
Klinefelterův	syndrom

Symptomy	Klinefelterova
syndromu

Klinický
obraz

hypoplastická
varlata,
azoospermie,
infertilita,
gynekomastie,
eunuchoidní
habitus,	porucha
růstu	vousů

Příčina nadpočetný
chromozom	X	u
muže,	karyotyp
47,XXY	(možné
jsou	i	varianty	s
více	chromozomy
X)

Diagnostika karyotyp
Klasifikace	a	odkazy

MKN-10 Q98.0	(https://mkn
10.uzis.cz/prohlize
c/Q98.0)	karyotyp
47‚XXY;	Q98.1	(htt
ps://mkn10.uzis.cz
/prohlizec/Q98.1)
více	než	2
chromozomy	X;
Q98.2	(https://mkn
10.uzis.cz/prohlize
c/Q98.2)	muž	s
karyotypem
46‚XX;	Q98.4	(http
s://mkn10.uzis.cz/
prohlizec/Q98.4)
Klinefelterův
syndrom	NS
(nespecifikovaný)

MeSH	ID D007713	(https://
www.medvik.cz/b
mc/link.do?id=D00
7713)

orphanet ORPHA484	(http://
www.orpha.net/co
nsor/cgi-bin/Diseas
e_Search.php?lng
=EN&data_id=362
)

Klinefelterův	syndrom
Klinefelterův	syndrom	(KS)	vzniká	přítomností	nadpočetného
chromozomu	X	u	muže,	jde	tedy	o	gonozomální	numerickou	aberaci.
Nejčastěji	je	způsoben	karyotypem	47,XXY,	možné	jsou	i	varianty	s	více
chromozomy	X	(48,XXXY	či	49,XXXXY),	které	mají	výraznější	manifestaci.
Existují	i	mosaikové	formy[1].

Etiologie
Příčinou	nadbytečného	chromozomu	X	v	karyotypu	je	nondisjunkce
během	první	či	druhé	části	gametogeneze,	anebo	nondisjunkce	v	již
vzniklé	zygotě.	K	nondisjunkci	většinou	dochází,	když	se	nepodaří	správně
rozdělit	chiasmata	homologních	chromozomů	-	ať	již	předčasně,
opožděně,	anebo	nevzniknou	vůbec[2].	Ukázalo	se	však,	že	častější
příčinou	aneuplodie	je	chybné	rozdělení	chromatid,	než	celých
chromozomů[3].	Není	prokázána	dědičnost	Klinefelterova	syndromu,
předpokládá	se,	že	hlavní	příčinou	je	předčasná	separace
sesterských	chromatid	v	gonádách,	s	tím	že	paternálně	i	maternálně
vzniká	stejná	pravděpodobnost	vzniku	aneuplodie[4].

Aberantní	rekombinance	hraje	značnou	roli	ve	vzniku	aneuplodie	z
parentální	strany,	u	většiny	KS	postižených	nedošlo	k	rekombinanci	právě
v	PAR	oblasti	mezi	Yp/Xp[5].	U	matek	může	nastat	při	crossing-overu	mezi
X	chromozomy.

Další	možnou	příčinou	je	vyšší	věk	matky.	První	mitotická	dělení
zygoty	kontrolují	matčiny	proteiny	a	RNA	–	se	zvyšujícím	se	věkem	matky
stoupá	pravděpodobnost	chyb	při	dělení	zygoty,	pokud	k	nim	dojde,
může	dojít	k	opět	k	aneuplodii	a	vzniknout	KS,	avšak	poté	vzniká
mozaicismus[6].	Vliv	věku	otce	není	na	KS	prokazatelný[7].

Ačkoliv	u	KS	dochází	k	inaktivaci	X	chromozomu	podobně	jako	u	žen,
všechny	geny	na	X	chromozomu	nejsou	inaktivovány.	Tyto	geny	jsou
následně	daleko	více	exprimovány	než	u	muže	s	bežným	karyotypem	-
důsledkem	čehož	dochází	k	ovlivnění	funkce	testes	(zejména	negativní
ovlivnění	plodnosti)[8].

Zjevnou	korelací	mezi	fenotypem	a	genotypem	je	u	KS	polymorfismus	v
počtu	CAG	repetic	u	genu	pro	androgen	receptor.	Výsledkem	je	modulace
citlivosti	na	androgeny	-	kratší	počet	repetic	odpovídá	vyšší	senzitivitě	na
androgeny,	u	pacientů	s	KS	je	prokázána	spojitost	mezi	delším
opakováním	CAG	repetic	a	mikroorchidismem,	opožděným	vývojem	a
neplodností[9].

Klinický	obraz
Mezi	hlavní	příznaky	řadíme[10]:

typický	eunuchoidní	habitus	(vysoký	vzrůst,	dlouhé	končetiny);
intelekt	není	výrazněji	narušen,	mohou	se	častěji	vyskytovat
poruchy	učení	či	depresivní	stavy;	psychomotorická	retardace	se
vyskytuje	až	u	forem	syndromu	s	více	X	chromozomy[11];
hypoplastická	varlata,	azoospermie,	infertilita,	malý	penis
(zejména	v	dětství,	v	dospělosti	je	většinou	normální	velikosti)[12],
gynekomastie;
porucha	růstu	vousů.
širší	(ženská)	pánev.

Cytogenetika
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MedlinePlus 000382	(https://m
edlineplus.gov/enc
y/article/000382.ht
m)

Medscape 945649	(https://e
medicine.medscap
e.com/article/9456
49-overview)

XXY	syndrom

Karyotyp	pacienta	s	Klinefelterovým
syndromem	(47,XXY)

MKN-10	klasifikace
Klinefelterův	syndrom	podle	MKN-10:	Q98	(https://mkn10.uzis.cz/prohlizec/Q98)

Q98.0	Klinefelterův	syndrom‚	karyotyp	47‚XXY;
Q98.1	Klinefelterův	syndrom‚	muž	s	více	než	dvěma	X	chromozomy;
Q98.2	Klinefelterův	syndrom‚	muž	s	karyotypem	46‚XX;
Q98.4	Klinefelterův	syndrom	NS	(nespecifikovaný).

Odkazy
Související	články

Chromozomální	abnormality
Numerické	chromozomální	abnormality
Syndromy	podmíněné	aneuploidií	gonozomů

Turnerův	syndrom
Syndrom	47,XYY
Syndrom	47,XXX

Externí	odkazy

Klinefelter	syndrome	–	Orphanet	(https://www.orpha.net/consor/cgi-bin/OC_Exp.php?Lng=GB&Expert=484)
Klinefelter	syndrome	–	eMedicine	(https://emedicine.medscape.com/article/945649-overview)
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Článek	neobsahuje	vše,	co	by	měl.
Můžete	se	přidat	k	jeho	autorům	(https://www.wikiskripta.eu/index.php?title=Klinefelter
%C5%AFv_syndrom&action=history)	a		jej.
O	vhodných	změnách	se	lze	poradit	v	diskusi.
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