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OZET:
Klinefelter sendromu ve iliskili psikiyatrik belirtiler: Bir ol-
gu sunumu

Klinefelter sendromu, gértlme sikligi fazla olan genetik gegisli bir has-
taliktir. Tipik fiziksel 6zelliklerinin disinda psikiyatrik belirtilere de sik¢a
rastlanmaktadir. Bu olgu sunumunda, paranoid icerikli hezeyan ve
isitsel algl kusuru gibi psikotik semptomlar nedeniyle basvuran 30 ya-
sinda bir olgunun Klinefelter sendromu tanisi alma streci sunulmus-
tur. Amacimiz hem bu sendromdaki psikiyatrik tablolar gézden gegir-
mek, hem de psikiyatrik degerlendirmede organik etyolojilerin nemi-
ni vurgulamaktr.
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ABSTRACT:
Psychiatric symptoms in Klinefelter's syndrome: A case
report

Klinefelter's syndrome is a relatively common hereditary disease.
Psychiatric symptoms are often seen beside of typical physical features.
In this case report, diagnostic process of a 30 year old Klinefelter's
syndrome with patient who had been admitted to psychiatry unit
because of paranoid delusions and auditory hallucinations is
presented. The aim of this case report is both to review the psychiatric
presentations of this syndrome and to emphasize the importance of
organic ethiologic factors during psychiatric evaluation.

Key words: Klinefelter's syndrome, schizophrenia, psychiatry, organic
ethiology
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GIRIS

linefelter sendromu (KS), ilk kez

1942 yilinda Dr. Harry Klinefelter

ve arkadaslarnin 9 erkek hasta-
da, vicut ve yuzde killanma azhgi, ku-
CUk ve sert testisler, gelismis meme do-
kusu ve infertilite gibi ortak belirtiler
bulundugunu saptamalari sonucu ta-
nimlanmistir (1). 1959 yilinda ise bu
sendroma sahip erkeklerde ekstra bir X
kromozomu bulunmustur (2).

KS, primer olarak testis gelisim bo-
zuklugu (hipogonadizm), spermatoge-
nez eksikligi (geri donussiz infertilite)
ve testesteron Uretim bozukluguna se-
bep olan en yaygin hastaliktir (3,4). Tah-
mini insidans yenidogan erkek cocuk-
larda 500-700/1 arasindadir (5). Bunun
yaninda KS'lu erkeklerin %64'Gnun ya-
samlarl boyunca tani alamadigl bir ya-
yinda bildirilmistir (6). Teshis, genellikle
eriskin yasta ve daha cok da hipogona-
dizm, infertilite ve jinekomasti etyoloji-

lerine yonelik arastirmalar sirasinda ko-
nur. Ancak psikiyatrik problemler nede-
niyle basvuru sonras! tani alma nispe-
ten nadirdir. Bilinen fiziksel belirti ve
bulgularin yaninda motor koordinas-
yonda gerilik, degisik derecelerde men-
tal retardasyon, dil gelisimi yetersizligi,
ogrenme ve hafiza guclikleri, 6zguven
dusuklugu ve davranis bozukluklari di-
ger gorulebilen belirtilerdir. Duygudu-
rum ile ilgili belirtiler ve psikotik semp-
tomlar daha nadir gorulur (5).

Bu olgu sunumunda hafif derecede
mental retardasyonu olan, halusinas-
yon ve hezeyan gibi psikotik semptom-
lar gosteren bir hastanin yapilan tetkik-
ler sonucu Klinefelter sendromu tanisi
alma sureci incelenmistir.

OLGU

30 yasinda, evli, cocugu olmayan,
ogrenimini ilkokul 3. sinifta birakmis ve
isci olarak calismakta olan hasta, tek-
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rarlayan intihar girisimleri, kendisine ve ¢evresine zarar
verici davranislarda bulunma, garip davranis ve konus-
malar, kendi kendine konusmalari olmasi, kulagina
sesler gelmesi nedeniyle klinigimize basvurdu. Hospi-
talizasyonundan bir hafta once psikososyal stres fak-
toru sonrasinda durtusel tarzda intihar girisimi olmus.
Kendisinden ve yakinlarindan daha once bir ¢ok kez
benzer girisimlerde bulundugu (yuksekten atlama, faz-
la miktarda ila¢ icme, bileklerini kesme vb.) 6grenildi.
Yakinlarindan alinan bilgiye gore yaklasik iki yil once
garip konusmalari baslamis. Hemen herkesin kendisi-
ne kotuluk yapacagini soyluyor ve tedirgin davranislar-
da bulunuyormus. Gene son bir aydir yanlarinda yasa-
yan yegeninin kendi ¢cocugu oldugunda israr ediyor,
aksine inanmiyormus. Bazen etrafinda kimse yokken
kendi kendine konusuyormus.

Hasta normal yolla, ebe yardimiyla evde dogmus.
llkokula 8 yasinda baslamis. Okumay! sinifindaki her-
kesten daha ge¢ ve zor 0grenmis. Ikinci sinifta iki kez
kalinca yakinlari tarafindan okuldan alinmis. O dénem-
de arkadaslik iliskileri zayif ve ylizeyelmis. Okul ¢ocuk-
lugu doneminden itibaren kendi vicuduna zarar verici
eylemleri (kollarini jiletle kesmek, vicuduna sigara
basmak vb.) varmis. Bunlari, icindeki sikintiy1 gidermek
icin yaptigini belirtti. Ergenlik doneminde zamanini ge-
nelde ev disinda, gezerek gecirmeye baslamis. Bazen
yakinlarinin zorlamasiyla ufak tefek tarla islerinde cali-
styormus. Askerlik doneminde ilk muayenede mental
retardasyonu nedeniyle ¢trdge ayrimis. Bundan sonra
da kendine zarar verme davranislari, dirtusel tarzda
intihar girisimleri devam etmis. O donemde birkag kez
acil servis basvurulari olsa da bir tedavi Onerisinde bu-
lunulmamis. 25 yasinda iken gene hafif dizeyde men-
tal retarde oldugu dusunulen bir kizla evlendirilmis. Ev-
lilik oncesi karsl cinsle bir iliskisi olmadig1 ogrenildi. Bir-
kac yil ¢ocuklarl olmayinca kardesinin bir ¢ocugunu
yanlarina alarak ona bakmaya baslamiglar. Yakinlari,
olgumuzun evlilik 6ncesi donemde daha ice kapanik,
sessiz, uysal biriyken evlendikten sonra ve o0zellikle de
¢ocugunun olmamasi Uzerine daha agresif, kavgaci,
hir¢in olmaya basladigini belirttiler. Son 2 yildir da za-
man zaman kendi kendine konusmalarinin oldugu, ge-
celeri genelde ev disinda gecirdigi, bazen evden kacip
gunlerce gelmedigi ve son yillarda fazla miktarda siga-
ra icmeye ve alkol kullanmaya baslandigl 68renildi. Bir
yil dnce intihar girisimi, viicuduna sigara basma, jiletle

kesme gibi kendine zarar verme davranislarl nedeniy-
le hospitalize edilmis ve depo antipsikotik tedavisi ile
taburcu olmus.

Olgumuzun aile oykusunde iki erkek kardesinde
mental retardasyon tanisi vardi.

Genel gorinum ve fizik muayenesinde; saclari Kir-
lasmus, vucut iskelet yapisi kadinsi ozellikler (dar
omuzlar, genis pelvis) taslyordu, alt ve Ust extremitele-
ri govdesine gore uzundu. Ses tonu ince, erkek tipi vi-
cut killanmasinda azlk mevcuttu. Penis boyu normal-
den kisa, testisleri kiicik ve sertti. Diger sistem mu-
ayeneleri normaldi.

Hastanin laboratuar bulgularinda; biokimyasal tet-
kikler, tam kan sayimi, tiroid fonksiyon testleri normal
sinirlar icinde idi. Luteinlestirici hormon, folikdl stimule
edici hormon ve prolaktin normal sinirin Uzerinde, tes-
testeron ise normal sinirin altinda idi.

Olgumuzun ruhsal degerlendirmesinde; yasindan
buyuk gosteriyordu (saclar beyazlamig), 6z bakimi
azalmusti, ¢evresine karsi ilgisizdi, sinirliydi, gorismeler
ve uyum konusunda isbirligine yanasmiyordu. YUz ifa-
desi gergin ve sikintiliydi, bazen uygunsuz gulumse-
meleri mevcuttu, jest ve mimikleri genel olarak azal-
mistl. Bilinci acik, yer ve Kisi oryantasyonu tam, zaman
oryantasyonu supheli idi. Hastali@ina i¢gorusu yoktu.
Hem elementer (¢itirti, ¢inlama, rizgar sesi) hem de or-
ganize (emir veren sesler, ismini soyleyen sesler) isitsel
algi kusuru tarifliyordu. Istemli ve istemsiz dikkati azal-
mistl. Tespit ve saklama bellegi azalmis, yakin ve uzak
bellege ait kusurlari mevcuttu. Hafif derecede oldugu
dusunulen mental retardasyonu mevcuttu. Konusmasi
spontandi, ince ve Kisik bir ses tonu vardl. Cagrisim
miktarl azdi, konusma genelde amacina uygun basli-
yor, monoton bir sekilde surdyor, bazen amacina ulas-
miyordu. Gercegi degerlendirmesi, yargilamasl ve so-
yutlamasi bozuktu. Ozellikle evinde yasayan yegeninin
kendi oglu oldugu konusunda heyezani mevcuttu. Bu-
nun disinda organize olmayan, duygu durumuyla
uyumsuz perseklsyon ve referans sanri taslaklar
mevcuttu. Disunce igerigi fakirlesmisti, depresif tema-
lar vardi. Affektif katihmi kisitl, zaman zaman da uy-
gunsuzdu. Mood’ u depresif ve disfori seklinde dalga-
lanma, nadirende hafif elevasyon gosteriyordu. Uyku
suresi kisa ve kalitesi bozuktu. Istahi azdi, personelin
israrl ile yemek yiyordu. Psikomotor retardasyonu
mevcuttu, zaman zaman da eksitasyon gosteriyordu.
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Klinige yakinlar tarafindan getirilen, kendinin rizasi
olmadan yatirilan hasta, surekli ¢ikma istegi, telkine
cevap vermemesi, kendine ve etrafina zarar verici dav-
ranislarda bulunmasi nedeniyle antipsikotik enjeksiyo-
nu esliginde tespit edildi. Yatisindan once de olan ye-
me-i¢cme reddi hastanede de devam etti. Bunun sebe-
bini de olmek istemesine bagliyordu. Alinan anamnez
ve ilk yapilan ruhsal degerlendirme sonrasinda “Baska
Turld Adlandirilamayan Psikotik Bozukluk + Hafif Dere-
cede Mental Retardasyon” on tanist dusunuldi. Yapi-
lan psikometrik degerlendirmede; Pozitif ve Negatif
Semptom Derecelendirme Olcegi (PANSS)nde 136
(Ozellikle hezeyan, hallsinasyon semptomlarini sorgu-
layan sorularda belirgin olmak Uzere pozitif alt olcek
puani ylksekti), Kisa Psikiyatrik Degerlendirme Olcegi
(BPRS)'nde 45, Calgary Depresyon Olceginde 22, Genel
Klinik Izlem’'de 6, Mini-mental Test'te 15 ve Wechler
Yetiskinler icin Zeka Olcegi'nde 52 (tim puan) puan
almistl. Yeme icme reddi, suisid dustinceleri nedeniyle
EKT planlandi ve antipsikotik tedavi (Haloperidol 15
mg/glin) baslandl. Ekstrapiramidal sistem yan etkisi
nedeniyle biperiden HCL 4 mg/glin eklendi. ikinci EKT
sonras! yeme reddi ortadan kalkti. DOrt seans EKT ya-
pildiktan sonra depresif dusunce iceriginde azalma ol-
du, intihar dusunceleri kayboldu. Yatisinin 1. haftasin-
dan sonra isitsel algl kusurunda azalma belirdi.

Vicut killanmasindaki yetersizlik, cocugunun olma-
masi ve yapllan hormon tetkiklerinde testesteron se-
viyesinin normalden dusuk gelmesi nedeniyle endok-
rinoloji klinigini ile konstlte edildi. Yapilan muayene
sonucunda ek olarak testikuler atrofi saptandi ve “pri-
mer hipogonadizm” tanisi konuldu. Endokrinoji tarafin-
dan testesteron replasmani igin testesteron dekonat
(100 mg L.M.) baslandi ve 3 haftada bir tekrarlanmasi
onerildi. Bunun Uzerine bu duruma sebep olabilecek
patolojiler acisindan yapilan ayirici tani icin, ozellikle
KS’na yonelik kromozom analizi yapllmasina kKarar ve-
rildi. Yapilan kromozom analizinin sonucu 48, XXXY
olarak saptandi ve KS ile uyumlu bulundu. Bu arada ti-
pik antpsikotigi tolere etmesindeki zorluk ve bu ilacla-
rin cinsel fonksiyonlarla ilgili daha fazla yan etki yap-
masindan dolay1 haloperidol kesilip, ketiapin baslandi,
400 mg/gun’e cikildi. Yatusinin 15. glninde taburcu
edildi. Tekrarlanan psikometrik degerlendirmede;
PANSS'nde 68, BPRS'nde 26, Calgary Depresyon Olce-
gi'nde 10, Genel Klinik izlem’de 2, Mini-mental Test'te

22 idi. Taburculugunda suisid dusunceleri ortadan
kalkmisti, yeme-igme reddi yoktu, algi kusuru ve heze-
yanlarl kaybolmustu. Depresif dusunce icerigi azalmis-
t1. Ketiapin 400 mg/gun tedaviye devam edildi ve 1 ay
sonra kontrole cagrild.

Kontrole geldiginde 6z bakiminda oncesine gore ar-
tis oldugu gozlendi. Affekti daha sicak ve uyumlu idi.
Depresif duygudurumu tamamen ortadan kalkmisti ve
psikotik bir semptom saptanmadi. Ayrica aradan gecen
surede durtusel tarzda olan kendine zarar verme dav-
ranislarin belirgin bicimde azaldigi bilgisi alindi. Tabur-
culugundan sonra 6 ay boyunca aylik kontrollerle
ayaktan takip edilen hastanin psikotik semptomlarinda
remisyon halinin devam ettigi, impulsif davranislarinin
azaldigl, daha uyumlu bir gorinum sergiledigi saptandi.

TARTISMA

Klinefelter sendromunda bilinen fiziksel ozelliklerin
yaninda bilissel ve davranissal bozukluklar hemen her
hastada degisik oranlarda rastlanilan belirtilerdir (7). Et-
kilenen bazi bireylerde psikotik (0zellikle paranoid ice-
rikli hezeyanlar, isitsel algl kusurlari) belirtilerin oldugu
ve bunlarnn sureklilik kazanabildigi bilinmektedir. Bu
hastalara sizofreni veya sizofreni benzeri bozukluk ta-
nilarl konabilmektedir (8-11). Literatirde bizim olgu-
muzdakine benzer sekilde ozellikle paranoid icerikli
hezeyanlar ve isitsel algl kusurunun onde gelen semp-
tomlar oldugu bir hastanin yapilan tetkikleri sonucu
KS’na sahip oldugu saptanmistir. Daha dnce bir ¢ok ilag
(klorpromazin, flufenazin, karbamazepin, haloperidol)
kullanmis ve bunlara direncli olarak degerlendirilmis
bir hastaya olanzapin baslandigl ve 20 mg/gun ile
semptomlar kontrol altina alindig bildirilmistir (12). He-
men hemen ayni semptomatolojiye sahip hastamizda
ketiapin'e iyi yanit ahnmistir. Bu da bize KS ve sizofre-
ni birlikteliginde atipik antipsikotiklerin daha yararl
olabilecegini dustindurtmektedir. Bir ¢alismada ise, ya-
pilandiriimis psikiyatrik gorusme ile degerlendirilen 12
hastanin 10’'unda psikiyatrik bir bozukluk tanisi, 4'Un-
de de yogun isitsel algl kusurunun onde gelen semp-
tom oldugu psikotik bir tablo tespit edilmistir (11). Bu
belirtilerin gordlme olasiliginin eklenen her X kromo-
zomuyla daha da arttigi ileri suralmustdr (5,6,13). Sizof-
reni ile seks hormonlari arasinda bir iliski olduguna ait
gorusler de eksta X kromozomunun KS’na sahip sizof-
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reni hastalarinda psikososyal semptomlarin derecesin-
de ve kotlu prognozda rolu oldugunu dusundirtmekte-
dir (14). Olgumuzdaki ekstra X kromozomunun varligi
(48, XXXY) da bunu desteklemektedir.

KS'lu erkeklerde bazi bilissel, psikososyal guclikler
ve davranis bozukluklar sik¢a rastlanan durumlardir
(15). Bilissel alanda bu sendroma sahip Kisilerin hafif
derecede mental retardasyonu oldugu belirtiimekte-
dir. Ancak bunun yaninda normal hatta normal Ustu
zekaya sahip hastalar da bildirilmistir (5). Bu kisilerin
Weshler Zeka Testi'nde, verbal IQlar genellikle perfor-
mans IQ'larindan daha dusuktdr. Bu fark, bu sendroma
sahip Kisilerin gecikmis dil-konusma yetenekleri, azal-
mis kisa sureli bellek ve bilgileri geri ¢cagirma yetileri,
ogrenme guclukleri, dikkat eksiklikleri gibi diger bilis-
sel bozukluk ve geriliklerden (ki bunlar bu Kisilerin
akademik basarisizliklarindan da sorumlu tutulmakta-
dir) etkilenmektedir (16). Bu vakalarda dil gelisiminin
kavrama yetenegine gore daha fazla etkilenmesi, ver-
bal ve performans zeka puanlarl arasindaki bu farki
aciklamaktadir. Klasik karyotipe eklenen her X kromo-
zomunun bu mental kapasiteyi daha da azalttigl (her
ekstra X kromozomunun yaklasik olarak 10-15 puan)
belirtilmistir (5). Olgumuzdaki 52 zeka puani bununla
uyumludur.

Bu sendroma sahip erkeklerin kisilik ozellikleri ve
davranislar degiskendir. Caismalarda daha ¢ok one ¢i-
kan ozellikler; cekingen, alingan, immatur, givensiz
(hem kendine hem diger kisilere karsi), bagiml, ilgi az-
lig1 ve diger insanlarla zor iliski kurma seklindedir. An-
cak bunun tersine, iyi huylu, uyumlu, dost canlisi gibi
ozelliklerin one ¢iktigl yayinlar da vardir (17). Lisan guc-
lUkleri bu Kisilerin sosyal alanda immatir olmalarinda
onemli bir etkendir. Kotu okul ve is yasami, evlilik ha-
yatinda uyumsuzluklar, sosyal iliskilerde bozukluklar
nadir degildir. Gene X kromozomunun daha fazla oldu-
gu Kkaryotiplerde suca egilim, ofke patlamalari, alko-
lizm ve antisosyal Kisilik 6zellikleri daha sik olarak go-
rulmektedir (15).

Klinefelter sendromuna sahip bireylerde seksuel
problemler sik gorulur. Hipogonadizm belirginlestikce
seksuel potansiyel gitgide dismektedir. Androjen rep-
lasman tedavisi libido ve sekslel potansiyel olusturul-
masinda ve arttirlmasinda basarili bir tedavidir (5).
Hastamizda da bu tedaviye cevap alinmustir. KS hasta-
larinda nadir olarak homoseksualite, transseksualite,
pedofili, ekshibisyonizm (teshircilik) gibi tablolara rast-
lansa da bunlar sendromun karakteristik ozellikleri de-
gildirler. Daha ciddi seksuel sapmalara, ciddi antisosyal
kisilik bozuklugu ve psikotik bozuklugu olan kisilerde
rastlanmaktadir (3).

Depresyon ve anksiyete bozukluklarina KS’lularda
genel populasyona gore daha sik (ortalama 3 kat) rast-
lanmaktadir. Anormal yada feminen fiziksel ozellikler,
dusuk motor koordinasyon, dil ve hafiza glclukleri gi-
bi zorluklar anksiyeteyi artmis olarak hissetmede ve
0zguven dusukluginde onemli derecede etkilidirler.
Bunlarda anksiyete bozukluklarini ve depresyona egi-
limi arttinrlar (12,18).

Klinefelter sendromunun en onemli tedavi yakla-
simlarindan olan androjen tedavisi esasen puberte do-
neminde baslanmalidir. Duzenli testesteron enjeksi-
yonlari ile uygun virilizasyon, kas gelisimi, seksuel iste-
gin artisi, testislerin buyumesi ve psikososyal gelisim
saglanabilir (19). Bizim olgumuzda da -nispeten gec¢ bir
yasta olmasina ragmen- uygulanan testesteron replas-
man tedavisinden ozellikle davranis alaninda yarar go-
raldigu dustinulmektedir. Bunun yani sira bu hastala-
ra ve yakinlarina genetik danismanlik verilmeli ve mul-
tidisipliner bir yaklasim gosterilmelidir.

Klinigimize belirgin aktif psikiyatrik belirtilerle ka-
bul edilen bir hastaya yapilan fiziksel ve ruhsal muaye-
ne, incelenen laboratuar tetkikleri, diger kliniklerce ya-
pilan konstltasyonlar neticesinde gec sayilabilecek bir
yasta KS tanisi konulmustur. Kanimizca bu sure¢ has-
talan degerlendirirken organik etyolojilere de dikkat
edilmesi gerekliligini bir kez daha ortaya koymustur.
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