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Klinefelteruv syndrom

Klinefeltertiv syndrom se fadi ke klasickym syndromim zpusobenym tzv.
numerickou chromozomalni aberaci (do této skupiny patfi také Downuv
syndrom,...

Klinefelteriv syndrom neni onemocnéni jako takové, ale jde o vrozenou genetickou
poruchu, jejiz podstatou je nadbytecna chromozomalni vybava. Syndrom neni oznacovan za
nemoc, ale za soubor nékolika typickych priznaku vyskytujicich se u této poruchy. Za
normalnich okolnosti ma kazda bunka lidského téla ve svém bunécném jadru 46
chromozomu. Kazdy lidsky chromozom nese dulezité genetické informace. Ty jsou ulozeny
v genech a jejich zakladem je pak tzv. DNA, coz je velmi slozita chemicka sloucenina
(kyselina deoxyribonukleova). Geneticka informace stoji za clovékem jako takovym, v
genech jsou ulozeny veskeré informace o téle ¢clovéka od slozeni bunék a jejich produktu po
vzhled c¢lovéka - rysy, barva vlasu, kuze, ocCi, vyska téla atd. Kazda bunka téla obsahuje
stejnou genetickou informaci a pri déleni bunky kazda nova bunka opét sestava z 46
chromozomu a stejné genetické vybavy.

Z celkového poctu chromozomi jsou dva chromozomy tzv. pohlavni. To znamend, ze urcuji pohlavi
kazdého jedince a tyto chromozomy se oznacuji pismenem X a Y. Kazda zdrava zena ma dva X
chromozomy a kazdy zdravy muz jeden X a jeden Y chromozom. Zbylych 44 chromozomd je
stejnych jak pro zeny, tak pro muze. Celkovy poCet chromozomu pro Zenu se tedy oznacCuje 46, XX a
pro zdravého muze pak 46, XY. V pripadé spojeni muzské spermie s vajickem zeny vznika novy
jedinec, ktery ziskava polovinu chromozomu matky a polovinu chromozomu otce. O novém pohlavi
pak rozhoduje spermie, ktera nese bud chromozom X pro nové zenské pohlavi nebo Y pro muzskeé.
Jakmile dojde k oplodnéni, 23 materskych chromozomu se spoji s 23 otcovskymi a vznika novy



jedinec. V prubéhu tohoto spojeni ale muze dojit k pomérné velkému mnozstvi poruch, kdy
dochézi ke vzniku jedince s riznymi genetickymi vadami. Jednou z nich je pravé Klinefeltertv
syndrom.

Tato genetickd porucha postihuje pouze a vyhradné muze. V prubéhu vzniku nového jedince
muzského pohlavi dochazi k poruse, diky ni dojde k nadbytku jednoho ¢i vice X chromozomu. To
znamena, ze tento jedinec je nositelem genetické vybavy 47, XXY (zdravy muz ma 46, XY). Mozna je
také pritomnost vice nez dvou X chromozomu nebo existuje také velmi vyjimecna moznost, kdy se u
muze objevuje karyotyp 46, XX bez Y chromozomu. Tento karyotyp je za normalnich okolnosti
karyotypem zenského pohlavi. Pokud jsou postizeny touto gentickou poruchou vSechny bunky
muzského téla, jde o klasicky Klinefelteriv syndrom. Existuje ale také tzv. mazaika, kdy je poskozena
pouze ¢ast bunék téla a zbytek pak obsahuje normalni pocet 46, XY. Klinefelterav syndrom je
statisticky jednou z nejcastéjsich genetickych poruch. Porucha se vyskytuje u jednoho muze z
1000 zdravych. Velmi casto se u muze priznaky neprojevi nebo jen velmi mirné, proto se odhaduje,
ze se porucha vyskytuje u mnohem vys$iho po¢tu muzi, ale porucha neni za zivot muze odhalena.
Historicky byl Klinefeltertiv syndrom pojmenovan po rakouském endokrinologovi Harrym
Klinefelterovi, ktery v roce 1942 poprvé popsal tento syndrom.

Priciny vzniku Klinefelterova syndromu

Klinefeltertiv syndrom se radi ke klasickym syndromiim zpusobenym tzv. numerickou
chromozomalni aberaci (do této skupiny patri také Downtuiv syndrom, Turneruv syndrom,
Edwardsuv a Patatv syndrom). Jde o genetickou porucha, ktera se radi mezi tzv. aneuploidie.
Aneuploidie je typ genové mutace, pri které dochazi ke ztraté nebo naopak nadbytku chromozomu. K
tomuto jevu dochézi pri nespravném prubéhu bunééného déleni. Vznik, vyvoj a déleni bunék je velmi
slozity proces a poruchy pri ném vznikaji pomérné Casto. Presna pricina vzniku ale neni jasna.

Vznik Klinefelterova syndromu je s nejvétsi pravdépodobnosti ndhodny jev a po¢inani budoucich
rodiCl jeho vznik nemuze nijak ovlivnit. Ke vzniku syndromu dochdazi pri oplodnéni vajicka
spermii. Podstata vzniku je znama, ale pri¢ina vzniku ne. Klinefelteruv syndrom vznika tzv.
nondisjunkci nebo jde o mosaicismus. Nondisjunkce je vlastné chyba pri rozdélovani chromozomu
ve fazi bunééného déleni v meiose. Vysledkem je to, ze pri buné¢ném déleni misto dvou bunék se
stejnym pocCtem chromozomu vznika jedna bunka bez daného chromozomu a druha bunka s
nadbytkem. Pokud pak dojde ke spojeni rodicovské bunky plnohodnotné s jednou chybnou, vznika
pak Klinefelteruv syndrom. Pro nondisjunkci je typické, ze veskeré bunky v téle muze s
Klinefelterovym syndromem obsahuji 47, XXY chromozomu. Tzv. mosaicismus je pak chyba ve fazi
mitétického bunécného déleni, kdy dojde ke spojeni dvou zdravych rodicovskych buneék, ale jakmile
se nové embryotické bunky déli a vytvareji nového jedince, dochazi k chybé déleni v této fazi. Pro
mosaiku je typické to, ze ne vSechny bunky téla postizeného obsahuji 47, XXY, nékteré bunky jsou
zdravé s normélnim 46, XY. Pro Klinefelteruv syndrom nejsou ani rizikové faktory zcela znamé.

Klinefelteruv syndrom - priznaky a prubéh

KlinefelterGv syndrom je soubor priznaku, ktery se tyka vyhradné muzi s genetickou vybavou 47,
XXY. Mezi hlavni priznaky radime tzv. eunuchoidni habitus, coz je vysoka stihla postava s
dlouhymi koncetinami. Intelekt muze nebyva vétsinou nijak narusen, castéji jsou ale pozorovany
poruchy uceni a deprese. Psychomotoricka retardace byva Castéjsi u syndromu s vice nez dvéma X
chromozomy. Pro Klinefelteriv syndrom je velmi typicka porucha sekundarnich pohlavnich znakd,
kdy se u muZe objevuje maly penis a hypoplasticka varlata, velmi casto s infertilitou
(neplodnosti). Typicka je taktéz gynekomastie (zvétSeni prsnich z1az), snizeny vyskyt ochlupeni,
které ma spiSe zensky charakter a taktéz dochézi k poruse rustu voust.
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U klasického Klinefelterova syndromu jsou vSechny zminéné priznaky velmi vyznaceny, naopak u tzv.
mozaicismu, kdy je ¢ast bunék téla s normalni chromozomalni vybavou, je nékdy velmi obtizné tyto
priznaky zaznamenat. Nedostate¢né vyvinuti pohlavnich organu se oznacuje jako hypogonadismus,
zvétSeni prsnich z1dz u muzl je pak gynekomastie. U muzu s Klinefelterovym syndromem dochézi
diky snizené hladiné testosteronu k opozdéni puberty. Vyrazné naopak muze byt zvySeni folikulo
stimulujiciho hormonu a luteiniza¢niho hormonu. Objevit se mize opozdéni vyvoje reci, poruchy
pozornosti a poruchy uceni. V détstvi je diagnostika tohoto syndromu Casto témér nemozna,
chlapci se vyviji podobné jako stejné staré zdravé déti. Diagnoza tak byva ¢asto stanovena az v
obdobi puberty nebo v dospélosti, kdy se muz snazi pocit potomka. Typicka je také snizena
sexualni touha (libido) a neplodnest, kdy nedochéazi ke spravnému dozravani spermii.

Diagnostika Klinefelterova syndromu

V raném détstvi je diagnostika Klinefelterova syndromu velmi obtiznda. V puberté ¢i dospélosti je
mozné podle vySe uvedenych projevu ziskat pouhé podezreni, ale definitivnim prukazem je az
genetické vysetreni bunék ze vzorku tkané postizeného. Obvykle se vysetruje geneticka informace
z bilych krvinek ziskanych pri odbéru krve. Jakmile se prokéze chromozomalni vybava 47, XXY, je
diagnéza Klinefelterova syndromu jasnd. VySetreni chromozomu se odborné nazyva vySetreni
karyotypu, kdy se sleduje pocet a stavba jednotlivych chromozomu v bunice. Diagnostika se provadi
na oddéleni 1ékarské genetiky. Kromé vysSetreni karyotypu se u Klinefelterova syndromu doporucuje
provést biopsii varlat. VySetienim se pak objasni rozsah jejich poskozeni a neplodnost muze.
KlinefelterGv syndrom je v dnesni dobé mozné prokazat také prenatalné (pred narozenim ditéte) v
ramci prenatalniho screeningu z plodové vody nebo biopsii choriovych klku. Ke zjisténi
Klinefelterova syndromu timto zpusobem ale dochézi vétsinou jen ndhodné.

Lécbha Klinefelterova syndromu

Stejné tak jako u jinych genetickych poruch tento stav po narozeni postizeného ditéte nelze 1écCit. Lze
ale ovlivnit prubéh tohoto syndromu béhem zivota chlapce nebo muze. Pokud dochéazi ke
zpomalenému vyvoji sekundarnich pohlavnich znakt (rist penisu, varlat a ochlupeni), je mozné
zavedeni substitu¢ni hormonalni 1écby - aplikace testosteronu. Ta by méla také zajistit to, ze
nedojde k rstu prsnich zlaz a hlas muze bude typicky pro muzské pohlavi. Jelikoz mohou byt muzi s
Klinefelterovym syndromem infertilni (neplodni, nemohou mit vlastni déti), medicina se tak zabyva
také touto otazkou. Nutné je pouziti darcovského spermatu a nékdy také pouziti metod asistované
reprodukce. S kvalitni Ié¢bou mohou muzi s touto genetickou odchylkou vést plnohodnotny zivot
jako zdravi jedinci.

Dnesni moznosti terapie neumoznuji chorobu vylécit, ale 1écit ji, takze jsou jedinci témér bez
priznaku. Lécba zacina kolem 11 - 12 roku véku. Diky 1é¢bé se v prubéhu mésicl az let zajisti
zvySeni ochlupeni téla, zvysi se vyvoj svalll a podpori se tzv. sex-drive neboli sexualni aktivita.
Vyvoj svalstva zamezi vyvoji osteoporozy. Velky vyznam ma také psychologicky a socialni efekt, kdy
se mladi muzi citi 1épe v kolektivu svych vrstevniki. Vyvoj pohlavnich znaku tak podpori jejich
sebeveédomi. K nevyhodam lé¢by testosteronem patri vedlejsi efekt jako je zhorseni akné, rychly
sexualni vyvoj nebo zvySeni agresivity. Tyto priznaky je pak nutné monitorovat. U muzu s
poruchou uceni je pak vhodné asistované vzdélavani ¢i pomoc logopeda.

Prevence Klinefelterova syndromu

Vzhledem k tomu, zZe nezname presnou pricinu vzniku genetického defektu, neumime této genetické
poruse ani predchézet. V pripadé Klinefelterova syndromu je znama podstata, ale bohuzel ne
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pricina. X chromozom jiz prebyva v jedné z pohlavnich bunék budouciho rodice chlapce s
Klinefelterovym syndromem nebo dojde k nadbytku v prubéhu splynuti muzské a zenské pohlavni
bunky. Pro¢ se tomu déje, ale znamé neni.

Jedinou moznou prevenci je tak prenatalni diagnostika. Pri ni ale k odhaleni syndromu dochdzi jen
velmi zridka. Dulezité je ale védét, Ze Klinefelteruv syndrom neni onemocnéni, ale pouze soubor
urcitych priznaki spojenych s nadbytkem jednoho pohlavniho X chromozomu. Rada priznaki je dnes
jiz reSitelnd a chlapci s timto syndromem jsou velmi casto inteligentni a ispésni muzi.



