Klinefelteruv syndrom

Klinefelteriv syndrom (KS) vznikd pfitomnosti nadpocetného
chromozomu X u muze, jde tedy o gonozomalni numerickou aberaci.
Nejcastéji je zplsoben karyotypem 47,XXY, mozné jsou i varianty s vice
chromozomy X (48,XXXY ¢i 49,XXXXY), které maji vyraznéjsi manifestaci.
Existuji i mosaikové formy!,

Etiologie

Pri¢inou nadbyte¢ného chromozomu X v karyotypu je nondisjunkce
béhem prvni ¢i druhé casti gametogeneze, anebo nondisjunkce v jiz
vzniklé zygoté. K nondisjunkci vétSinou dochézi, kdyz se nepodafi spravné
rozdélit chiasmata homolognich chromozomd - at jiz predcéasné,
opozdéné, anebo nevzniknou vibec!?!. Ukazalo se viak, ze ¢astéjsi
pricinou aneuplodie je chybné rozdéleni chromatid, nez celych
chromozom(@t3!, Neni prokazana dédi¢nost Klinefelterova syndromu,
predpoklada se, ze hlavni pric¢inou je predcasna separace
sesterskych chromatid v gonadach, s tim ze paterndlné i maternalné
vznika stejnd pravdé&podobnost vzniku aneuplodiel*!.

Aberantni rekombinance hraje znacnou roli ve vzniku aneuplodie z
parentalni strany, u vétSiny KS postizenych nedoslo k rekombinanci pravé
v PAR oblasti mezi Yp/Xpl®!. U matek midze nastat pfi crossing-overu mezi
X chromozomy.

Vv v v s

DalSi moznou pricinou je vyssi vék matky. Prvni mitoticka déleni
zygoty kontroluji matciny proteiny a RNA - se zvySujicim se vékem matky
stoupa pravdépodobnost chyb pfi déleni zygoty, pokud k nim dojde,
mUze dojit k opét k aneuplodii a vzniknout KS, avsak poté vznika
mozaicismus!®l. Viiv véku otce neni na KS prokazatelny!!.

Ackoliv u KS dochézi k inaktivaci X chromozomu podobné jako u zen,
vSechny geny na X chromozomu nejsou inaktivovany. Tyto geny jsou
nasledné daleko vice exprimovany nez u muze s beznym karyotypem -
dlsledkem ¢ehoz dochazi k ovlivnéni funkce testes (zejména negativni
ovlivnéni plodnosti)!8l,

Zjevnou korelaci mezi fenotypem a genotypem je u KS polymorfismus v
poctu CAG repetic u genu pro androgen receptor. Vysledkem je modulace
citlivosti na androgeny - kratsi pocet repetic odpovida vyssi senzitivité na
androgeny, u pacientl s KS je prokazana spojitost mezi delSim
opakovanim CAG repetic a mikroorchidismem, opozdénym vyvojem a
neplodnostit®.

Klinicky obraz

Mezi hlavni pFiznaky fadimel0!;

= typicky eunuchoidni habitus (vysoky vzrist, dlouhé koncetiny);

= intelekt neni vyraznéji narusen, mohou se ¢astéji vyskytovat
poruchy uceni ¢i depresivni stavy; psychomotoricka retardace se
vyskytuje az u forem syndromu s vice X chromozomy!11;

= hypoplasticka varlata, azoospermie, infertilita, maly penis
(zejména v détstvi, v dospélosti je vétsinou normalni velikosti)!*?],
gynekomastie;

= porucha ristu vousu.

= SirSi (zenskd) panev.

Cytogenetika
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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)
vice nez 2
chromozomy X;
Q98.2 (https://mkn
10.uzis.cz/prohlize
c/Q98.2) muz s
karyotypem
46,XX; Q98.4 (http
s://mkn10.uzis.cz/
prohlizec/Q98.4)
Klinefelterav
syndrom NS
(nespecifikovany)

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?ing

=EN&data_id=362
)
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XXY syndrom

Q98.0 Klinefelter@v syndrom, karyotyp 47,XXY;

Q98.1 Klinefelterliv syndrom, muz s vice nez dvéma X chromozomy;
Q98.2 Klinefelter@v syndrom, muz s karyotypem 46,XX;

Q98.4 Klinefelter@v syndrom NS (nespecifikovany).

Odkazy

7 v

Souvisejici ¢lanky

Chromozomalni abnormality
Numerické chromozomalni abnormality
Syndromy podminéné aneuploidii gonozom?
= TurnerQv syndrom
= Syndrom 47,XYY
= Syndrom 47,XXX

Externi 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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Clanek neobsahuje vse, co by mél.

Mlzete se pridat k jeho autorlm (https://www.wikiskripta.eu/index.php?title=Klinefelter
%C5%AFv_syndromé&action=history) a jej.
O vhodnych zménéch se Ize poradit v diskusi.
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