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46 XX Testikiiler Bozukluk Sendromu Olgusu

46 XX Testicular Disorder Syndrome
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Ozet

46 XX testikiiler bozukluk” hastalig1 ge-
notip olarak 46 XX olup fenotip olarak erkek
olan hastalar: tanimlamaktadir. Bu hastalarda
normal genital yapidan ambiguus genitalyaya
kadar uzanan genital yapi farklilig: ile kendini
gosterebilir. Bu olgumuzda infertilite nedeniy-
le tarafimiza bagvuran 46 XX testikiiler bozuk-
luk sendromu olgusunu sunmay: amagladik.

Anahtar Kelimeler: infertilite, testikiiler,
bozukluk

Abstract

“46 XX testicular disorder © disease is 46
XX genotypes and describes male patients
as phenotypes. In these patients, the genital
structure extending from the normal genital
structure to ambiguus genitalia may manifest
itself. In this case, we aimed to present a case
of 46 XX testicular disorder who applied to us
because of infertility.
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Demir ve ark.

46 XX Testikiiler Bozukluk Sendromu Olgusu

GiRis

46, XX testikiiler bozukluk , 46 XX genotipine sa-
hip erkekte, fenotip olarak normal bulgulardan am-
bigus genitalyaya kadar uzanan genis bir yelpazeye
sahip bir hastaliktir (1). ilk olarak 1964 yilinda La
Chapelle ve ark. tarafindan °XX Erkek Sendromu”
olarak tanimlanan bu hastaligin adi sonradan Law-
son Wilkins Pediatrik Endokrin Dernegi (ABD) ve
Avrupa Pediatrik Endokrinoloji Toplulugu tarafin-
dan 2005 yilinda ortak diizenlenen toplantida “46,XX
testikiiler bozukluk’olarak degistirilmistir (2). 46 XX
testikiiler bozukluk toplumda 20.000-25.000 erkek
dogumda bir goriiliir (3,4). Bu hastaliga sahip birey-
lerde normal genital bulgularla bulunabilmekle be-
raber ambigus genitalya goriilebilmektedir. Bunun
disinda jinekomasti ve testikiiler hipoplazi goriilebi-
lirken genelde puberte sonrasi pubik killanma ve se-
konder seks karakterleri normaldir (3,5). Bu hastalar
azospermik olduklari i¢in genelde ilk bagvuru basvu-
rulari infertilite nedenlidir (6). Bu olgumuzda 46 XX
testikiiler bozukluk tanis1 olan erkek fenotipli hastay:
sunmay1 amagladik.

OoLGU

31 yasinda erkek hasta tarafimiza infertilite sika-
yeti ile bagvurdu. 6 Yillik evli hasta 5 yillik korun-
masiz iliskiye ragmen ¢ocuk sahibi olamamaktaydu.
Kendisinden 6nce kadin dogum ve hastaliklar1 polik-
linigine bagvuran esinde herhangi bir patoloji saptan-
mamistl. Hasta 175 cm boyunda 74 kilo agirhiginda
idi. Hastanin fizik muayenesinde suprapubik, aksiller
killanma ve diger sekonder seks karakteri normaldi,
jinekomastisi yoktu. Hastanin her iki testisi skrotum-
da ve 20%er ml olarak 6l¢iildii. Penis boyu normal idi
ve hipospadiasi yok idi. Laboratuar bulgularinda Fsh
11.8, Lh 5.5, Testesteron diizeyi 2.4 ng/ml Hastanin
semen analizi azospermik izlendi yapilan santrifij
sonras! pellet negatif idi. Bunun {izerine hastaya pe-
riferik kandan yapilan kromozom analizinde 46, xx
karyotipi elde edildi. Yapilan FISH ¢aligmasinda X
kromozomuna ait 2 adet sinyal ve SRY bdlgesine ait
1 adet sinyal gozlenmis olup SRY bélgesinin X kro-
mozomunun p kolunda oldugu dogrulanmigtir. Ayri-

ca AZFa , AZFb, AZFc SRY bolgelerine bakilmis tiim
bélgelerde mikrodelesyon saptanmuistir.

TARTISMA

Erkek infertilitesi en stk spermatogenez bozuk-
lugu nedeniyle ortaya c¢ikmaktadir. Bunun bir¢ok
sebebi olmakla beraber bunlardan biri de genetik se-
beplerdir. 46 XX erkek sendromu 100 bin erkekte 4-5
gibi bir orana sahiptir (5-7).Bu vakalarin %90inda
Y kromozom tiizerinde olmasi gereken SRY geni X
kromozomu iizerine transloke olarak 46 XX SRY (+)
erkek sendromuna neden olur, bu hastaliga 46 XX
testikiiler bozukluk denir (8-10). Hastaligin etyolojisi
net degildir, en sik kabul edilen neden Y kromozom
pargalarinin X kromozomuna translokasyonudur.Y
kromozomu {izerinde bulunan cinsiyet belirleyici gen
olan SRY geninin X kromozomuna transloke olma-
s1 sonucunda genotip 46 XX olmasina ragmen erkek
fenotip yoniinde seksiiel gelisim olur (11). Hastalar
bizim olgumuzda da oldugu gibi en ¢ok infertilite ne-
deniyle hekime bagvururlar (3). Akinsal ve ark. yap-
tiklar1 bir ¢alismada 10 vaka serisi sunmuslardir, bu
calismada da en sik basvuru sebebi infertilite olarak
raporlanmistir (12). SRY (+) olan hastalarin genital
sistemi erkek yoniinde ilerlerken SRY (-) olan hastala-
rin ise genital sistemi belirsizdir (13). Bizim olgumuz-
da da hastanin dis genital yapilar1 ve sekonder seks
karakterleri tamamen erkek yoniindeydi. Hastaligin
tanis1 endokrinolojik ve sitogenetik olarak konulur.
Hastalarin ¢ogunda hipergonadotropik hipogonadi-
zim mevcut iken bazi vakalarda hormon diizeyleri
normal olabilir. Bizim olgumuzda da hormon dii-
zeyleri normal idi. Yapilan bazi ¢aligmalarda hastala-
rin ergenlik donemi kadar diger yagitlar ile benzer
hormon diizeylerine sahip iken ergenlik sonrasi hi-
pergonadotropik hipogonadizm gelistigi ortaya kon-
mustur (14). Bu hastalarin spermatogenez bozuklugu
oldugu i¢in ¢ocuk sahibi olamayacaklar: bilinmelidir.
Bu hastalarin tedavisinde multidisipliner tedavi kabul
edilmeli. Testesteron eksikliginde replasman tedavi-
si verilmelidir. Belli araliklarla testislerin ultrasonik
goriintillemesi, kemik yogunluguna bakilmali ve
hormon degerleri 6l¢tilmelidir. Muhakkak endokrin
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ve psikososyal etkilenme nedeniyle psikiyatri takibi
Onerilmektedir (15).

SONUC

Infertilite nedeniyle bagvuran hastalarda azoper-

mi nedenlerinden biri olan 46 XX erkek sendromu da

akla gelmelidir. Bu hastalarda genetik analiz yapilma-

l1, 46 XX saptanmas: durumunda SRY ve AZF gen-

lerine bakilmalidir. Bu hastalik tanis: konan hastalar

omiir boyu diizenli takip ve tedavi edilmelidirler.
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