Klinefelteruv syndrom dle MNK-10 klasifikace:

Q98.0 Klinefelteriv syndrom, karyotyp 47 ,XXY

Q98.1 Klinefelteruv syndrom, muz s vice nez dvéma X
chromosomy

Q98.2 Klinefelteruv syndrom, muz s karyotypem , XX
Q98.4 Klinefelteruv syndrom, nespecifikovany




Riziko opakovani pro
pribuzne pacienta

. Nahodni chromozomalni
aberace

. Riziko se zvysuje se
stoupajicim vekem matky

.V rodine s postizenym
ditetem neni riziko vyskytu
onemocheni zvyseno
oproti zdrave populaci




Prevalence

» 4 Prevalence onemocneni v populaci

. - KS dnes predstavuje nejpocetnejsi typ
gonozomalni aberace (Morris et al., 2008).

g Odhaduje se, Ze 0,1-0,2 % muzu v
populaci nese tuto aberaci,(1:1000-1:500)

o Vv pripadé pacientu s azospermii tvori az
13% (coz predstavuje nejCastejsi pricinu tohoto
problemu (Tuttelmann et al., 2008).

1:1000-500




Moznosti vysetreni

Vysetreni karyotypu metodami klasicke
cytogenetiky

Prenatalni diagnostika:

* moznost diagnostiky in utero — odber amnioveé
tekutiny

Postnatalni diagnostika:

*Odbeér periferni krve

*Fyzikalni vysetreni — mensi rozmer varlat, abnormalni delka
dolnich konetin, gynekomastie...

Klinefelteruv syndrom se Casto diagnostikuje nahodné
*Novorozenecky screening na Klinefelteruv syndrom se v CR neprovadi




Moznosti leCby

» Hlavni moznost IéCby je suplementace
testosteronem
» | eCba zaCina okolo 12 let veku, postupnée
zvysovani davek
» Efekty lecby:
a) Zvysi se ochlupeni tela
Zvysuje se svalova hmota
Prevence ostoporozy
Prevence gynekomastie
Socialni efekt leCby — zaclenéni do kolektivu




DalSi moznosti leCby

» Logopedie v dusledku opozdéneho vyvoje reci u
nemocnych s Klinefelterovym syndromem

Terapie dokaze symptomy lecCit, ale ne vylecit.
» Suplementace testosteronem je celozivotni

» Postizeni jsou obvykle neplodni — reseni teto
otazky nabizeji specializovana centra
asistovane reprodukce — metodami TESE
(testicular sperm extraction) a ICSI

(intracytoplasmic sperm injection)
« Popsano 21 porodu, kde otec je postizen Klinefelterovym syndromem
 Vsichni novorozenci se narodili zdravi
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