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Yeni seyler kesfedin ve bir seyler 6grenin.
Sorular ve cevaplar.

Amag
47-XXY Klinefelter sendromu hakkindaki bilgileri giinliik yasamla baglantili olarak

artirmak ve giincel tutmak.

Brosiir

Bu bilgilendirme brosiiri; Klinefelter sendromu hastalarina, hasta yakinlarina ve
konuyla ilgilenen kisilere yonelik dernedimizin iiyeleri tarafindan hazirlanmistr.
Hepinizi konuyla aktif olarak ilgilenmeye tesvik etmek istiyoruz. Bu soru ve cevap
brosiirii, bu durumu yasayan kisiler olarak giinliik yasamda yolunuzu bulmaniza

ve size verilen tavsiyelerin dogrulugunu degerlendirmenize yardimci olmayi
amaclamaktadr.

(iinkii ancak Klinefelter sendromunun sizin hayatinizi, cocugunuzun veya esinizin
hayatini ne sekilde etkiledigini biliyorsaniz bununla en iyi nasil basa ¢ikacaginiza ve
sizin iin neyin “dogru” ve Gnemli olduguna karar verebilirsiniz.

Verdigimiz bilgiler, mevcut tibbin saglayabildigi giivenilir bilgilere ve sendromdan
etkilenen kisilerin deneyimlerine dayanmaktadir. Bu brosiir, kesinlikle g6z atmaya
deger.

Dernek

47xxy klinefelter syndrom e. v,; etkilenen kisiler, hasta yakinlari, konuyla ilgilenen
kisiler ve danisma kurulundan gelen yardimlarla faaliyet gostermektedir. Deneyim-
lerimizi, iletisim kaynaklarimizi ve baglantida oldugumuz kisilerin bilgi birikimlerini
bir araya getiriyoruz. Bunu da iyilik ve goniilliiliik esasina dayali olarak yapmayi

seviyoruz.
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Klinefelter sendromu nedir?

Klinefelter sendromu, kromozom sayilarinda anormallikler (kromozom sayisinda
sapma) ile ortaya cikar ve erkeklerde fazladan bir X kromozomu olmasiyla karakte-
rize edilir. Klinefelter sendromunun ana semptomlari, hem sperm sayisinin azalma-
sindan hem de erkek cinsel hormonu testosteronun iiretimini saglayan testislerin
gelisimindeki bozulmadan kaynaklanir. Klinefelter sendromlu erkekler, hemen
hemen her zaman kisirdir. Klinefelter sendromunun yaklasik 500 ila 1000 kiside

bir goriilme ihtimali vardir ve nadir degildir. Erkek cinsinde en sik gdriilen genetik
bozukluktur. Almanya'da 41.000 ila 82.000 geng veya yetiskin erkekte fazladan bir X
kromozomu bulunmaktadir.

"Klinefelter sendromu" adi nereden gelir?
Klinefelter sendromu (Klinefelter-Syndrom), Amerikali bir doktor olan Dr. Harry F.
Klinefelter tarafindan ortaya ¢ikariimis ve ilk kez 1942'de kendisi ile iki meslektas
tarafindan meme geligimi goriilen erkek hastalarda sperm sayisinin biiyiik oranda
azaldigi ve bir hipofiz hormonu olan folikiil uyarict hormonun (FSH) idrardan atilimi-
nin arttigi bildiriimistir. Ancak 17 yil sonra, yani 1959'da, fazladan bir X kromozomu-
na sahip olmak, ilk defa ingiliz genetikgi Patricia A. Jacobs tarafindan bu sendromun

nedeni olarak tanimlanmistir.

Klinefelter sendromunun temelinde nasil bir
kromozom farki yer aliyor?

insanin kalitsal dzellikleri hiicre gekirdeklerinde daginik sekilde yer almaz. Bu
ozellikler kromozomlara diizenli sekilde dagilir. Her hiicre ¢ekirdeginde bunlardan
genellikle 46 tane bulunur. 44 kromozom, 22 cift kromozomdan (viicut kromozom-
lari veya otozomlar) olusur ve bunlarin 2'si cinsiyet kromozomlaridir (gonozomlar).
Erkekler tipik olarak bir X ve bir Y kromozomuna sahiptir, bu nedenle erkeklerde

46 adet XY kromozomu seti bulunurken kadinlarda 46 adet XX kromozomu seti
bulunur. Cinsiyet kromozomlari ebeveynlerden cocuda gecer. Klinefelter sendromu,
erkek cocuklarin viicut hiicrelerinde fazladan bir X kromozomu olmasi sebebiyle
ortaya ¢ikar. Bu nedenle hiicreler, genellikle 46 yerine 47 kromozom (47 XXY) icerir.
Kromozomlarin hatali dagilimi maternal yumurta olusumunda, baba sperm hiicresi

olusumunda veya déllenmeden kisa bir siire sonra meydana gelebilir.

Klinefelter Sendromu, Sebebi ve Teshisi

Kromozomlarin hatali dagilimi nasil meydana gelir?
Yanli dagilim; 6zel bir diyetle veya herhangi bir ilag kullanarak dnlenemeyen, he-
men hemen dogal yollarla veya tesadiif sonucu olusan anormalliklerden kaynaklanir.
ilgili spermin veya déllenmis yumurtanin olusumu sirasinda hiicre bolinmesi is-
lemlerinde yanlis bir dagilim meydana gelmisse fazladan bir X kromozomu babadan
veya anneden miras alinabilir.

Klinefelter sendromu ne tiir farkl sekillerde goriiliir?
Klinefelter sendromu, fazladan bir X kromozomu (47 XXY) ile karakterize edilir. Kla-
sik Klinefelter sendromu, tiim viicut hiicrelerinde fazladan bir X kromozomu oldugu
anlamina gelir. Etkilenen kisilerin %90'inda klasik Klinefelter sendromu gdriilr.
Etkilenen kisilerin %7'sinde mozaik tip bulgusu mevcuttur. Boyle bir durumda fazla-
dan bir X kromozomu sadece viicut hiicrelerinin bir kisminda bulunurken hiicrelerin
diger kisminda normal bir kromozom seti vardir (46 XY / 47 XXY). Etkilenen kisilerin
9%3'ilinde fazladan X kromozomlari mevcuttur (48 XXXY, 48 XXYY; 49 XXXXY). Bundan
sonraki kisimlarda 47 XXY kromozom setinden, yani asil Klinefelter sendromundan
bahsediyoruz.

Klinefelter sendromu nasil teshis edilir?

Klinefelter sendromunun fiziksel dzellikleri; agin boy uzunluguna kadar gidebilen
ortalama istii boy, testis hacminde azalma, viicut kil miktarinda azalma ve bazen
meme bezinde genisleme seklindedir. Genellikle kisirlik goriiliir. Klinefelter
sendromu daha ¢ok ¢ocuk sahibi olamamanin tibbi olarak a¢iklanmasi durumunda
teshis edilir. Ergenlik ve yetigkinlik doneminde hipofiz hormonlari olan FSH ve LH
seviyelerinin kandaki degerlerinin artisiyla birlikte diisiik testosteron seviyeleri
Klinefelter sendromuna isaret edebilir. Bununla birlikte Klinefelter sendromu,
sadece kromozom analizi yapilarak giivenilir sekilde teshis edilebilir. Bu muayene
genellikle insanlar iistiine calisan bir genetik laboratuvarinda yapilir. Muayene

icin az miktarda kan 6rnegi yeterlidir. Mozaik bir formun mevcut olup olmadigini
belirlemek icin oral mukoza siiriintiisii alinabilir. Sitogenetik laboratuvarinda kan /
oral mukoza hiicrelerinden yararlanarak birkag karyogram (kromozom setleri) olug-
turulur. incelenen hiicrelerde fazladan bir X kromozomu varsa Klinefelter sendromu
teshisi konulur.
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Bu sendrom ne zaman teshis edilir?

Klinefelter sendromu giiniimiizde sadece etkilenen kisilerin yaklagik %20-30'unda
teshis edilmektedir. Aksi diisiiniildiigiinde bu, etkilenen kisilerin %70'i ila 80'inin
yasamlari boyunca fazladan bir X kromozomuna sahip olduklarini bilmedikleri
anlamina gelir! Etkilenen kisilerin %20'si ila 30'unda bu sendrom yaklagik %70 ye-
tiskinlik doneminde, %20 genclik doneminde ve yalnizca yaklasik %7 ila 10 cocukluk
doneminde teshis edilmektedir.

Klinefelter sendromu dogumdan once teghis
edilebilir mi?

Klinefelter sendromu, tesadiifen dogum dncesinde amniyotik sivi ponksiyonu
(gebeligin 15.-18. haftasinda) veya koryon villus drneklemesi sirasinda (gebeligin
8.-12. haftasinda) tespit edilebilir. Klinefelter sendromu dogum dncesinde ultrason
taramasl ile teghis edilemez.

Klinefelter sendromu dogum éncesinde tesadiifen teghis edilmesi durumunda,
teshisin kapsamini tam olarak tahmin edemedikleri icin bu durum ilgili ebeveynler
icin bilyik bir belirsizlik yaratabilir. Dolayisiyla vakit kaybetmeden bir uzmana (6rn.
tiniversite hastanelerindeki insan genetigi enstitiilerinde calisan insan genetigi
uzmanina) danisilmalidir.

"Klinefelter"in dogum 6ncesinde teghis edilmesi
gebeligi sonlandirmayi gerektirir mi?

Klinefelter sendromlu erkeklerin cogu normal bir yasam siirer. Gebeligin sonlandi-
rilmasi etik acidan sorunlu bir konudur. Etkilenen kisiler ve ebeveynler kiirtajdan
uzak durmayi tercih ederler. Almanya'daki Klinefelter sendromlu erkeklerin yaklasik
%70'inin kendilerinde fazladan bir X kromozomu oldugu hakkinda herhangi bir fikri
olmadigini belirtmek isteriz. Birok hasta; pek gdze carpmayan sekilde, kendi yonet-
tikleri bir yasam siirer ve aralarinda ok cesitli meslek gruplarindan kisiler vardir.

Semptomlar ve Eslik Eden Hastaliklar

Klinefelter sendromunun semptomlari nelerdir?
Klinefelter sendromlu genc ve yetiskin erkeklerde testisler az gelismistir, yani ortalamanin
altindadir. Etkilenen kisilerdeki testis hacmi, genellikle 1ila 3 ml'dir (yaklasik olarak kiigiik
birer bilye boyundadir). Testosteronun biyiik kismi testislerde iiretildidi icin Klinefelter
sendromlu erkekler testosteron eksiklidi yasarlar. Testosteron cesitli islevlere sahiptir ve en
dnemli erkek seks hormonudur. Sperm olusumu agisindan Gnemlidir, libidoyu (cinsel arzu
veya diirtil) diizenler; ancak yag metabolizmasi, damar fonksiyonu, psikoloji, kirmizi kan
hiicrelerinin olusumu, kemik metabolizmasi, sag ve killarin uzamasi (6zellikle sakallar, go-
glisteki ve genital bolgedeki killar) gibi cok farkli alanlarda da 6neme sahiptir. Bu nedenle
testosteron eksikligi farkli organlarda / dokularda semptomlar goriilmesine neden olabilir.
Ancak bu semptomlar, Klinefelter sendromlu kisilerde cok farkl sekillerde ortaya gikabilir.
Testikiiler az gelismislik ve testosteron eksikliginin diger 6nemli sonuglarindan biri de, az
miktarda sperm iiretme veya hi¢ sperm tiretmemedir. Sonug olarak Klinefelter sendromlu
¢ogu erkegin menisinde ¢ok az miktarda sperm bulunur (oligospermi) veya hi¢ bulunmaz
(azospermi). Bu nedenle Klinefelter sendromlu erkeklerin biiyiik cogunlugu kisirdir.

Testosteron eksikliginde su semptomlar goriilebilir:

» Asir boy uzunluguna kadar gidebilen ortalama iistii boy uzunlugu

» Spermatogenezde (sperm olusumunda) azalma ve sonucunda kisirlik

» Cinsel bozukluklar (libido kaybi, erektil disfonksiyon)

» Sakallarin seyrek ¢lkmasi

» Kas kiitlesinde ve kas giiciinde azalma

» Yag dagiiminda farkllagma (6zellikle kalca bolgesinde yag birikmesi), meme
bezlerinde biiyime

» Yorgunluk, uyku problemleri, isteksizlik, strese karsi hassasiyet artisi, dikkat
eksikligi, 6zgiivende azalma, ruh halinde kétiilesme ve hatta depresyon gibi
psikolojik semptomlar

» Terleme ataklari

» Anemi

» Kemik kayb (osteoporoz)

» Prostatin biiyimesi

» Sag dokiilmesi
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Klinefelter sendromuna eslik eden herhangi bir
hastalik veya belirti var midir?

Evet. Toplumun geneline kiyasla Klinefelter sendromlu erkeklerde tip Il diyabetes
mellitus (yasa bagh diyabet), osteoporoz (kemik yogunlugunda azalma), jineko-
masti (meme bezlerinde biiyiime), depresyon, epilepsi ve tromboz olusumu riski
yiiksektir. Klinefelter sendromlu erkeklerde meme kanseri riski, 46 XY kromozomlu
erkeklere kiyasla 50 kat daha yiiksektir, ancak yine de kadinlardaki normal riskin cok
altindadir. Klinefelter sendromlu bircok erkege dmiirleri boyunca teshis konulmadigi
icin testosteron eksikliginin tibbi sonuglari genellikle ciddi diizeyde degildir. Bu,
ayni zamanda Klinefelter sendromunun neden oldugu ciddi saglik sorunlarinin
kuraldan ziyade istisna oldugunu gdstermektedir.

Klinefelter sendromu ile baglantili olarak hangi
psikolojik durumlar gozlemlenir?

Klinefelter sendromunda tibbi bakimin ana odag, genellikle testosteron eksikligi,
kemik sagligi veya iireme yeterliligi gibi fiziksel nitelikteki klinik konulardir. Bunun-
|a birlikte Klinefelter sendromunun huyu, kisiligi ve zihinsel saghdi etkileyebilecegi-
ne dair kanitlar da vardir.

Teorik agidan bu noktada testesteron eksikliginin beyin iizerindeki etkileri ile konul-
mus bir teghisin yarattigi psikolojik sonuglar arasindaki ayrimi iyi yapmak dnemlidir.
Ancak pratikte bu ikisi her zaman kolayca ayirt edilemez. Diger insanlarca maruz
kalinan damgalanma ve Klinefelter sendromlu erkeklerin geleceklerini planlarken
¢ocuk sahibi olma arzusu olan bir aile kurmalari, bunun ise ancak ciddi diizeyde tibbi
cabalarla gerceklesme ihtimali belirli bir risk faktorii olusturmaktadir. Testosteron
eksikligi de kendi basina ruh hali iizerinde etki yaratabilir.

Cocukluk ve ergenlik doneminde genellikle dikkat bozuklugu, bazen de diirtiisellik
artisi (DEHB) olarak ortaya cikar. Ayrica dil ve konusma bozukluklari, okuma ve /
veya yazma ile ilgili sorunlar (okuma ve yazma bozukluklar) siklikla goriiliir. Bazi
durumlarda mevcut dil ve konusma bozukluklarinin, beynin ilgili alanlarinin gdzle
goriiliir sekilde farkli disa vurumu sebebiyle daha iyi bir gorsel kabiliyete sahip
olunduguna dair gdstergeler vardir. Bu da hedeflenen ilginin artmasi ve ayrintilara
ozellikle ilgi gosterilmesi seklinde yansir. Klinefelter sendromlu erkek ¢ocuklarin bu

Semptomlar ve Eslik Eden Hastaliklar

durumu ¢ocukluk ¢aglarinda bazen otistik davraniglar seklinde ortaya ¢ikan davra-
niglariyla fark edilir. Ancak bu davraniglar, otizm spektrum bozuklugunda oldugu
kadar belirgin degildir. Bunlar temel olarak insanlardan uzak durma, akranlarla
etkilesime daha az ilgi ve detaylara dzel bir tutku gdsterme seklinde karakterize
edilen davraniglardir.

Bazen KS'li genc ve yetiskin erkekler kararlilikla hedeflerine ilerlemekte zorlanirlar
ve motivasyonlari azalir. Motivasyondaki bu azalma, egitim - 6gretim ve is hayatla-
rinda belirlenen hedeflere ulasmaya calisirlarken net sekilde fark edilebilir.

Ergenlikte ve yetiskinlikte depresyon yaygin olarak gdriiliir. Daha ciddi akil hastalik-
lar (6rn. psikozlar), KS'li kisilerde toplumun genelinde goriilenden biraz daha yaygin
olabilir.

Mutlulugu ve ruh halini etkileyebilecek bir diger faktdr de bagkalariyla sosyal
etkilesimdir. Bu konuyla ilgili olarak Klinefelter sendromlu erkeklerin bazen kendi ve
diger kisilerin duygularini dogru sekilde kavramada ve yorumlamada zorluk cektigi
goriiliir. Dolayisiyla bagkalarinin dzellikle nahos veya sinir bozucu yiiz ifadeleri ya da
sen tonlari pek dogru sekilde algilanmaz. Bu da bazen sosyal etkilesimde sorunlar
yaratabilir, ¢linkii baskalarinin ruh halini anlayamama ve béylece bunlara gore

cevap verememe yanlig anlamalara ve kizginliga neden olabilir.



Tedavi

Kromozom anomalisi diizeltilebilir mi?

Hayir. Mevcut XXY kromozom setini degistirmenin imkani yoktur.

Hormon tedauvisi ile Klinefelter sendromunun
semptomlarina nasil karsi konulabilir?

Testosteron eksikligi, testosteron replasman tedavisi ile tedavi edilir. Seceneklerden
biri, karin bdlgesine her sabah veya her aksam bir testosteron jeli siirmektir. Bircok
hasta bu kullanim seceneginden ¢ok memnun kalir, ¢iinkii bu tedaviyle normal
araliktaki testosteron seviyelerine giivenilir sekilde ulasilir. Diger bir secenek,
testosteron flasteri kullanmaktir. Ancak, bircok hasta bu flasterleri kullanirken

cilt tahrisi yagadiklarini bildirirler. Baska bir tedavi secenegi de, sirnga yardimiyla
ornegdin uyluk bdlgesinden testosteron enantatin depo enjeksiyon yapilmasidir.
Normal testosteron seviyesini korumak icin yilda 4 enjeksiyon yeterlidir. Bu enjek-
siyonlarin dezavantaji, testosteronun yiiksek konsantrasyonlarda olmasi ve bircok
hasta tarafindan rahatsiz edici olarak bildirilen seviye dalgalanmalari yasatmasidir.
Testosteron replasman tedavisine ergenlikten itibaren baslanmalidir. Zamanlama ve
doz; ergen kisi, ebeveynler ve doktorun birlikte yapacagi gériismede kararlastinima-
Iidir. Klinefelter sendromunun teshisi heniiz ergenlikten sonra konulursa testosteron
replasmaninin bir an dnce baslayabilmesi icin her durumda endokrinoloji uzmanina
danisiimalidir. Bazi hastalar, testosteron replasmanina digerlerinden daha net
sekilde yanit verirler.

Ayrica Klinefelter sendromlu erkeklerde genellikle D vitamini eksikligi goriilir.

Bu nedenle genclerde ve yetiskinlerde D vitamini seviyesi diizenli olarak kontrol
edilmelidir. Ozellikle "giinessiz gecen" kis aylarinda tedaviyi uygulayan doktora
danigilarak D vitamini replasmani (D vitamini tabletleri alinmasi) saglanmalidir. D
vitamini replasmani, kemik metabolizmasi icin onemlidir.

Testosteron tedavisine baglanmazsa veya tibbi anlas-
ma olmadan iptal edilirse neler olabilir?

Doktor tarafindan testosteron tedavisine ne zaman baglanacagi doktor (6rn. Endok-
rinolog) tarafindan belirlenir ve diizenlenir. Tedavi mutlaka doktorun talimatlarina
gore diizenli sekilde uygulanmalidir. Klinefelter sendromlu geng veya yetigkin bir er-
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kegin iyiligi icin zamaninda ve diizenli tedavi uygulamak 6nemlidir. Bir erkek cocuk
tedavisini heniiz kendi basina siirdiiremiyorsa tedavinin sorunsuzca uygulanmasin-
dan ebeveynler olarak siz sorumlu olursunuz. Testosteron tedavisi doktor tarafindan
recete edildigi sekilde uygulanmazsa, dzellikle bilyime asamasinda saglik agisindan
uzun vadede ciddi sonuglara yol acabilir.

Testosteron tedavisi olmadan 46 XY kromozomlu erkeklere kiyasla cinsel arzu (libi-
do) diisiiktiir. Testosteron beyni de etkiledigi icin bu hormonun eksikligi depresyonu
ve diger zihinsel saglik sorunlarini da artirabilir. Ayrica, Klinefelter sendromlu geng
veya yetiskin bir erkegin kemik metabolizmasi gibi diger metabolik siirecler icin de
hormona ihtiyac vardr.

Testosteron tedavisi oncesinde ve sirasinda yapiimasi
gereken onemli muayeneler nelerdir?

Testosteron tedavisine baglamadan dnce endokrinologdan (hormon doktoru) gori-
niilmelidir. Endokrinolog tarafindan kan drnegi alinarak hormon degerleri 6liliir.
Alinan drnekler daha sonra uygulanacak testosteron tedavisi icin karsilastirmali
degerler olusturarak tedaviye yardimci olur.

Testosteron tedavisine baslandiktan sonra doktor, semptomlarin seyrini deger-
lendirmek ve olasi yan etkileri belirlemek icin tedavinin seyrini diizenli araliklarla
izleyecektir. Tiim ilaglarda gibi testosteron replasmaninin da yan etkileri olabilir,
ancak bu yan etkiler herkeste goriilmeyebilir. Ornegin kan degerlerinde degisiklikler
veya prostatta biiyiime meydana gelebilir. Bu nedenle doktor dnce preparatin iyi
sekilde tolere edilip edilmedigini ve her seyden énce semptomlarin ortadan kalkip
kalkmadigini soracaktir. Prostat kontroliine ek olarak diizenli olarak kan testleri
(6zellikle testosteron degerleri, kan dederleri, kan yagi ve kan sekeri degerleri, D
vitamini seviyesi) yapiimalidir. Testosteron tedavisi dmiir boyu siirer ve verilen doz
doktor tarafindan zaman zaman degistirilebilir.

Kemik yogunlugu 6l¢imii nedir?

Kemik yogunlugu dl¢iimii (osteodensitometri olarak da bilinir), bir kisinin kemik
yogunlugunun belirlenmesini miimkiin kilan bir muayenedir. Testosteron eksikligi,
kemik yogunlugunda hafif veya ciddi diizeyde azalmaya (osteopeni / osteoporoz)
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yol acabilir. Kemik yogunlugunun azaldigi tespit edilen kisilerde kemiklerin kinlmasi
riski artabilir. Diizenli egzersiz, normal D vitamini diizeyi, yeterli kalsiyum alimi ve
diizenli testosteron tedavisi, kemik yogunlugunu artirmak icin dnemli faktdrlerdir.
Teshis konuldugu zaman ve siire¢ sirasinda ara sira kemik yogunlugu dl¢iimii ya-
pilmalidir. Kemik yogunlugu dl¢iimii hastanede, ortopedi kliniginde veya radyolog
kliniginde yapilabilir. Tiim prosediir agrisizdir ve yaklasik on dakika siirer. Radyasyo-

na maruziyet dnemsiz diizeydedir.

Bagka hangi dnlemler alinabilir?

Ek olarak yapilan sportif faaliyetler, sadece kemik yogunlugunu ve stabilitesini
iyilestirmeye yardima olmakla kalmaz, ayni zamanda dider tiim insanlarda oldugu
gibi fiziksel ve zihinsel saglik iizerinde de olumlu etkilere sahiptir.

Duygusal zorluklari dnlemek veya azaltmak iizere psikolojik destek almak etkilenen
kisiler veya aile yakinlari icin yararli olabilir. Meme bezlerinde genisleme (jineko-
masti) meydana gelirse cerrahi miidahale yapilabilir. Testis boyutundaki kiigiilme
kisinin kendine duydugu saygiyi veya 6z giiveni olumsuz etkiliyorsa testis implan-
tasyonu diisiinilebilir. Bu testis implantlar yiiksek diizeyde polimerize silikondan
yapilmistir. Bunlarin icerisinde jel bulunmaz ve implante edilmeleri kolaydir. Bunun
maliyeti genellikle saglik sigortasi sirketleri tarafindan karsilanir.

Psikotropik ilaclar atomoksetin metilfenidat (ADD / DEHB
ilac) alirken nelere dikkat edilmelidir?

Klinefelter sendromunda siklikla, hiperaktiviteye eslik eden veya hiperaktivite olma-
dan goriilen dikkat eksikligi bozuklugu teshisi konulur. Bdyle bir durumda davranis
terapisi yaklagimlarina ek olarak psikotropik ilaclar (genellikle uyaricilar veya ADD /
DEHB olarak da bilinen ilaglar) da yardima olabilir.

Uygun teshisin konulmasl, planlanmasi ve uygulanmasi i¢in cocuk ve ergen psikiyat-
risi ve psikoterapisi uzmaniyla iletisime gecilmesi dnerilir. Dikkat bozuklugu, ilagla
tedavi edilirken takip muayeneleri ciddiye alinmalidur.
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Dogumda goriilen ve Klinefelter sendromuna isaret eden
fiziksel 6zellikler var midir?

Klinefelter sendromlu erkek cocuklar genellikle dogumda olduk¢a normal bir gelisim
gosterirler ve diger genglerden farkli degildirler. Ayni zamanda nadiren gériilen
inmemis testis veya hipospadias (iiretranin hatal geligimi), Klinefelter sendromuna
isaret edebilir. Ancak Klinefelter sendromu olmayan ¢ocuklarda da inmemis testisler
ve hipospadias goriilebilir.

Klinefelter sendromlu ¢ocuklarin hepsi ayni sekilde
mi gelisir?

Klinefelter sendromlu erkek ¢ocuklarin gelisimi hakkinda genel bir agiklama
yapilamaz. Bazi erkek cocuklarin gelismesinde pek dikkate deger bir sey olmasa da
(etkilenen kisilerin cogu belli olmadigi icin) etkilenen kisilerin bazilarinin 6grenim
hayatlarinda sorunlar ortaya ¢ikar (drn. konsantrasyon problemleri, 6grenme
problemleri, okumada ve hecelemede bozukluklar, diirtiisellikte artis). Su anda bu
alt grupta gériilen bu tiir sorunlarin nedeni bilinmemektedir. Ornegin mevcut olan
fazladan X kromozomunun baba veya anne kdkeni tartisilmaktadir.

Klinefelter sendromlu bir cocugun gelisimi nasil olur?
Klinefelter sendromunun belirtileri cocuklukta pek belirgin degildir. 4 veya 5
yasindan itibaren dzellikle bacaklarda goriilen ve testosteron eksikliginin bir sonucu
olmayan boy artigi meydana gelebilir. Bu erkek cocuklar, digerlerinden daha sakin ve
pasif olabilirler. Kardeglerine kiyasla asilik donemi daha az belirgindir. Cocukluktaki
biiyiime, akranlarindan biraz daha hizlidir ve yetiskinlikteki boyu toplumun genel
ortalamasinin biraz iizerindedir.

Hangi bilissel bozukluklar ortaya cikabilir?

Teshisi erken yasta konan ¢ok sayida erkek cocukta dil ve konugma gelisiminde gecikme
veya daha sonraki ddrenim hayatinda zorlanmalar gdriilebilir. Okuma ve heceleme
bozukluklari veya konsantre olmada zorlanma ve motivasyon eksiklii siklikla goriiliir.
Bu durumdaki cocuklara konusma terapisi, mesleki terapi veya dzel derslerle terapétik
destek verilmesi dnemlidir. Daha ciddi durumlarda kisinin okuldaki eksikliklerin telaf
edilmesini talep etmek izere dgretmenlerle de konusulmalidir.
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Klinefelter sendromu teshisi konulan ¢ocuklar
zihinsel engelli midir?

Almanya'da cocuklar ve ergenlerdeki zihinsel engellilik sikhginin yaklagik %1,8
oldugu tahmin edilmektedir. Buna kiyasla Klinefelter sendromlu kisilerde zihinsel
engellilik riski sadece biraz daha yiiksektir. Ozellikle nadir yapilara (48 XXXY, 48
XXYY; 49-XXXXY) sahip sendromdan etkilenen kisiler icin engellilik olasiligi daha
yiiksektir ve bu risk her ilave X kromozomu ile birlikte artar. Mevcut bilgilere gére
Klinefelter sendromlu erkek cocuklarin ve yetiskin erkeklerin biiyiik cogunlugunun
genel zekasl, kardeslerinin zeka seviyelerinin sadece biraz altindadir. Ancak dil ve
konugma performansinda (sozel 1Q) kismi zayiflik nispeten yaygindr.

Hangi motor bozukluklari ortaya ¢ikabilir?

Klinefelter sendromlu bazi erkek cocuklarda motor gelisiminde hafif gecikme gorii-
liir. Oturma, emekleme ve yiiriime biraz daha ge¢ 6grenilir. Bazi yetiskin erkeklerde
ise sakarlik gdriilebilir.

Oglumun egitiminden sorumlu kisileri Klinefelter
sendromu hakkinda bilgilendirmeli miyim?

Temel olarak ebeveynler anaokulu veya okul 6gretmenlerini bu sendrom hakkinda
bilgilendirmek isteyip istemediklerine kendileri karar vermelidir. Cogu 6gretmenin
/ egitimcinin Klinefelter sendromuna asina olmamasi nedeniyle kendilerine sadece
bu sendromdan bahsedilmesi bir sey yapmalari iin yeterli olmayacaktir. Cocugun
gereksiz sekilde damgalanmaya maruz kalmamasi icin dgretmenleri en bastan
bilgilendirmeyi dnermiyoruz. Eger cocugunuzun 6nemli sorunlar yasamasina neden
olabilecek ciddi 6grenme problemleri boy gosterirse telafi talep etmek icin dgret-
menlerle giiven ortami olusturarak konusmaniz gerekir.

Klinefelter sendromu ergenlik doneminde nasil bir
etkiye sahiptir?

Tedavi edilmedigi takdirde Klinefelter sendromlu erkek ¢ocuklarda ergenlik geci-
kebilir ve cocugun ergenligi ayni yastaki diger erkek cocuklardan daha zor gegebilir.
Belirgin diizeyde utangaclik, giivensizlik, diisiik libido ve erkeklik farkindaliginin
azalmasi zihinsel sorunlara ve toplumdan soyutlanmaya yol acabilir. Etkilenen kisile-
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rin bircogunda testosteron iiretimi (eksik bicimde ilerleyen) ergenlik doneminde
kaybolurken gercek anlamda testosteron eksikligi etkilenen kisilerin cogunda ancak
otuzlu yaslardayken goriiliir. Ergenlik doneminde testosteron eksikliginin belirtileri,
ses degisiminin hi¢ gerceklesmemesi seklinde olabilir. Klinefelter sendromlu
erkeklerde penis normal boyutlara ulasabilse de testisler genellikle kiiciik birer bilye
boyutundadir. Testosteron eksikliginden dolay biiyiime plaklarinin biiyiimesi za-
manla olmasi gerektidi gibi durmaz ve boylece etkilenen kisiler genellikle nispeten
uzun bacaklarla ortalamanin iizerinde boya sahip olabilirler. Sakal gkmamasi veya
sakalin az ¢lkmasi fark edilebilir diizeyde olur. Genital bdlge ve koltuk alti killan
ortalamaya gore daha azdr.

Testosteron eksikligi ostradiolde artisa yol actigi icin semptomdan etkilenen
kisilerin yaklasik %38'inde meme bezi genislemesi (jinekomasti) goriiliir. Kaslar
genellikle ¢ok giiclii olur ve kalca bélgesinde yag birikimi artar.

Bliylime plaklari nedir ve bunlarin testosteron ile
nasil bir baglantisi vardir?

insanlar kemikleri tamamen gelismis sekilde dogmazlar. Daha ziyade embriyonik
geligim sirasinda merkezinde bir kemik cekirdedi iceren, cubuk seklinde kikirdak bir
yapi gelismig olur. Kemik maddesi, bu birincil kemik cekirdeginden yavas yavas ki-
kirdagin katman katman azalmasi ve ayni anda kemik olusumu yoluyla olusur. Daha
sonra kan damarlari kemiklerin ug bélgesine kadar (epifiz) filizlenir. Ardindan epifiz
bdlgesinde ikinci (ikincil) bir kemik cekirdedi olusur. Bu ikincil kemik cekirdekleri,
genellikle ancak dogum sirasinda epifiz boslugunu doldurur.

Dogum sirasinda kemik kalinligindaki ve uzunlugundaki artig heniiz tamamlanma-
migtir. Eklem kikirdag ile kapli epifizler ve kemik safti arasinda kikirdakli bir bosluk
olan epifiz plagi vardir. Kemiklerin ug kisimlarindaki bu plaktan itibaren kemik
uzunlugu daha da artmaya baslar. Bu yiizden onlara biiyiime plaklari da denir. Yas
ilerledikge diyafiz ve epifiz daha uzun ve daha giiglii hale gelir. Biiyiime plaklari
yaklasik olarak 20'li yaslarda kemiklesmis olur. Epifiz plagi kapandidi zaman uzama
islemi sonlanir.
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Biiyiimenin kendisi, biiyiime hormonu olan STH (somatotropik hormon) tarafindan
kontrol edilir. Bu hormon, ergenligin sonuna kadar viicutta salinmaya devam eder.
Biiyiime hormonunun, seks hormonlari olan testosteron ve dstrojen ile bir araya gel-
mesi ergenligin baslangicinda hizla biiyiimeye acar. Biiyiime hormonundaki hormon
seviyesinin azalmasi ile bu siire¢ yavaslar. Son olarak biiyiime plaklari ince bir ¢izgi
olusturacak sekilde birbirine yaklagir.

Biiyime durmazsa bunun nedeni, ergen kisinin az miktarda testosteron iiretmesi
olabilir. Klinefelter sendromu konusunda uzmanlasmis doktorlar, boy artisinin
mevcut boya oraninin yiizdesel olarak ne kadar olacagini erken bir asamada deger-
lendirebilirler. Ergenlik doneminde testosteronun erkenden verilmesi, kemiklerin
biiyiime plaklarinin erken kapanmasina yardima olur ve aslinda ulagiimasi miimkiin
olan boya ulasilamaz.

Bunun carpik diglerle bir baglantisi var midir?

Dis anomalileri genetik bir hastaligin teshisine yonelik gosterge olusturabilir.
Klinefelter sendromlu erkek cocuklarda anormal dis ve cene semptomlari daha sik
goriilmektedir. Bir erkek cocukta taurodontizm varsa Klinefelter sendromu olasiligi
da yiiksektir. Dis hekimlerine bu konuda biiyiik bir sorumluluk diigmektedir. Dig
degerlendirmesi sanildigindan daha énemlidir, ¢linkii bu sayede teshis konulmamis

Klinefelter sendromlu erkeklerin sayisinin azalmasini saglar.

Evlilik, Cinsellik ve Cocuk Sahibi Olma istegi

Klinefelter sendromunun ilk cinsel deneyimler
tizerindeki etkisi nedir?

Klinefelter sendromu, geng erkeklerde testosteron seviyelerinin diismesine neden
olur. Testosterondaki bu azalma bir yandan karsi cinse yonelik utangaglik hissine yol
acabilir, ayrica libidoyu (cinsel istek) da azaltabilir. Genel itibariyle cinsel perfor-
mans (gii¢) azalir ve siklikla erektil disfonksiyon (erekte olamama veya ereksiyonu
siirdiirememe) ortaya ¢ikar. Bu nedenle geng erkeklerin cinsel geligimlerinde Kline-
felter sendromundan etkilenme egilimi gdsterirler. Klinefelter sendromunun teshisi
cinsel yonelimi higbir sekilde etkilemez. Testosteron tedavisi genellikle libidoda ve
cinsel giicte artisa yol acar.

Klinefelter sendromlu erkeklerin iligki yasamasi ve
evlenmesi miimkin midr?

Klinefelter sendromlu erkekler, karsi cinsle mutlu birliktelikler kurabilir ve elbette
evlenebilirler. Kurduklar birliktelik veya evliliklerin Klinefelter sendromu olmayan
erkeklere kiyasla daha iyi ya da daha koti oldugu soylenemez. Ancak ¢ocuk sahibi
olma arzusunun yerine getirilememesi iligki iizerinde yiik olugturabilir. Almanya'da-
ki iftlerin yaklasik %15'i istemedikleri halde cocuk sahibi olamamaktadirlar ve
ayni durumda cok sayida cift vardir. Psikolojik danisma merkezleri ve dogurganlik
merkezleri de dahil olmak iizere cesitli destek imkanlar mevcuttur.

0glumda veya bende kisirlik var mi?

Klasik Klinefelter sendromlu erkeklerde cogunlukla (>%90) azospermi goriildigi
icin, yani menilerinde sperm bulunmadigi icin kisirdirlar. Bilimsel bilgilere gore
yaklasik olarak 12-14 yaslarindaki Klinefelter sendromlu erkek cocuklarda sperma-
togenez olasiligi hala mevcuttur, boylece menilerinde hala bir miktar sperm mevcut
olabilir (oligospermi).

Ek olarak 46 XY / 47 XXY mozaik formda kromozoma sahip erkeklerin menisinde bir
miktar sperm bulunmasi olasiligi daha yiiksektir. Kiside azospermi olup olmadigi
iiroloji uzmani tarafindan yapilacak muayene (spermiogram) sonucunda belirlenir.
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Spermiyogram nedir?

Menide (sperma) sperm olup olmadigini ve ne miktarda sperm oldugunu ortaya
¢ikarmak icin spermiogram uygulanir. Bu muayene bir iirolojik kliniginde yapilir. Bu
konuda tavsiye almak isteyen kisi, kilitleyebilecegi tek kisilik bir odada mastiirbas-
yon yaparak meni drnegi vermeli ve daha sonra laboratuvarda menide sperm olup
olmadigi incelenmelidir. Oligospermi spermin az miktarda bulunmasi, azospermi ise
hi¢ sperm bulunmamasi anlamina gelir.

Klinefelter sendromlu erkeklerin yine de biyolojik
cocuklarr olabilir mi?

Yeni tibbi iireme ydntemleri, 6zellikle de intrasitoplazmik sperm enjeksiyonu
(ICSI) yontemi ve daha once uygulanan sperm ekstraksiyonu (TESE) ile Klinefelter
sendromlu erkeklerin cocuk sahibi olabilmelerini saglamistir. Ama yine de eldeki
sayllar, Klinefelter sendromunda basar sansinin genel olarak degerlendirmesine
izin vermeyecek kadar azdir.
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Testikiiler Sperm Ekstraksiyonu (TESE) nedir?

Etkilenen kisilerin cogunun menisinde sperm olmamasina ragmen testikiiler dokuda
fonksiyonel sperm mevcut olabilir. TESE (testis sperm ekstraksiyonunun kisaltmasi)
veya Mikro TESE, genellikle genel anestezi uygulanarak yapilan testis cerrahisidir.
Bu operasyonda testisten ¢ok kiiciik doku drnekleri (testis biyopsileri) alinir ve sonra
mikroskop kullanilarak sperm mevcudiyeti agisindan incelenir. Sperm bulunmasi
durumunda bu spermler -196°C'de dondurularak saklanir ve daha sonra intrasitop-
lazmik sperm enjeksiyonu (ICSI) yontemi ile aile planlamasi igin kullanilabilir. ICSI,
¢Ozdiirilmiis bir sperm hiicresinin laboratuar incelemesine alinan kisinin eginin
daha once alinmis yumurtasina dogrudan enjekte edildigi yapay bir dolleme yonte-
midir. Bu suni déllemeden sonra ddllenmis yumurta partnerin rahmine yerlestirilir.
Bu yapay olarak déllenmis yumurta hiicresi, rahme normal sekilde déllenmig bir
yumurta hiicresi gibi tutunursa gebelik baglar. Ancak giinimiizde sadece her 4-5
kiside bir kisiye yapilan ICSI implantasyonu girisimi bagarili olmustur.

TESE'de nelere dikkat edilmelidir?

TESE ihtimali, ebeveynlere ve erkek cocuklara olabildigince erken yasta aciklanma-
lidir, ¢iinkii yas ilerlememigken ve kisinin kendi testosteron iretiminden faydalani-

labiliyorken bu tiir bir cerrahi 6nlem daha basarili olabilir. TESE uygulamasi mutlaka
testosteron tedavisine baglamadan dnce gerceklestirilmelidir, ¢iinkii testosteron
tedavisi sperm iiretimini durdurur ve bu nedenle menide sperm bulunma sansi
azalir. Cogu erkek cocuk, heniiz cocuk sahibi olmay! diisiinemeyecek kadar kiigiik
oldugundan ebeveynler dngoriilii davranmali ve yas ilerlemekte olan ogullarinin
gelecegini diisiinerek hareket etmeli, cocuguna konuyla ilgili mutlaka bilgi vermeli
ve konuyu anlamasini saglamalidir. TESE'nin erken yasta uygulanmasi sayesinde 0g-
lunuzun gelecekte kendi biyolojik cocugunun babasi olabilme sansi artar. 0glunuz
biiyiidiigiinde dondurulmus spermin ICSl icin kullanilip kullaniimayacagina karar
verilebilir. Boylece ebeveynler, ogullarinin yetiskinlik donemi iizerinde ciddi etkileri
olacak dnemli bir karar almis olurlar. Yetiskinlik caginda TESE uygulamasinda bagari
sansi onemli dl¢lide daha diisiiktiir, ancak ocuk sahibi olmak isteniyorsa yine de
uzman bir doktora danisilabilir.

TESE / 1CSI uygulamasinin masraflari kimin tarafindan
karsilanir?

Genellikle TESE (veya Mikro TESE) yasal saglik sigortasi sirketleri tarafindan dstlenilir.
Ancak ddeyeceginiz pay yine de 500-1.000 Euro arasinda olur. Yasal saglik sigortasi
sirketlerinin codu 3 adet ICSI tedavisinin yaklasik %50'sini karsilarlarken tedavinin
9%100'tinii kargilayan bazi saglik sigortasi sirketleri de vardir.

Klinefelter sendromlu erkeklerin biyolojik ogullarinda
da Klinefelter sendromu goriiltir mi?

Son ¢alismalar (6rn. Greco ve ark. Hum Reprod, 2013), Klinefelter sendromlu
erkeklerin biyolojik cocuklarinin fazladan bir X kromozomuna sahip olmadiklarini
(TESE yoluyla alinan meni 6rnegi sonucunda) ve bu nedenle Klinefelter sendromlu
olmadiklarini gostermektedir. Bu alandaki arastirmalar heniiz baglangi¢ asamasinda
oldugu ve vaka sayisi nispeten az oldugu icin su anda genelgecer bilgiler saglanama-
maktadir.

Cocuk sahibi olma istegini karsilayabilecek alternatif-
ler var midir?

Meniden veya TESE yoluyla fonksiyonel sperm hiicreleri elde edilemezse biyolojik
cocuk sahibi olma olasiligi yoktur. Bununla birlikte cocuk sahibi olma arzusunu yeri-
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ne getirmek icin alternatif yontemler mevcuttur. Ornegin esten alinan yumurtanin
dondr sperm (yabana sperm) ile dollenmesi miimkiindiir. Bu yontem, ayni zamanda
iireme saglgi merkezlerinde gerceklestirilen yapay bir iireme yontemidir.

Ayrica evlat edinme veya manevi evlat kabullenme ihtimalleri de mevcuttur.
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Goriigler

Bunu ogluma ne zaman ve nasil agiklamaliyim?

Bircok ebeveyn, ogullarina Klinefelter sendromu oldugunu nasil ve ne zaman
agiklamasi gerektigini pek bilmez. Erken ¢ocukluk doneminde mi, okul ¢caginda mi,
yoksa ergenlige giriste mi? Tecriibelerimize dayanarak ifade ediyoruz: Oglunuzla bu
konulari ne kadar erken konusursaniz, onunla o kadar dogal bir iliski kurabilirsiniz ve
dolayisiyla boyle bir durumun iistesinden gelmek daha az zahmetli hale gelir. Tabii
ki erkek cocugun yasi ve olgunluk diizeyi dikkate alinarak onunla konusulmalidir.
Asagida yer alan ve deneyimli bir doktorun erkek cocuklara (12 ila 15 yaslari ara-
sinda) 6zel durumlarini hassas bir sekilde anlatmak icin kendi kliniginde kullandigi
mektup size yardimai olabilir. Bu katkiyr dogrudan Schorpp Bey'e yapan Dr. Achim
Wiisthof'a tegekkiir ediyoruz.

Sevgili Max, kan testlerinin sonuglarini bugiin laboratuvardan teslim aldim. Artik sana
testislerinin ve penisinin neden arkadaslarininkinden daha kiigiik oldugunu aiklaya-
bilirim. Viicudundaki hiicrelerde her 500 erkekte bir gdriilen sekilde farkli bir dzellik

var. Sende Klinefelter sendromu oldugunu teshis ettik. Bu sendrom "Kleinfelter" olarak
telaffuz edilir ve bazi erkeklerin testislerinde yeterli biiyiime gerceklesmedigini ortaya
¢ikaran Kuzey Amerikali bir doktorun adidir. Daha sonra diger arastirmacilar, bu kisilerde
fazladan bir X kromozomu oldugunu kesfetmislerdir.

Bu ne anlama gelir? Viicudumuz, tuglalardan yapilmis bir ev gibi milyonlarca hiicreden
olusur. Beyaz kan hiicrelerinden kas liflerine kadar viicuttaki her bir hiicrenin, yani
kromozomlarin belli bir yapisal plani vardir. Bu genlerde gozlerin mavi veya kahverengi
olup olmayacagt, burnun sivri veya kavisli olup olmayacagy, kisinin kel kalip kalmayacag
hakkinda genetik bilgiler bulunur. Her hiicrede X ve Y adi verilen iki cinsiyet kromozomu
bulunan 46 kromozom vardir.

Bir bebegin olusumu sirasinda tiim kromozomlarinin yarisi anneden, diger yansi ise baba-
dan gelir. Erkeklerin sperm hiicrelerinde X veya Y kromozomlari vardir, anne yumurta hiic-
resinde her zaman sadece X kromozomu vardir. Babadan gelen X kromozomu, annedeki
Xkromozomu ile bir araya geldiginde kiz; X ve Y kromozomlari bir araya geldiginde ise
erkek diinyaya gelir. Ancak istisnai durumlarda 47 XXY seklinde ii¢ cinsiyet kromozomu bir
araya gelir ve Klinefelter sendromlu bir erkegin diinyaya gelmesine sebep olur.
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Fazladan bir X kromozomu olan bir erkek, 46 XY kromozom seti olana kiyasla daha fazla
"disi" degildir. Ayrica, bu kromozomun getirdigi ozellikler de sizi hasta etmez ve bu sekilde
de 100 yasina kadar yasayabilirsiniz. Klinefelter sendromlu bazi erkek ocuklar konusmayi
biraz daha ge¢ dgrenirler ve okul hayati onlar icin o kadar kolay degildir. Ancak ¢ogunda
genellikle uzun boylu olmalarinin haricinde hicbir degisiklik fark edilmez.

Bununla birlikte tiim Klinefelter sendromlu geng erkeklerin sorun yasadigi konu ise testis
gelisimi sorunudur. Genellikle testisler, ergenligin baslangici olan 11, 12 veya 13 yasinda
biiyiimeye baslar. Testisler viicudu doniistiiren erkek seks hormonu olan testosteron
iiretir. Boylece genital bolgede, koltuk altlarinda ve yiizde killar uzar, penis biiyiir ve ses
kalinlagir. Bununla birlikte testislerde iireme icin sperm hiicreleri olugur.

Klinefelter sendromlu bircok erkek cocuk, basta yeterli testosteronu iirettikleri icin fiziksel
acidan akranlarindan neredeyse hicbir farklilik gostermez. Ancak testisler kiiciik kalir ve
bazen penis de cok yavas gelisir. Bazi kisilerin meme bezlerinde sisme goriliir. Sevgili Max,
sen de zaten bu nedenlerle bana geldin.

47 XXY Klinefelter kromozom setine sahip oldugunu ve testosteron seviyenin biraz diisiik
oldugunu belirledik. Bu yiizden bir testosteron tedavisine baglamani tavsiye etmek
istiyorum. Bu tedavi viicuduna sinngayla sivi enjekte edilerek, jel siiriilerek, flaster veya
kapsiil yardimiyla uygulanabilir. Bu tedavi ydntemleri sayesinde ergenlik gelisimini
normallestirebiliriz.

Ne yazik ki tedavi edemedigimiz tek sey testis bozuklugudur. Testislerin biiyiik intimalle
sperm hiicresi iiretecek kapasiteye sahip degil. Gelecekte kendi biyolojik cocuguna sahip
olamayacak olmanin hog bir durum olmadigini cok iyi tahmin edebiliyorum. Ancak belki
de 0 zamana kadar tibbi arastirmalar ilerler ve bu soruna daha farkli ¢oziimler bulunur.
Giiniimiizde bile baz erkek cocuklardan birkag sperm hiicresi aliniyor ve bu hiicreler daha
sonra ¢ocuk sahibi oluncaya kadar 6zel dondurucularda saklanabiliyor.

Testosteron tedavisi bu sperm hiicrelerine zarar verir ve bu nedenle bu tiir hiicrelerin
olusup olusmadiginin arastirilmasi hormon tedavisinden dnce yapiimalidir. Testosteron
yardimiyla ergenlik senin icin kesinlikle tamamen normal sekilde gececektir. Penisin bii-
ylyecek, bir kiz arkadagin olabilecek ve onunla seks yapabileceksin. Kiigiik testislere sahip

Gorisler

25

olmak disinda diger geng erkeklerden farkli olmayacaksin. Tedavinin amaci bu ve tedavi
kesinlikle ise yariyor. Sana bunun sziinii verebilirim. Bununla ilgili sormak istedigin
herhangi bir sey olursa bunu bir sonraki uygulama randevumuzda ayrintili olarak goriige-
biliriz. 0 zamana kadar kendine iyi bak. boktorun Dr. Achim Wiisthof, Hamburg Endokrinoloji Merkezi

Dogru doktoru nasil bulabilirim?

Cocuklukta Klinefelter sendromuna dair ilk siiphe, genellikle cocuk doktoru tarafindan or-
taya atilir. Bir insan genetigi uzmani (genetik hastaliklar alaninda uzman doktor), kromoz
analizinden yararlanarak Klinefelter sendromunu teshis eder. Tedavinin basanyla gercek-
lesmesi icin uzmanlar tarafindan uygulanmasi tavsiye edilir. Tedavi disiplinlerarasi sekilde
gergeklesir (tedavide cesitli tip uzmanliklar yer alir). Endokrinologlar (hormon doktorlar)
testosteron degerlerini diizenli araliklarla kontrol eder ve testosteron replasman tedavisi
icin en dogru kisilerdir. Urologlar (idrar organlan ve erkek genital organlanylailgilenen
doktorlar); prostat, testis ve TESE muayeneleri gereklestirirler. Her iki durumda da
cocuklar ve ergenlerle ilgili uzmanlar bulunur. Buna ilaveten bazi durumlarda psikotera-
pistlerden destek almak, teshisin psikolojik olarak kabuliine yardimci olmak adina tedavi
icin iyi bir tamamlayicidir. Daha ciddi diizeyde dikkat veya dgrenme sorunlari varsa veya
cocukluk ve ergenlik donemlerinde psikolojik bozukluklar ortaya cikarsa ¢ocuk ve ergen
psikiyatrisi ve psikoterapisi alaninda uzman bir doktora basvurulmasi onerilir.

Destek Merkezleri

Cocuk ve ergenlere yonelik endokrinologlar
https://memlist.dgked.de/

Yetigkin endokrinologlari
https://www.endokrinologie.net/arztsuche.php

Konusma terapistleri
https://www.dbl-ev.de/service/logopaedensuche.html

Cocuk ve ergen psikiyatrisi, psikosomatik tip ve psikoterapi
http://www.dgkjp.de/kliniken

insan genetigi uzmanlari
https://www.gfhev.de/de/beratungsstellen/beratungsstellen.php
Urologlar
https://www.urologenportal.de/patienten/urologensuche.html
Ureme sagligi merkezleri
https://www.deutsches-ivf-register.de/mitgliedszentren.php
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Terimler Sozliigi

Uroloji, androloji, endokrinoloji, genetik ve iireme tip alanlarindan tibbi terimler

Adipozite

Adipozite, ciddi veya patolojik obezite anlamina gelir. WHO saglik kurulusuna gére
insanlarin viicut kitle indeksi (BMI) 30 kg/m2'nin iizerinde oldugunda adipozite
s6z konusudur. BMI'yi hesaplamak icin kendi viicut agirhdinizi boyunuzun karesine
bdlmeniz gerekir (agirlik / yiikseklik2). Genetik faktdrlerin yani sira asir yeme ve
hareket eksikligi obezitenin gelisiminde dnemli rol oynar.

Amniyosentez

Amniyosentez, amniyotik sivi muayenesidir. Amniyotik sivi muayenesi, gelismekte
olan fetiiste (dogmamis cocuk) genetik bir hastaligi tespit etmeyi veya bu hastaligi
ihtimallerden kaldirmayi miimkiin kilan invaziv bir prenatal teshis seklidir. Amni-
yosentez ayrica trizomi ve monozomileri de tespit edebilir. Siringa yardimiyla bir
miktar amniyotik sivi alinir ve dogmamis cocugun genomu bu amniyotik sividan

izole edilmesinin ardindan incelenebilir.

Anamnez
Hastanin tibbi ge¢misini ifade eder. Hastanin ge¢misteki tiim hastaliklari ve operas-
yonlarint icerir. Kisinin alkol ve sigara tiiketimi hakkinda da bilgi alinir.

Androjenler

Erkek seks hormonlarina "androjenler" adi verilir. Bircok farkli androjen vardir ve
bunlarin arasinda en dnemlisi testosterondur. Androjenler erkek cinsel dzelliklerinin
gelisiminde 6nemli bir rol oynar. Ayrica 6rn. sakallarin uzamasi, viicut killarinin
¢ikmasi ve sesin dedismesi gibi ikincil cinsel 6zelliklerin ortaya ¢ikmasini saglar.
Androjenler adrenal kortekste ve testislerde olusur.

Androloji

Androloji, erkeklerin ireme iglevleri ve bozukluklaryla ilgilenen uzmanlik alanidir.
Bu nedenle androloji, erkeklere 6zgii tim hastaliklarin (6rn. erektil disfonksiyon,
penis hastaliklari) aragtinimasiyla ve tedavi edilmesiyle ilgilenir. Androloji, jinekolo-
jinin erkeklerle ilgilenilen versiyonudur.
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Anéploidi

Andploidi, olagan kromozom setine ek olarak fazladan tekli kromozomlarin bulun-
dugu veya kromozomlarin eksik oldugu sayisal bir kromozom sapmasidir. Klinefelter
sendromuna cinsiyet kromozomlarinda ortaya ¢ikan andploidi neden olur.

Azospermi
Azospermi, menide (sperma) sperm bulunmadi§i anlamina gelir.

Barr govdesi

Kadinlar genellikle biri devre disi birakilan iki adet X kromozomuna sahiptir. Devre
digi birakilan X kromozomu, hiicrelerde Barr gévdeleri seklinde tespit edilebilir.

X kromozomunun devre disi birakiimasi, embriyonik asgamada erken donemde
gerceklesir. Bu nedenle “inaktive edilmis X" kromozomundaki genlerin biiyik kismi
kullanilmamaktadir. Bu normal bir durumdur. Klinefelter sendromlu erkeklerde her
hiicrede iki X kromozomundan biri “kapatilir”.

Biyopsi
Doku drnegi alma anlamina gelir.

Bdliinmeme

Hiicrelerin ayrilmamasi anlamina gelir. iki kromozomun veya kardes kromatitle-
rin dogru sekilde ayrilmadigi mayoz béliinme hatasidir. Sonugta andploidi (bkz.
andploidi) seklinde kromozom sayisinda sapma ortaya ¢ikar. Boliinmeme, rastlanti
sonucu ortaya ¢ikar ve hem erkeklerde hem de kadinlarda gariiliir.

Dijital rektal muayene (DRU)
DRU; rektumun (rektum) ve bitisigindeki organlarin, dzellikle de prostatin par-
maklarla muayene edilmesidir. Prostat ve rektal hastaliklara yonelik ilk ipuclarinin

alinmasini saglar. Yapilan muayene basit, hizli ve agnsizdir.

Diploit

Bir kromozom seti kopyalanmis durumdaysa bu sete “diploit” denir. Cogu ¢ok
hiicreli organizmada (ve insanlarda) viicuttaki hiicrelerin cogunda diploit bir
kromozom seti bulunur. Bunun basit bir versiyonu meydana gelirse bu kromozom
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setine “haploit” denir. insanlarda sadece gametler (yumurta ve sperm hiicreleri gibi
iremede kullanilan hiicreler) haploittir.

“D” Vitamini

“D” vitamini yagda ¢oziinen bir vitamindir ve kandaki kalsiyum seviyelerini diizen-
lemede 6nemli rol oynar. Bu nedenle kemik metabolizmasinda isleve sahiptir. Cil-
dimize ulasan giines 1siklari sayesinde viicudumuzda D vitamini iiretilir. Klinefelter
sendromlu erkeklerde genellikle D vitamini eksikligi goriiliir. Bu nedenle genglerde
ve yetiskinlerde D vitamini seviyesi diizenli olarak kontrol edilmelidir. Ozellikle

“giinegsiz gecen” kis aylarinda tedaviyi uygulayan doktora danigilarak D vitamini
replasmani (D vitamini tabletleri alinmasi) saglanmalidir. D vitamini replasmani,
kemik metabolizmasi icin nemlidir.

Déllenme
Sperm ve yumurtanin birlesmesini ifade eder. Bdylece bir zigot meydana gelir.

Embriyo

Bir yumurta hiicresi, bir sperm hiicresi tarafindan déllenip ardindan béliindiigiinde
“embriyo” olarak adlandinilir. Kullanilan bu ifade gebeligin ticiincii ayinin sonuna

kadar gegerlidir. Bundan sonraki siirecte fetiis veya fotus olarak ifade edilir.

Endokrinolog / Endokrinoloji
Endokrinoloji, endokrin bezlerinin incelendigi daldir. Bu bezler arasinda rn. tiroid
bezi, pankreas veya adrenal bezler bulunur.

Fenotip
Dis goriiniis olarak da adlandirilan fenotip, genetikte bir organizmanin tiim ozellik-
lerini tanimlar. Fenotip, kalitsal ve cevresel faktorlerin etkilesimi ile belirlenir.

FISH

Floresan in-situ hibridizasyon (FISH), bazi kromozom béliimlerinin floresan kesit-
lerinin goriintiilenmesine yarayan sitogenetik bir yontemdir. Bu yontem genetis-
yenler tarafindan uygulanir. Yapilan analiz sayesinde kromozom setindeki yapisal
dedgisiklikler goriilir.
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Folikiil
iclerinde yumurta hiicreleri bulunan sivi dolu yumurta keseleridir. Folikiiller yumur-
taliklarda olgunlasir.

Folikiil ponksiyonu
Ultrasonla izleme yapilirken kaniil ile vajinal duvardan girilerek yumurtalari alma
islemidir. Genellikle kisa siireli anestezi gerektirir.

Frajil X sendromu

Frajil X sendromu, insanlarda gdriilen bir genom mutasyonudur. Hiicrelerdeki
kromozom seti, iki X kromozomu yerine iig (ii¢lii X sendromu) ila sekiz X kromozo-
mundan olugur. Boyle bir sapmanin gériilme sikligi 1000°de 1dir.

FSH

Folikiil uyarici hormon (FSH), hem erkeklerde hem de kadinlarda dn hipofiz lobunda
(hipofiz bezinin 6n lobunda) iretilen bir seks hormonudur. Kadinlarda FSH, yumur-

talikta yumurta keselerinin olgunlasmasina neden olur ve yumurtanin olgunlasma-
mis halinden yumurtlamaya kadar olan siirece yardimci olur. Erkeklerde FSH, sperm
olusumunda uyaricidir (spermatogenez).

Gonadlar

Gamet veya seks bezi olarak da adlandirilan bir gonad, bazi seks hormonlarinin ve
mikrop hiicrelerinin olusturuldugu seks organidir. Erkek cinsiyetinin gonadlarina
testis, kadin cinsiyetinin gonadlarina yumurtalik denir.

Habitus

Goriiniim, goriinds, yapr anlamina gelir.

Hematokrit

Hematokrit, kan hacmindeki hiicresel bilesenlerin oranini ifade eder. Kanin akiskan-
ligini tanimlar ve yiizdesel bir deder olarak belirtilir. Normal degerler, erkeklerde
yaklagik %46, kadinlarda ise yaklasik %41'dir.

Hematokrit artarsa kan daha yogun hale gelir ve daha yavas akar.

Artmasi durumunda tromboz (kan pihtilari) gelisimi riski artar. Hematokritin
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9%95'inden fazlasi kirmizi kan hiicrelerinden olugturur. Beyaz kan hiicreleri ve
trombositler, hematokritin sadece kiigiik bir kismini olusturur.

Hemoglobin
Hemoglobin, kirmizi kan hiicrelerinde (eritrositler) bulunan, oksijen tagimada
onemli rol oynayan ve demir iceren bir protein kompleksidir. Ayrica kana kirmizi

rengini verir.

Hipofiz bezi

Hipofiz bezi (hipofiz); beynin alt tarafinda bulunan, ¢esitli hormonlarin salinmasi
yoluyla cesitli viicut fonksiyonlarinin kontroliinde yer alan bezelye biiyiikligiinde
bir bezdir. Hipofizden salgilanan hormonlar, bagimsiz hormon iiretimi icin akis
yoniindeki bezleri (6rn. tiroid bezi veya adrenal bez) uyarir.

Hipogonadizm

Hipogonadizm, testis gibi gonadlarin genellikle normalden diisiik sekilde islev gos-
termesi anlamina gelir. Bozuklugun nerede meydana geldigine bagli olarak birincil
(testis veya yumurtalik bozuklugu), ikincil (hipofizle ilgili bozukluk) ve iigiincil
hipogonadizm (hipotalamik ile ilgili bozukluk) arasinda ayrim yapilir.

Icsl

intra-sitoplazmik sperm enjeksiyonu veya kisaca ICSI, suni dollenme yontemidir. Bu
yontemde erkek sperm hiicresi, bir yumurta hiicresinin sitoplazmasina (ooplazma)
dogrudan aktarilir.

IVF

In-vitro fertilizasyonda (Latincede “camda ddllenme” anlamina gelir) yumurta ve
spermin dollenmesi kadin viicudunda dedil, laboratuvarda “yapay olarak” gercekle-
sir. Suni ddllenme icin yaygin bir yéntemdir.

insan genetigi

insan genetiginin konular konjenital veya kalitsal hastaliklardir. Ornegin cesitli
genetik kalitsal hastaliklarin insan genetigi danismanligi ile dogum dncesi ve do-
dum sonrasi ddnemlerde genetik analizini yapmak, insan genetigi enstitiitiisiiniin

gorevleri arasindadir.
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idiyopatik

Belirgin bir neden bulunmamasi anlamina gelir. Ornegin, idiyopatik hipogonadizm:

Hipogonadizmin mevcut oldugu goriilmiis, ancak tibbi muayenelere ragmen asil

neden tespit edilememistir.

iktidarsizlik

iktidarsizlik kelimesi, ii¢ islev bozuklugu icin kullanilan temel bir terimdir:

1. Erekte olamama veya ereksiyonu yeterince uzun siire koruyamama (erektil
disfonksiyon)

2. Bosalamama (anejakiilasyon)

3. Kesintisiz ereksiyona ragmen ¢ocuk sahibi olamama (Impotentia generandi)

infertilite
Kisirhk

inseminasyon
inseminasyon, erkegin menisinin kadinin genital yoluna aktariimasi anlamina gelir.
Yaygin bir suni déllenme seklidir.

iyi huylu prostat hiperplazisi (BPH)
Prostatin iyi huylu sekilde biiyimesidir.

Jinekomasti
Jinekomasti, erkek meme bezlerinin tek veya cift tarafli olarak geniglemesidir. Fazla
meme dokusu “mastektomi” adi verilen cerrahi bir prosediirle ¢ikarilabilir.

Karyogram

Karyogram, bir hiicredeki tiim kromozomlarin diizenli bir gdsterimidir. Kromozom-
lar; boyut, sentromer pozisyon ve bant paterni gibi morfolojik dzelliklerine gore
siralanirlar. Karyogramlar; karyotipi, yani bir bireyin kromozom konfigiirasyonunu
belirlemek igin olusturulur.

Klinefelter sendromu
Klinefelter sendromu, kromozom sayilarinda anormallikler (kromozom sayisinda
sapma) ile ortaya ikar ve erkeklerde fazladan bir X kromozomu olmasiyla karakte-
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rize edilir. Klinefelter sendromunun yaklagik 500 ila 1000 kiside bir gériilme ihtimali
vardir ve nadir degildir. Erkek cinsinde en sik gdriilen genetik bozukluktur. Sadece
Almanya’da 41.000 ila 82.000 geng veya yetiskin erkekte fazladan bir X kromozomu
bulunur.

Kriyoprezervasyon

Kriyoprezervasyon; hiicrelerin veya dokularin sivi azot icinde dondurularak saklan-
masi anlamina gelir. Bu yontemle spermler yillarca saklanabilir ve boylece gerekirse
ICSI tedavisi gibi bir suni ddllenme tedavisi iin ¢6ziilebilir.

Kriptorflidizm (inmemis testis)
inmemis testis (kriptorflidizm), iki testisden birinin dogum aninda skrotumda
olmamasi anlamina gelir. Urogenital sistemde en sik gériilen anomalidir.

LH (luteinize edici hormon)

Luteinize edici hormon hipofiz bezinde salgilanir ve iremede Gnemli rol oynayan
hormonlardan biridir. Kadinlarda yumurtlamayi ve korpus luteum olusumunu
destekler. Erkeklerde sperm olusumunu kontrol eder.

Mayoz holiinme

Mayoz bdliinme, bir diploit hiicreden (cift kromozom setli hiicre), haploit (tekli)
kromozom setine sahip dort yavru hiicrenin meydana geldigi ¢ekirdek ve hiicre
bdlinmesi bicimidir. Mayoz bdliinme sonucunda kromozom seti ikiye béliiniir. Bu
islem, seks hiicreleri (sperm ve yumurta hiicreleri) icin gereklidir. Yumurta ve sperm
ddllendiginde tekrar tam bir kromozom seti olusur.

Metabolik sendrom

Metabolik sendrom ayri bir hastalik degil, cesitli hastaliklarin ve kardiyovaskiiler
hastaliklar icin risk faktérlerinin bir kombinasyonudur. Metabolik sendromlarla
birlikte genellikle bu semptomlar goriiliir: asiri kilo (obezite), yag metabolizmasi
bozukluklari, yiiksek tansiyon, kan sekerinde arti veya tip Il diabetes mellitus. Me-
tabolik bir sendromun ortaya ¢tkmasina sebep olan ana faktorler, hareket eksikligi
ve yiiksek kalorili beslenmedir.
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Monozomi

Monozomi, kromozom setinde bir diploit (ift) kromozomun eksik oldugu bir genom
mutasyonu (andploidi) seklidir. Ornegin Turner sendromu bir monozomidir. Normal
disi karyotipi (46 XX) yerine Turner sendromlu kadinlarda normalden az olarak tekli
X kromozomu vardir (45 X).

Mozaik

Hiicre mozaigi, genetik sapmanin sadece viicut hiicrelerinin bir kisminda bulun-
duguna isaret eder. Klinefelter sendromlu erkeklerin yaklagik %7'sinde bu tiir bir
mozaik yapI mevcuttur. Bu ifade, fazladan bir X kromozomunun viicut hiicrelerinin
yalnizca bir kisminda bulunurken viicut hiicrelerinin diger kisminda 46 XY seklinde
erkek kromozom setinin bulundugu anlamina gelir.

Osteopeni
Osteopeni kemik yogunlugunun azalmasidir ve osteoporoza isaret eder.

Osteoporoz

Kemik yogunlugu yas ilerledikce azalir. Bu da normal bir durumdur. Ancak osteoporoz,
kemik yogunlugundaki azalmanin daha hizl gerceklesmesini ve kinlma (kemik kinlmasi)
riskinin artmasin artmasini ifade eder. Fiziksel aktivite ve egzersiz, kemikleri giiclendirir.

Otozomlar

Cinsiyet kromozomlari hari¢ olmak iizere bir kromozom setindeki tim kromozom-
lara isaret eden terimdir. Yaygin goriilen bir kromozom setinde 44 otozom arti 2
cinsiyet kromozomu bulunur. Kadinlarda cinsiyet kromozomlari genellikle XX ve
erkeklerde XY dir.

Odem
Dokuda su birikmesini ifade eder. Cok sayida nedeni vardir. Bunlardan bazilari ciddi
diizeyde protein eksikligi veya kalp / bobrek yetmezligidir.

Prenatal teshis
Prenatal teshis, fetiisler (dogmamis cocuklar) veya gebe kadinlar iizerinde yapilan
cesitli muayeneleri ifade eder. Dolayisiyla bu muayeneler dogum dncesinde yapilir.
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incelemeler, yalnizca beden disinda gergeklegtirilen “invaziv olmayan” muayeneler

ve beden icinde yapilan “invaziv muayeneler” olarak ayrilir.

Cesitli ultrason muayeneleri ve anne kanindaki hormon konsantrasyonunun mua-
yeneleri, invaziv olmayan muayene 6rekleridir. invaziv teghisler arasinda koryonik
villus drneklemesi, amniyotik sivi analizi veya gobek kordonu delinmesi yer alir.

Prostat
Erkegin i¢ genital organlarinin bir kismidir. Pelvisin mesanenin altindaki kisminda

bulunur ve iiretrayi cevreler.

Prostatit
Prostat iltihabidr.

PSA (Prostat spesifik antijen)

Prostat spesifik antijen, prostatik kanallarinin fizyolojik bir salgisi olarak meniye
eklenen ve meniyi sivilagtirmaya yarayan bir enzimdir. Yilksek PSA seviyesi prostat
kanserine isaret edebilir.

Serbest testosteron

Kandaki testosteron, %97'den fazla oranla proteinlere (6rn. seks hormonu baglayici
globulin ve albiimin) baglanir ve sadece %1-3 civarinda serbest hormon olarak
bulunur. Serbest olarak bulunan ve zayif albiimin bagli testosteronun toplami, biyolo-
jik olarak kullanilabilir testosterondur (toplam testosteron miktarinin yaklagik %635'i).

Sterilite
Kisirlik ve iireme yetersizligidir.

Spermium
Erkek gametidir

TESE
TESE (testis sperm ekstraksiyonunun kisaltmasi) veya Mikro TESE, genellikle genel
anestezi uygulanarak yapilan testis cerrahisidir. Bu operasyonda testisten ¢ok kii¢iik
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doku drnekleri (testis biyopsileri) alinir ve sonra mikroskop kullanilarak sperm mev-
cudiyeti agisindan incelenir. Sperm bulunmasi durumunda bu spermler -196°C'de
dondurularak saklanir ve daha sonra intrasitoplazmik sperm enjeksiyonu (ICSI)
yontemi ile aile planlamasi icin kullanilabilir.

Testis biyopsisi
Anestezi uygulanarak testislerden doku ¢ikariimasidir.

Testis protezi
Suni malzemeden yapilan testis implantina testis protezi denir.

Testosteron
En onemli erkek seks hormonudur.

Translokasyon
Genetikte translokasyon, kromozomun bdlimlerinin kromozom popiilasyonu icinde
baska bir konuma hareket ettirildigi bir kromozom mutasyonudur.

Transiiretral
“{Iretra icerisinden” anlamindadr.

Transiiretral prostat rezeksiyonu (TUR-P)
Prostat dokusunun iiretra icerisinden ¢ikanldigi cerrahi bir tekniktir.

Triploidi

Triploidi (triploid, “iicli”), genetik biliminde bir canlida ii¢ (Latinceden gelen Tri
= {i¢) tam haploit kromozom setine (3n) sahip bir hiicre bulunmasi anlamini tagir.
Triploidiye hayvanlarda ve bitkilerde rastlanir.

Bununla birlikte triploidi, ddllenmis bir insan yumurtasinda da bulunabilir. Ancak
triploidi insanlarda yasami etkilediginden ¢ocuk diisiirmenin (disiik yapmanin)
yaygin bir nedenidir.

Tromboz
Bir kan pihtisi kan damarini, dzellikle de veni tikadiginda tromboz meydana gelir. Bu
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kan pihtisinin bir kismi, kalbin sagladigi kan dolagimiyla akcigerlere girerse ve nefes
almayi saglayan kan damarlarini tikarsa tehlike yaratir.

Ullrich Turner sendromu (UTS)

UTS; bir kadinda normal kromozom seti olan 46 XX yerine, bir X kromozomu (45 X0)
eksik oldugunda ortaya ¢ikar. Bu sapmaya (anomali) monozomi X denir ve bu durum
hiicre béliinmesi sirasinda kromozomlarin yanlis dagilimi sonucunda olugur. Turner
sendromunun gdriilme sikhi, 3.000 ila 5.000'de 1 olarak belirtilmistir.

Ureme tibbi
Ureme tibbi kapsaminda iireme ve iireme bozukluklari ile ilgilenilir. Ureme tibbinin
ana gorevi, istendigi halde iireyememe sorununu ¢ozmeye yardima olmaktir.

Urolog
idrar yolu hastaliklari konusunda uzmanlasmig hekime verilen isimdir. Dolayisiyla bir
irolog hem erkekleri hem de kadinlari muayene eder.

XX erkek sendromu

Bir XX erkek, disi karyotipine sahip olmasina ragmen erkeksi dig goriiniimlii (feno-
tip) (46, XX) biridir. Bu durum, her iki cinsiyet kromozomunun X kromozomu oldugu
ve normal olarak erkek fenotipinin gelisimi icin gerekli olan Y kromozomunun eksik
oldugu anlamina gelir. Ortaya ¢ikma sikhidi 10.000 ila 20.000'de 1'dir.

XYY sendromu

XYY sendromu, cinsiyet kromozomlarinda meydana gelen kromozom sayisinin sap-
masidir. XYY sendromlu erkeklerde, genel bir erkek kromozom seti olan 46 XY yerine
fazladan bir Y kromozomu (47 XYY) vardir. Bu yapidaki insanlarin cogu sagliklidir ve
bu nedenle "sendrom" terimi hala elestirilmektedir.

Y kromozomu

Y kromozomu bir cinsiyet kromozomudur. Erkek fenotipinin olusumundan sorumludur.

Zigot
Sperm ve yumurta hiicreleri birlestikten sonra zigot olusur.
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Siemens Betriebskrankenkasse’nin samimi destegiyle.
Siemens Betriebskrankenkasse'nin bu brogiiriin icerigi ve tasarimi iizerinde herhangi
bir etkisi yoktur ve bu konularla ilgili sorumluluk iistlenmemektedir.
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Hayattaki en onemli soru sudur:
Klinefelter sendromu ile nasil yagiyorsunuz?
Cevaplari yasamin icinde sakl.

Klinefelter sendromuyla sirdiirdigiim yagamim

Biriyle evlendim. Evliligimin ikinci yilina girmisken hala cocugumuz olamayinca
esim ve ben Regensburg'da bir dermatologa gittik. Bu doktor ¢ok soguk, kaba ve
bir o kadar da yanina yaklasilmaz biriydi. Birka¢ muayeneden ve spermiogramin
degerlendirilmesinden sonra teshis ¢ikti ve hayatimiza balyoz gibi indi. Soylemeden
gecemeyecegim, bir de sdyle bir ifadeyle karsi karsiya kaldik: Doktorumuz bize
"Cocuk sahibi olmanizimkansiz" dedi. "Testisleriniz kiraz ¢ekirdegi kadar kiiciik ve
ilacli tedaviyle dahi iremeniz miimkiin degil." Kasla g6z arasinda bir de "Siiremiz
doldu" dedi ve bizi oracikta birakip gitti. Bize Klinefelter sendromundan hig
bahsedilmedi. Bu durum ikimizi de ¢ok etkilemis olsa da, dzellikle de bende sok
etkisi yaratti. 0 zamanlar yasadigim bu olaylari sindirmek haftalarimi aldi.

Bir yil sonra baska bir dermatologu ziyaret etme girisiminde bulunduk. Yogun
muayeneler (spermiogram ve testikiiler biyopsi) ve cok 6zenli goriismelerden sonra
sonug geldi: Klinefelter sendromu.

Daha fazla inceleme yapilmas! icin Erlangen'de bulunan Dermatoloji Universitesinin
Cilt Klinigindeki Androloji Bdliimiine yonlendirildim. Ben, esim ve tedaviyi yapacak
doktor arasinda uzun siiren ve dikkatli sekilde ilerleyen gdriismede ilk kez hormon
tedavisinden bahsedildi. 1972'de (o zamanlar 33 yasindaydim) ii¢ ay siire ierisinde,
lic haftada bir kez 100 mg seklindeki Testoviron Depot uygulamasina baslandi. Daha
sonra Erlangen'da baska bir kontrol gerceklestirildi ve ardindan ilag bir yil boyunca
200 mg'a ¢ikarildi. Yil sonunda bagka bir muayene daha yapildi. Muayenenin
ardindan 1980'e kadar ii¢ haftada bir kez 250 mg seklinde tam doz Testoviron Depot
aldim. Hormon seviyesi iiger haftalik siirelerin sonuna dogru ¢ok diistiigii icin bu
aralik 14 giine cekildi. Prostatta biiyiimenin baslamasi nedeniyle araliklar 17 ila 20
giine uzatild.

Dogal yollarla ¢ocuk sahibi olmak miimkiin olmadigindan bir erkek ve iki kiz olmak
lizere ii¢ cocugu evlat edindik. Mutlu bir aileyiz ve simdi dokuz torunumuz var.
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1992 yilinda %50 engellilik diizeyiyle engelli kimligine bagvurdum ve aldim. iki yil
sonra gerceklesen %70'e kadarki bozulma icin tekrar kimlik aldim. Verilen kimlik
2010 yilinda 6miir boyu gegerli olacak sekilde uzatildi.

Hormon tedavisine ergenlik déneminin baslangicinda baslansaydi kesinlikle ¢ok
daha iyi durumda olurdum. 35 yili askin siiredir aldigim testosteron tedavisi bircok
rahatsizligimi iyilestirdi ve yasam sevincimi hep yiikseltti. Bugiin 80 yasindayim
ve kendimi gengligimdekinden daha iyi hissediyorum. Rahatsizliklarimin sebepleri
daha dnce kesfedilmis olsaydi, ge¢misimdeki fiziksel ve zihinsel sorunlar yasamak
zorunda kalmazdim.

Artik bize giiniimiiziin calismalariyla ve tiptaki tiim ilerlemelerle bu tiir hatalarin

goriilme sikhidinin azalmasini umut etmek diisiiyor.

1992 yilinda, benim de kurucu iiyelerinden oldugum ilk Alman Klinefelter Sendromu
Dernegi kuruldu. 1993 yilinda Regensburg'da Klinefelter sendromuna yonelik
bireysel yardimlasma grubunu kurdum. Bu grup, Almanya genelinde bu sendroma
yonelik olarak kurulmug ilk bireysel yardimlagsma grubuydu.

2007 baharinda Federal Bagkan

Horst Kohler'den bu calismalarla ilgili olarak Federal Almanya Cumhuriyeti
Diizeyinde bir Basari Madalyasi aldim. 2012 yilinda yeni 47xxy Klinefelter Sendromu
Dernegi faaliyetlerine bagladi. Yeni dernekte calistigim siirede Klinefelter sendromu
ile ilgili uzun yillara dayanan tecriibelerimi tavsiye bekleyen kisilere aktarmak

istiyorum.

Klinefelter sendromunun tedavi edilmemesi
nedeniyle hastalik ve erken 6lim

Size Klinefelter sendromlu oldugunu diisiindiigiim ilk kocamdan bahsetmek
istiyorum. Bu sendrom kocamin biiyiik acilar cekerek ve altmisli yaslarda
beklenmedik sekilde 6imesine sebep oldu. Ne yazik ki kendisi bu sendroma inanmayi
ve tedavi seceneklerini dinlemeyi reddetmisti.
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Kocam, bekar bir annenin tek cocuguydu ve biiyiikannesi ile biiyiikbabasi tarafindan
yetistirilmis. Yaklagik dokuz yagindayken ¢ok kiloluymus. Okuldaki sportif
faaliyetlerine devam edememis. Milkemmel notlarla aldigi lise diplomasindan sonra
tip okumus, ancak ikinci devlet sinavinda basarisiz olmus. Daha sonra ila¢ miimessili
ve ardindan yénetim danismani olarak profesyonel hayatini kurmus. Bu alanlarda da
basta basariliyken basarisi gitgide diismils.

Evlendikten ve ekonomik sartlar diizeldikten sonra cocuk sahibi olmak istedik. Ben
uzun siire gebe kalamadiktan sonra bazi olasi engelleri astik ve esim kendi iizerinde
spermiogram yapilmasina izin verdi. Androlog, kocamda iireme yetersizligi oldugunu
belgeledi ve hipogonadizm teshisi koydu. Bize bir ilagtan bahsetti ama kocam bu se¢enegi
reddetti. Yillar siiren uygulamalarla heterolog (veya bugiinkii adiyla dondr) déllenjme
yoluyla toplam {i¢ cocugumuz oldu ve normal sartlarda mutlu bir aile olmaliydik. Ama en
kiiciik cocugumuz heniiz alti yagindayken sadece evlilikten mutsuz oldugumu degil, ayni
zamanda cocuklarin da bir seylerden mahrum kaldigini fark ettim. Cocuklarin babalariyla
aralarinda pek iliski yoktu. Esimden ayrilmaya karar verdim, ki bu onun icin cok aci verici
olmustur. Cocuklar bende kald:. Baslangicta hala birbirimizi ziyaret etmemize ragmen
cocugumun babalariyla olan iletisimi giderek azaldi. Yillar boyunca son egiyle o kadar
biiyiik sorunlar yasamis ki, esinin gecirdigi psikiyatrik krizler icin kendisine yardim etsin
diye en biiyiik oglunu intihar etmekle tehdit etmis, bu da onda bilyiik stres yaratmis ve
sonugta goriismeyi kesmisler. Daha dnce resmi konularda dikkatli davranan kocam, i
birligi yapmayarak Bafdg (6grenim kredisi) basvurusunu imzalamayi reddettigi icin ikinci
odlu ile kopmuslar. Kizimizla iletisimi de uzun zaman dnce kesilmisti.

Sosyal agidan kotiiye gidisini ve giderek yogunlagan hastaliklarini uzaktan izledik.
Bu siireci hizlandiran faktdrlerden biri de telefonla goriistiigii sadece bir kisi disinda
hi¢ arkadagi veya tanidiginin olmamasiydi. Geriye doniip baktigimda hichir zaman
kolaylikla iletisim kuramadigdini fark ettim. Onun icin iliski kurmak neredeyse sadece
profesyonel hayatta veya benzeri bir amaca hizmet etmesi durumunda miimkiin
oluyordu.

Yine geriye doniip baktigimda, 6zel olarak spor yapmamama ragmen kocamdan
daha giiclii oldugumu fark ediyorum. Bu durum dzellikle bahge veya tadilat islerinde
de on plana ¢ikiyordu. Genel itibariyle tiim faaliyetlerde cok hizli sekilde yorulurdu.
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Aile doktorumuz tip 2 diyabetes mellitus teshisi koydugunda heniiz 45 yaginda bile
degildi. Ayrica beslenme tavsiyelerine uymazdi ve ilacini diizensiz sekilde kullanirdi.
Biz ayrildiktan sonra genel durumu hizla kétiilesti ve ¢ok fazla kilo ve gii¢ kaybetti.
Birkag yil sonra baypas gegirmisti. Sonra boyunca o kadar hareketsizlesmisti ki
topuklarindan kemiklerine kadar her yeri sizliyordu. Bunu takibinde ortaya ¢ikan
cesitli iltihaplar nedeniyle durumu kalicilasti. Biz o dldiikten sonra son yillarinda
hangi hastaliklari yasadigini dgrendik. Diger bazi detaylara ve yiiksek tansiyona ek
olarak sadece kalbi etkileyen birkag teshis konmus. Her biri son derece tehlikeli ve
hayati ciddi sekilde kisitlayan cinsten hastaliklar. insiiline bagl diyabet tamamen
rayindan ¢ikmisti, kronik bobrek rahatsizliklar vardi ve yasina uygun olmayan
halsizlikler (Frailty sendromu) gekiyordu. 80 yasindaymis gibi gii¢siiz goriindiigiinii
hayal ederseniz demek istedigimi anlarsiniz.

Acil serviste hemen yogun bakim dinitesine alinmisti. Akut bobrek yetmezliginden
muzdaripti, yani viicudunda sivi yetersizligi vardi ve diger yandan belirli bdlgelerde
biiyiik miktarda 6dem olusmustu. Enfeksiyon sadece ayaklarda degil, ayni zamanda
idrar yolunda da mevcuttu. Ayrica enfeksiyonlardan kaynaklanan pnémoni ve genel
asidite artistyla birlikte anemisi vardi. Mevcut yogun bakimin imkanlar da artik
onu daha fazla yasatmaya yetmedi ve ok geng yasta hayatini kaybetti. Yillar iginde
ortaya ¢ikan durumlar kolayca geri alinamiyor.

Bu olaylar beni o kadar sarsti ki yasananlar bende bir yerden nevi cile etkisi yaratti,
ciinkii bunlarin hicbirinin olmasina gerek yoktu. Teshisi koyabilirselerdi, testosteron
diizeyi degistirebilseydi, o zaman daha giiclii ve daha zinde olacak ve hayatini

daha aktif hale getirebilecekti. Ciinkii ona tavsiyeler veren, onu bir seylere tesvik
eden, hayatini diizenleyen neredeyse her seferinde bendim. Muhtemelen daha
once de var olan, ancak kesinlikle son on yillik siirecte daha da artan depresyon
egiliminden kaginilabilirdi. Maskulen kaslar ve daha iyi bir psikolojinin yani sira
sadlikli bir beslenme diizeni ve yeterli diizeyde egzersizlerle birlikte tibbi tavsiyeleri
zorlanmadan yerine getirebilirdi. Muhtemelen bu diizeyde diyabet ortaya ¢ikmazdi,
ciinkii sadece Klinefelter tedavi edilmediginde kas eksikligi nedeniyle ortaya cikiyor.

Sendromun bugiin hala ¢ok nadiren teshis ediliyor olmasi ve teshis edilse bile
genellikle tedavi edilmemesi beni ¢ok tedirgin ediyor. Teshis edildikten sonra da
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"Zaten saglikliyim" deniyor. Umarim, hafife alindiginda Klinefelter'in nasil 6limciil
sonuglari oldugunu gosterebilmisimdir.

Klinefelter sendromunun Asperger otizmi ile birlikte
gortilmesi durumunda cocuk sahibi olma arzusu
Asperger otizminden Klinefelter ile baglantili sekilde bahsedildigini fark ettigimde
¢ok sasirmigtim. Yani boyle bir baglantinin olmasi gerektigini duydugumda! Ama
bizim durumumuz tam da bu sekildeydi. Ayni sekilde bunun da hichir zaman teshisi
konulmadi. Ancak Asperger otizmi hakkindaki literatiirii elime ilk aldigim anda
durumu anladim: "Evet, aynen buydu!" Bu ifade, evlilikte yasadigim zorluklari

ve cocuklarimin sosyal iligkilerindeki eksiklikleri agikliyordu. 1959 dogumluyum

ve ebeveynlerim savag cocuklari olarak karakterleri bakimindan olduk¢a soguk
insanlardi. Bu yiizden bende neyin eksik oldugunu gercekten fark etmeden esimle

evlendim.

Giiniimiizde sperm bankalarindan alinan veya karmasik dogurganlik yardimlariyla
olusturulan geng aileler hakkindaki raporlari endiseyle okuyorum. Sahip olduklari bu
sans icin sevinmemem s6z konusu degil elbette. Asla. Sadece ebeveynler arasindaki
iliskinin uzun vadede siirdiiriilebilir olmamasi diginda etkilenen herkes i¢in durumun
ne kadar aci verici oldugunu biliyorum. Aynlmaniz durumunda sizden olmayan veya
sadece "yapay yollarla" yarattiginiz cocuklarinizin bakim masraflarini karsilamasinin
gerekmesiyle birlikte eginize karsi suglu hissederek kapana kisilmislik hissiyle
saatlerce aglarsiniz. Cocuklarla babasi arasindaki iligkinin uzun siiremeyecegi, yani
erya da geg iletisimlerinin sonlanacagl, ancak yine de babanin onlarin masraflarini
karsilamasi gerektigi bir durumdan bahsediyorum. Ya da bdyle bir vaziyette Bafdg
(6grenim kredisi) basvurusunu doldurmak, yasanan sartlardan bahsetmek vs.
Kimsenin yasamasini istemedigim korkung bir durum. Peki, cocuklara ne olacak?
Heniiz ana okulu yasindayken diinyayi algilayacak ve diger babalarin cocuklarina
nasil daha sicak davrandigini gorecek olan ¢ocuklara ne olacak? Bu ne kadar biiyiik
bir kayiptir, daha hayatin baginda ne kadar biiyik bir eksikliktir...

Asperger otizmi hakkinda birkag raporu hayranlikla okudum ve saninm giinimiizde
esiminkinden farkli sekillerde gelisen, davranislarini karsiya yansitan ve bu konuda
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kendilerine siirekli bir seyler katan bircok insan var. Yine de Klinefelter sendromlu
bir erkekten cocuk yapmak isteyen her geng kadinin Asperger hakkinda bazi yasam
oykiileri veya tecriibeleri okumasini tavsiye ediyorum. Okuduklarinin tanidik
geldigini hissediyorlarsa ne yapacaklarini dikkatlice diistinsiinler.

ilk cocugumuzda bize yardimai olan jinekologumuz, cocuk sahibi olmak isteyen
ebeveynler icin o zamanlar Giniversite kliniginde psikolojik danismanlik saglandigini
bildirdi. Kocam psikolojik danismanligin tamamen gereksiz oldugunu diisiindii ve
ben de onun sdziine bagl kaldim. Bu nedenle o yardimi almadik. Eger konuyla ilgili
hassasiyetimi artiracak bir deneyim raporu okumus olsaydim, psikolojik destek alma
konusunda israr ederdim ve belki de ya kocamdan ayrilmam ya da ¢ocuk sahibi olma
arzumdan vazge¢mem gerektigini anlardim. Bugiin ¢ocuklarimi ¢ok seviyor olsam ve
yasadiklarimla barismis olsam da ¢ok daha rahat yasayabilirdim.

Son olarak iligki konusunda canli bir drnek vermek istiyorum: Asperger otizmi
yasayan bircok insan icin hayatini kaybeden bir aile Giyesi bildiginiz yok olmustur
(6rn. Axel Brauns'un yazdigi 'Buntschatten und Fledermause: Mein Leben in
einer anderen Welt'). Esinizle birlikte diinyaya getirdiginiz evladinizin hayatini
kaybettigini disiiniin. Ancak esiniz icin bu cocuk, dylece yok olup gitmis oluyor.
Boyle birinin yaninda nasil yas tutacaksiniz? Buna dayanamazsiniz!

Testis Sperm Ekstraksiyonu

Bana 27 yasindayken Klinefelter sendromu teshisi konuldu. Spermiyogram
kullanilarak yapilan bir muayene sonucunda azospermi (menide sperm
bulunmamasi durumu) tespit edildi ve boylece dogal yollarla cocuk sahibi olma
arzusuna yonelik tim umutlar yok oldu. Yani artik hig siiphe yoktu. Benim icin dogal
yollarla iiremenin ihtimali yoktu. Kizgin, iizgiin ve endiseliydim. Bu neden benim
bagima gelmisti ki? Kisirlik konusundaki tetkik, bende erkeklik farkindaliginin
azalmasina yol act1. Bu gercek benlik algimi ve kendime giivenimi etkilemisti (ve
hala da etkiliyor). Psikolojik danisma bu noktada faydali olabiliyor.

TESE yaptirma ihtimalim oldugunu dgrendim. TESE (testis sperm ekstraksiyonunun
kisaltmasi), genellikle genel anestezi uygulanarak testislere yapilan cerrahi bir
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miidahaleye verilen isimdir. Bu operasyonda testisten ok kiiciik doku drnekleri
alinir ve sonra mikroskop kullanilarak sperm mevcudiyeti agisindan incelenir.
Sperm bulunmasi durumunda bu spermler -196°C'de dondurularak saklanir ve daha
sonra intrasitoplazmik sperm enjeksiyonu (ICSI) yontemi ile aile planlamasi igin
kullanilabilir. sin teorik kismi boyleydi.

Yapilacak islemin pratigini dgrenince altima iseyecektim. Birinin skrotumumu
acacagi ve testislerime igneyle girecegi fikri hakkindaki diisiincelerimi daha fazla
tasvir etmeme gerek yoktur sanirim. Bu gercekten yapilmali miydi? Seceneklerimi
diisiindiim: 1. Bunu yapacagim ve azospermiye ragmen biyolojik olarak cocuk sahibi
olma imkanim olacak. 2. Bunu yapmayacagim ve biyolojik olarak ¢ocuk sahibi

olma sansim ortadan kalkacak. Karar vermem 10 saniye siirmedi ve Miinster'deki
iiniversitenin androloji béliimiinde randevu aldim. ilk randevuda hormon
degerlerim dl¢iildil, yeni bir spermiogram yapildi, testislerin ultrason muayenesi
yapildi, kemik yogunlugu dl¢iildii ve ¢ok sayida evrak dolduruldu. Sonra ii¢ ay iginde
uygulanacak bir TESE randevusu aldim.

Birkag hafta boyunca testosteron tedavisi almayi istememe ragmen bir siire
beklemek zorunda kaldim, ¢iinkii testosteron tedavisi uygulanmasi durumunda TESE
yardimiyla islevsel spermlerin bulunma ihtimali azalacakti. Eh, diisiik testosteron
seviyesiyle ile birkag ay veya daha az siire yasamak durumunda kalmak artik pek fark
yaratmiyordu.

Ardindan ii¢ ay gecti ve artik zamani geldi. Size bakacak birinin (aile iiyesi, es,
arkadaslar) yaniniza gelmesi ve ameliyattan sonraki 24 saat boyunca size bakmasi
gerekiyordu. Kiiciik kiz kardesimle birlikte arabaya atlayip Miinster'e gittik. iki gece
icin ameliyat merkezine yakin kiiiik bir daire kiraladik. Ameliyattan dnceki giin bir
anestezi uzmani, yapilacak anestezi hakkinda 15 dakikalik kisa bir bilgilendirme
yapt1. Diger konularin yani sira ameliyata a¢ gelmem gerektigi konusunda
bilgilendirildim, yani ameliyattan dnce belirli bir siire boyunca yemek yememe veya
icmeme izin verilmiyordu.

Ameliyat giinii: Enfeksiyon riskini azaltmak icin ameliyat giinii sabahinda genital
bdlgemdeki killari temizlemem tavsiye edildi. Bunun icin bir giin dnce tiiy dokiicii
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krem aldim ve beklentimin aksine son derece isime yaradi. Artik hazirdim ve
ameliyat merkezine gittik. istisnai sekilde tiim trafik lambalarinin yesil yanmasini
istemiyordum, tam aksine adeta takildigim her kirmizi lambada bir ¢ocuk gibi
seviniyordum. Tiim bunlar bosunaydi ve her seye ragmen ameliyat zamanindan énce
hastaneye vardik. Orada ¢ok samimi sekilde karsilandik ve bana iizerinde adimin,
dogum tarihimin ve diger bilgilerimin yazili oldugu bir hastane bilezigi verildi.
Soyunma odasinda bana bir giyinme dolab ayrildi. Tamamen soyunup (daha dnce
belirtildigi sekilde) bana verilen fileli yesil kiilodu giydim. Sonra hemsire ekibine
tistiimii degistirdigimi bildirmek icin bir digmeye bastim. Hemen ardindan ¢ok
samimi bir hemsire yanima geldi, beni sedyeye aldi ve iistime birkag battaniye
orttii. Ameliyattan sonra fazla ac cekmemem icin bana daha ameliyat dncesinde
bir agri kesici verdiler. Sonra ameliyathaneye gétiiriilene kadar yaklasik bes dakika
boyunca ameliyathane koridorundaki yatagin iizerinde uzandim. Son hazirliklar
burada yapildi. Yapilan her seyde profesyonel ve samimi bir hava vardi. Benimle
etkilesime gecen herkes adini ve unvanini sdyledi. Bu benim icin cok nemliydi.
Kolumda periferik venoz girisi acildi. Bu islem birkag saniye siirdii ve canimi
aatmadi. Daha sonra agzimi ve burnumu icine alan bir solunum maskesi verildi ve
10'a kadar saymam istendi.

U¢ saat sonra bilyiik ve aydinlik bir odada uyandim. Hepsi bu kadar miydi? Buna
inanamadim. Hicbir sey fark etmemistim. Kendimi iyi hissediyor, aci cekmiyordum.
Her seyin yerli yerinde olup olmadigini kontrol etmek icin agadi baktim. Ama
testislerim bandajla sariliydi ve biraz uyusmus gibilerdi. Hemen icecek bir seylerle
birlikte kurabiye verdiler. Yarim saat televizyon izledikten sonra tuvalete gitmeye
cesaret ettim. Sorumlu doktor ben tuvalete gidip geldikten sonra yanima ugradi ve
benimle kisa bir goriisme yaptiktan sonra tahliye edildim.

Mutlu oldum ve cerrahi miidahalenin ben hig fark etmeden yapildigina sagiriyordum.
TESE'den dnce yasadigim tiim korku ve endiselerin asilsiz oldugunu gordiim. Hala
biraz sersemlemis durumdayken, kiz kardesimin beni bekledigi bekleme alanina
geri déndiim. Oniimiizdeki birkag saat boyunca televizyonun oniindeki kanepeye
uzanip testislerimi ince bir havluya sardigim dondurulmus bezelye ile soguttum.
Bu tavsiyeyi bize doktor vermisti ve ise de yaradi. Anestezi nedeniyle sersemlik
durumu giin boyunca devam etti, ama genel olarak iyiydim ve neredeyse hi¢

acl hissetmedim. Gece highir sorun yasamadan uyuyabildim ve ertesi giin takip
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muayenesi yaptirmak iizere biiyiik adimlarla androlojiye gittim. 0 sirada bandaj
¢tkarildi ve her seyin yolunda olup olmadigi kontrol edildi. Sonra bir hafta siireyle
hastalik iznine aynldim. Sonraki dért giinii ailemle birlikte gegirdim. Uzun siire
uzanip dinlenerek ameliyatin etkisinden kurtuldum. Agr kesici ilag kullanarak
agnilara dayanilabiliyordu. Son olarak teshis konulmasinin ardindan toplamda 6 ay
bekledikten sonra testosteron tedavisine bagslamama izin verildi.

Birkag giin sonra TESE sonucunda spermlere rastlandigini ve bunlarin dondurularak
saklanacagina dair mutlu haberi aldim. igime su serpildi. Boylece tiim cabalarimin
karsihgini aliyordum.

|k dis telini takma zamani geldi

0glum ilk defa disgiye gittiginde 3 bucuk yasindayd:. Bu randevuda cocugumun
neden konusma zorlugu yasadigini tesadiif sonucu dgrendim. Disleri cok ilerideydi,
boylece konusurken dilini diizgiin kullanamiyordu. ilk dis telini takma zamani geldi.
Aslinda tam anlamiyla bir dis telinden sz edilemezdi. Aksine bu, oglumun arada
sirada takmasi gereken bir tiir lastik teldi. Kiiciik yastaki cocuklarin ¢eneleri hala ok
yumusak oldugundan oglumun disler kolayca geriye dogru hareket ettirilebildi. Bu
tedavi uzun siirmedi. Her gecen giin cocugum daha ¢ok konusabildi.

Ama bununla birlikte erken yasta dislerinin saglikli olmadigi ortaya ¢ikt1. Dis minesi
cok yumusakt ve diizenli sekilde fircalamasina ragmen digleri ¢iirimeye baslad!.

Dis dokusu yapistinicisi mineyi koruyabildi, ancak bunu kalici olarak yapamad. Her
seye ragmen disleri goziimiiziin niinde (dis hekimi tarafindan alti aylik diizenli
kontroller sirasinda) “eridi gitti”. Ciiriik (siit) digleri ¢cekilmedi, ¢linkii bu islem sadece
anestezi uygulanarak yapilabilirdi. Dislerinin cekildiginde parcalanacagi ve kalan
kokiin / kink disin ¢ikarilmasi gerektigi diisiiniilmiistii. ikinci disler "sorunu" ortadan
kaldirds. ikinci disler kirik disleri basitce geriye dogru ittiler.

On yagindan biraz kiiciik olan ogluma “diizgiin” ve ¢ikanilabilir bir dis teli takild,
¢iinkii ikinci disler olabildigine carpikti ve ¢enesi tiim dislerinin sigmayacagi kadar
dardi. Ortodontistler arasinda hatali hizalanmig disleri bu yasta tedavi etmeye
baslamak tartismali bir konudur. Tabii, bir noktada dis teli takma isteklerini
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kaybetmemeleri adina kiigiik cocuklari erkenden dis teli takarak "rahatsiz etmek"
istemezsiniz. Ortodontistimiz ile dis hekimimiz goriistiikten sonra birlikte on
yasina neredeyse yeni girmis bir cocuda dis teli takma riskini aldik. Basarli olunup
olunmayacagini gérmek icin diizenli kontrol ziyaretleri (8 ila 10 haftada bir)
planlandi. Bizim durumumuzda dis teli, bir tasla iki kus vurmamizi sagliyordu.
(Cene yavasca genigletiliyor (bunun igin dis tellerinin haftalik araliklarla uzatilmasi
gerekiyordu) ve dislere dik duracaklar bir pozisyonda "baski uygulaniyordu".

Simdiye kadar tedaviden memnunuz. Tabii ki, oglum dis telini diizenli olarak
takmak istemeyebilir, ama onun ne ise yaradigini biliyor. Dig hekiminini diizenli
olarak gitmenin ¢ok dnemli oldugunu diisiiniiyorum. Ayrica oglumda goriilen dis
¢iirlimesinin (sadece) onunla ilgili olmadigini, ayni zamanda dis minelerinin de

¢ok iyi olmadigini anlamamiz gerekiyordu. Haftada bir kez dis minelerini dzel bir
macunla destekliyorduk. Bunun giizel yani ise macunda ¢ocuklarin hosuna giden
hafif bir vanilya tadinin olmasi ve dondurmayi andirmasiydi.

Tiim ebeveynlere cocuklarinin disleriyle ilgilenmelerini tavsiye ediyorum. Sadece dis
sagligi agisindan degil, oglunuz diizgiin sekilde konusmaya baslayamadiginda da
dislerini kontrol ettirin. Belki de oglunuzun bizimki gibi bir sorunu vardir.

Sendromla yasamak

Benim adim Matthias, 36 yagindayim, 1,98 m boyundayim, kilom 70 kg civarinda
degisiklik gosteriyor. 15 yasima kadar bende Klinefelter sendromunun oldugunu
bile bilmiyordum. Cocukluk cagindaki fiziksel sikayetlerimin KS ile ne dlgiide ilgisi
oldugu hakkinda bugiin ancak tahmin yiiriitebilirim. Hatirladigim kadanyla sik sik
hasta olurdum. Ta ki bugiine kadar... Bugiin KS ile baglantili oldugunu bildigim
belli bagh semptomlari 6ncesinde anlamlandiramazdim. Ergenlik doneminin
baglamasiyla kilom 70 kg'dan 60 kg'in altina diistii. Gegmiste en kiigiik porsiyonlari
yiyerek doydugumu ve doygunluk hissinin birkac saat siirdiigiinii iyi hatirliyorum.
0zaman bugiin bildiklerimi bilseydim kesinlikle cok daha iyi durumda olurdum. 0
zamanlarda bile bacak ve dizlerimde siklikla agrlar olurdu.

Aile doktorum beni Frankfurt'taki tiniversite klinigine gonderdi. Saatler siiren testler
yapildi ve bana KS teghisi konuldu. 15 yasindayken bu bilgi pek isime yaramiyordu.
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Bildigim tek sey artik her 6 haftada bir enjeksiyon (250 mg'lik depo enjeksiyon)
almam gerektigiydi. Bu siire zarfinda sadece yaklagik 60 kg'dim. Endokrinolog bana
testosteron enjeksiyonlarinin kilomu artiracagini soyledi. Bu ciimle asla aklimdan
¢tkmadi, ¢linkii bunun bugiine kadar hala kilo almay1 bekliyorum. Viicudum buna
alismist. 3 yil dnceki kilom en fazla 63,5 kg'di. Ama yine de siirekli degisiyordu.
Enjeksiyonun etkisi sona erdiginde kilom da azaliyordu. 0 zaman enjeksiyon ile kilo
arasinda bu kadar dnemli bir iliski oldugunu bilmiyordum. Daha kalorili yiyecekler
yemeye calistim ama kilo almadim.

Ancak yillar boyunca aldiktan sonra depo enjeksiyonun etkisi artik alti hafta
siirmemeye basladi ve bu aralik yedi ila on giine diisiiriildi. Endokrinologuma depo
enjeksiyonun alternatiflerini sordum ve ilk etapta 62,5 mg'lik Testogel'i nerdi.
Verdigi tavsiyeyi denedim, ancak dozu ¢ok diisiiktii. Hemen birkag giin sonra
giicimde muazzam diisme fark ettim ve 250 mg'lik depo enjeksiyona geri dondiim.
Endokrinologum daha sonra bana cift doz, yani 125 mg'lik jel verdi. Cildime

giinde bir paket uygulamami tavsiye etti. ilk basta iyiydim ama birden kilomu
koruyamadigimi fark ettim. 63'ten 59 kg'a diistiim. Kendimi hasta hissediyordum
ve istahim kalmamisti. O zamanlar semptomlarla basa ¢tkamiyordum. Kilom hafta
hafta azaldi ve kendimi daha da kdtii hissediyordum. Durumumun kotiilesmesiyle
kullandigim jel arasinda bir baglanti oldugunu bilmiyordum. Michelrieth'teki

HG Naturklinik'e goniilli olarak gittim, burada viicudumda birikim yapmas icin
infiizyon uygulandi. Naturklinik'te gecirdigim on giin boyunca titreme ndbetleri
yasadim. Ozellikle de geceleri... Buna ek olarak kollarimda ve bacaklarimda
giigsiizliik ve kas agnlan hissediyordum, bazen merdiven ¢ikamayacak kadar giicsiiz
oluyordum. istahim kapaliydi, sadece mola vererek yiyebiliyordum. Boyum 1,98 m'ydi,
agirhgim da 55 kg'da kaldi. Hastanede yatis siiresince giinde 1 adet 125 mg'lik
Testotop Jel uygulamaya devam ettim.

On giin sonra klinikten ayrildigimda gergindim, aglamak iizereydim, algilarimi
yitirmistim. Daha sonra haftada bir kez depo enjeksiyonu yazildi ve giinde bir kez
125 mg'lik Testotop uygulamaya devam ettim. Giiciimii geri kazanmak ve kilomu
59 kg'a ¢ikarmak neredeyse alti ayimi aldi. Yasadiklarimdan bu yana testosteronun
viicudum, refahim, kilom ve istahim iizerinde biiyiik etkisi oldugunu fark ettim.
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Endigelerimi dile getirmek icin Rhein-Main bdlgesindeki tim endokrinologlara
gittim, ama kimse beni dogru diizgiin dinlemedi. Siirekli olarak testosteron
seviyesiyle kilo arasinda herhangi bir baglanti olmadigi dne siiriildii. Bazen de her
seyi sadece benim bu sekilde hayal ettigimi soylediler.

Mayis 2013'ten Eyliil 2015'e kadar kilomu yaklasik olarak 70 kg'a ¢ikarabildim.
Spora (aktif giic antrenmani ve dans sporuna) ragmen kendimi iyi hissettim. Ta ki
Kasim ay1 baslarinda bir seylerin yine ters gittigini fark edene kadar... 2013'ten beri
enjeksiyonlar ve jellerle iyi hissetmeme ragmen yorgunluk ve kas agrisi gibi hafif
semptomlari tekrar gormeye basladim. Ne yazik ki, bu semptomlar gitgide kotiilesti
ve bu yiizden iki giin icinde yaklasik yiizde 90'lik bir performans kaybi yasadim. Bir
sebep aradim ama hicbir sey bulamadim. Sonra Franz Schorpp'a gittim ve kendisine
yasadigim ikilemi anlattim. Ertesi giin bana Profesdr Zitzmann'dan bazi gidalarin
testosteron diizeylerini diisiirebilecegini aciklayan bir rapor gonderdi. Bir anda

her seyin farkina vardim. Okuduklarimdan sarimsak, zencefil, meyan kokii ve sari
kantaronun bu diisiise sebep olabilecegini 6grendim. Asil suclu zencefildi. Yaklasik
altr hafta dnce uzun siire soguk alginhigi yasadigim icin sadece saf zencefil kokii
¢ayl i¢mis ve daha sonra soguk alginligi semptomlarini gidermek icin zencefil kokii
ekstresi tiiketmistim. Bunu giinde birkac kez yapmigtim.

Aralarinda baglanti oldugunu hi¢ diisinmemistim. Keyfim yerinde degildi, iki yil once
yasadigim semptomlarin aynisini yagiyordum, ama simdi bununla nasil basa ¢ikacagimi
biliyordum. Bu sirada da kilomda ani bir dilsiis oldu ve ok kisa siire icinde 70 kg'dan
66,5 kg'a diistiim. Birkag giin boyunca viicudumun her yerinde kramplar, siddetli
bulanti ve istah kaybi yasadim. Semptomlar magnezyum ile hafifletmeye calistim,
ama pek ise yaramadi. Bu yiizden haftada bir kez depo enjeksiyonu ve haftada iki paket
125 mg'lik Testotop yazdirmaktan baska secenegim yoktu. ilk birkag giin, enjeksiyonun
etkilerinin sadece ii¢ giin sonra gegtigini hissettim. Sporum ve ¢zellikle dans sporum
tamamen durdu. Bunlari yapmaya giicim yetmiyordu ve isime de ara vermek zorunda
kaldim. Yine tam anlamiyla depresyondaydim, sinirlerim harap olmustu. En ufak bir
zorlukta aglamaya bagliyordum.

Simdi yaklasik ii¢ hafta sonra tekrar bu cukurdan ¢iktigimi sdyleyebilirim. Kendimi
tekrar iyi hissediyorum, giiciim neredeyse %100 geri dondii, kilo kaybim durdu.
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Kilo alma konusunda beni yine zorlu bir siire¢ bekliyor. Androjen reseptdrlerinin
test edilmesi icin UKM Miinster'de calisan Prof. Zitzmann'dan bir randevu aldim,
¢linkii 250 mq'lik depo enjeksiyonu veya Testotop kendimi iyi hissetmem igin yeterli
olmuyor.

KS ile nasil yagiyorum? Bugiin herkes gibi oldukga iyiyim diyebilirim. Geriye doniip
bakildigimda Testotop'un bende ise yaramamasi bir tesadiif oldu, ¢iinki aksi
takdirde testosteronun yarattigi konfor diizeyiyle kilom ve istahim arasinda boyle
biiyiik bir baglanti oldugunu asla fark edemezdim. Belki okulda en hizli 6grenen
kisi ben degildim, ama Abitur'a kadar miicadele ettim ve iletisim miihendisligi
konusundaki ¢alismalarimi iyi bir notla bitirdim. 0 zamandan beri bagimsiz bir BT
uzmani olarak sirketler ve 6zel misteriler icin calisiyorum.

Ozel hayatimda ise hala yalnizim. Bu durum, kadinlara kars utangaghgimdan
kaynaklaniyor olabilir. Bu yiizden dans sporunda kadinlarla olan iliskilerimi
gelistirmeye calisiyorum. Dans sporu hayatimda o kadar biyiik bir kenuma geldi ki
artik onsuz yapamam. Ama her seyden dnce performansimin oldukga yavag arttigini
fark ettim. Kaslarim gelisti, ancak diger sporcularda oldugu kadar da gelismedi.
Saygilarimla, Matthias

24 yasinda bir erkek cocuk annesiyim

Ben daha gebeyken KS teshisi konulmustu. Doktorlarin yaptigi tek sey beni bir
endokrinoloji danismanina gondermekti, ¢iinkii Almanya'da Klinefelter sendromu
kiirtaj hakki doguruyordu. Elimdeki tek bilgi cocugumun normal gériinecegiydi
ama gelisimi hakkinda fazla bilgi vermiyorlardi. Bazilari okulda sorun yasarlarken,
bazilari yasamiyorlardi. Zaman zaman oglumu alip endokrinoloji muayenesine
gelmem gerekecegini soylediler.

Bebegimi diinyaya getirmek istiyordum! Max, su anda Klinefelter sendromu
hakkinda ¢ok fazla sey bilmek istemiyor. Zor zamanlar gegirdik. Bazen bekar bir anne
olmaya nasil devam edebilecegimi sorguluyordum. Babasi teshisi kabullenmeyi hala
reddediyor. Max, gruplar halinde sosyallesmeyi sevmiyor ve arkadasliklarina cok
sadik kaliyor.
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Tenis, golf, basketbol gibi topla oynanan oyunlara eli yatkindir. Bu sporlari uzun
zamandir yapiyor gibi goriiniir. Ama bu yetenegini kullanmiyor. Resim ve miizik
konusunda yeteneklidir. Ne yazik ki, bu potansiyeli heniiz bir meslege doniistiirmek
istemedi.

Okul hayati ¢ok kotii gecti. Okumaya ancak 13 yaginda baglad ve gorsel yolla 6grenme
konusunda ¢ok basarili. Okul sistemimiz onun i¢in pek uygun olmadi. Cok duygusal

ve hassas biridir. Aktif bir seks hayati var. Biiyiik bir ask yasamayi, aile kurmayi ve
cocuk sahibi olmay1 hayal ediyor. Harika bir kisiligi var. Sonunda mesleki yolunu da
cizdi. Her tiirlii insanla ilgilenmeyi sevdidi icin satis boliimiinde stajyerlik yapiyor.
Eskiden siirekli yorgun ve hareketsizdi, tam olarak konsantre olamiyordu. Bu yiizden
ona destek olmanin bir yolunu bulmaya calistim. Bes yildir her giin yiiksek konsantre
mikro beslenme yontemi ile besleniyor. Enerji seviyesi iyi. Biz de beslenme seklimizi
de degistirdik. Beyaz seker yok, sadece iyi yaglar, karbonhidratlar, meyve, sebze ve
yararli proteinler tiiketiyoruz. Kendisi hala testosteron takviyeleri veya kimyasal ilaglar
kullanmaktan kaginiyor. Yaganan tiim zorluklardan Klinefelter sendromunu sorumlu
tutabilir miyiz? Testosteron seviyesi sadece 4.9. Meme biiyiimesi tekrar geriledi. Sakal
ve viicut killan dogal sekilde uzuyor. Toplum icinde rahatlikla iletisim kurabilen birine
doniistii. Max, su anda 1,95 boyunda ve ince bir fizige sahip. Ona destek olabilmekten
dolayr gurur duyuyorum.

Sendromla siirdiirdiigiim yagamim

Benim adim Bernhard, 1958'de Miinih'te dogdum ve hala orada yasiyorum. Okul
bittikten sonra banka memurlugu egitimi aldim, birkac yil sonra bir sanayi sirketinin
finans departmanina gectim. Orada uluslararasi siparis finansmani alaninda
teminatlari ve banka garantilerini denetleyerek birkag yil calistim. Daha sonra
bilango ve isletme muhasebecisi olarak muhasebeye gectim, temel gérevlerim
muhasebenin tiim alanlarini kapsiyordu. SAP / R3 uygulamasi, Euro'ya geis, sirketin
is alanlarinin entegrasyonu ve dis kaynak kullanimi gibi projelerde basariyla yer
aldim ve hem muhasebe hem de raporlama teknolojisi ile birlikte BT ile ilgili olarak
ertelenmis vergi, satis vergisi ve stopaj vergisi konulariyla ilgilendim.

1991 yilinda iireme sadhdi merkezine gittigimde 47 XXY tehisi konuldu.

2008 yilinin ilkbaharinda kapsamli yeniden yapilanma ve isten ¢ikarmalardan sonra
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Miinih, Schwabing'teki Max Planck Enstitiisii:
Sosyal Etkilesim Sorunlan Ayakta Tedavi
Klinigimizi ne yazik ki 30 Haziran tarihinde
kapatmak zorunda kaldik. Liitfen Miinih'teki
Ludwig Maximilians Universitesi'ndeki Psiki-
yatri ve Psikoterapi Klinigi gibi diger uzman
merkezlerle ile iletisime geciniz. Ayakta tedavi
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sirketten ayrildim, bilgi ve tecriibelerimi bagka bir yerde kullanmak istiyordum.
Baslangig cok umut vericiydi. Fakat Almanya'ya 2008'in sonunda mali kriz geldi ve
deneme siiresinden sonra ise alinmadim. Finansal krizde is aramak zor oluyordu, ya
tcretler disiik ya da yeterlilik beklentisi yiiksek oluyordu. Yeniden is sozlesmesi yapmayi
basardigimda kendimi “yeni baslayan” biri konumunda bulmak benim icin zor oldu.

Tipik testosteron eksikligi semptomlari " uzun siiren zorluklarin nedeniydi, bu
nedenle son derece etkin olan otizm (Asperger ?) teshisinin konulmasl icin benzerlik
kriterlerini aragtirmak artik ilk énceligim degildi. 2017 yilinda Miinih'teki Max Plank
Enstitiisti'nde (MPI) calisan sozlesmeli egitim gorevlisi Leonhard Schilbach'in sosyal
etkilesim poliklinigini ziyaret ettim *. Ocak 2018'de Tagklinik MPI'y1 ziyaret ettikten
sonra teshisi alarak emekli maagina basvurdum ve sorunsuzca onaylandi. Bana

her iki teshis de konuldugu i¢in bu durum bende rahatlamaya sebep oldu. 0 giine
kadar Klinefelter ve otizm, bagimlilik, DEHB ve diger teshisler arasindaki baglantilar
hakkinda cevapsiz kalan sorular bir bulmacanin parcalar gibi ortaya ¢lkmaya
basladi. Bu baglantilarla ilgili bilgileri metnin devaminda bulabilirsiniz.

Durumumu inkar edemem: Otizm — Klinefelter

Bazi Klinefelter hastalari, arastirmalarda zaman zaman ikinci X kromozomu
nedeniyle cinsel gelisim bozukluklarindan bahsedilse de Klinefelter'in bagka

seylerle iliskilendirilmesini istemezler. DEHB veya otizmle baglantili oldugunu

da disiiniilmemelerine ragmen benzerlikleri zithiklarindan daha fazladir. Otistik
kisilerde de kendini izole etme istegi mevcuttur. Bazilari Aspergeri otizmden ayn
tutmaya calisirken, bazilari da Aspergeri diger genetik sendromlardan ayri tutmaya
calisirlar. Bunun nedeni bilinmiyor! Herhangi bir benzerlik gdriilmiyor. Bu da her
seyi hafifletiyor. Hem otistik grup hem de Klinefelter grubu, kendilerinde gériilen
egilimler ya da engeller agisindan benzersiz 6zelliklere sahip olduklar kanaatindeler.

Konuya netlik kazandirma istegini anliyorum. Genetik ve giinliik problemler daha
acik sekilde ortaya konabilseydi yillar siiren siihecilikten ve istiraptan kurtulmus
olurdum. Temel olarak bana konan ilk XXY teshisinde de, bircok semptom benzerlik
gosterdidi icin ikinci Asperger teshisinin yerinde oldugu kesinlesmisti. Arastirmacilar
semptomlarin farkli nedenleri olup olmadigini kendi aralarinda tartisabilirler. Bana
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sorarsaniz bu tartismalar, diger otistik kisilerin hikayeleriyle kendimi bulmamin verdigi
hissi degistirmez. Onceki blog yazilarina gelen ¢ok sayida geri dénis, bircok otistik
kisinin yorumlarinda kendilerini Klinefelterli ve otistik olarak tanimladigini gdsterdi.

Teshisler ve Sendromun Ortaya Cikis

Otizmin nedenleri hakkinda gercekten ¢ok az sey biliyoruz. Geleneksel uygulamada
otizm teshisi, yalnizca gozleme dayanmaktadir! Kontrol listesindeki birkag nokta
kontrol edilir, gozlemlenir, test edilir ve teshis konulur. Genetik nedenler hakkinda
¢ok az sey biliyoruz ve ndrolojik testlerde daha da ok celiski ortaya cikiyor.

Klinefelter, 47 XXY seklinde tanimlanmaktadir. Bu genetik bir teshistir. Fazladan bir
X kromozomu iizerinde inanilmaz miktarda bilgi depolandigi iin ¢esitlilik o kadar
fazla ki, ancak aktif olarak fenotip icine neyin aktarildigina dogal yollarla olugan
anormallikler (bugiiniin bakis agisindan) karar veriyor.

Klinefelter fenotipi 1942'de kesfedildi (ancak genetik nedeni 1951'de ortaya
¢ikarildi) ve otizm ayni zamanda Kanner ve Asperger ile baglantili olarak tibbi
yonden arastirildi. Her iki teshis de iki binli yillarin baslangicina kadar birbirinden
bagimsiz olarak gelisti, ¢iinkii Klinefelter uzun zamandir oncelikle fiziksel bir teshis
olarak diisiiniilmistii. Fenotipteki durumun testosteron eksikliginden kaynaklandigi
diisiiniildii. Fazladan X kromozomunun etkisini inceleyen ¢alismalarin sayisi, daha
son on ila 15 yil iginde artmistir. Ayrica testosteron tedavisi ile ilgili ilk calismalar
kalite standartlarini (plasebo, iki tarafli bilinmeyenli yontem, uzun siireli ¢alisma)
kargilamamistir. Bu arada testosteron tedavisinin osteoporoz, diyabet ve diger
eslik eden hastaliklan da gercekten ortadan kaldirip kaldirmadigi veya azaltip
azaltmadigi konusunda siipheler bile vardir.

Klinefelter ve Psikoloji

Uzun zamandir Klinefelter hastalarinin psikolojileri hakkinda ¢ok az sey biliniyordu.
Etkilerin cogu, testosteron eksikligine ve hareketsizlik, yorgunluk, pasiflik,
depresyon veya en ciddi etki olarak infertilite gibi spesifik olmayan semptomlar gibi
sonuglara baglandi. On yillar boyunca Klinefelter teshisinde testosteron tedavisinin
standart oldugu kesin olarak kabul edildi. iliskili beklenti, testosteronun enjeksiyon
veya jel yoluyla uygulanir uygulanmaz yorgunlugun, depresif ruh halinin ve
halsizligin ortadan kalkmasidir.
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Bu nedenle iki yonlii bilinmeyenli calismalar cok Gnemlidir. Yani, sadece bir plasebo
verilmiyor, ilgili doktor bile testosteron veya plasebonun verilip verilmedigini
bilmiyor. Bu yontemle doktorun dznel beklentilerinin sonuca dahil edilmesi dnleniyor.
Tecriibelerim ve tanidigim Klinefelter hastalarinin tecriibeleri, tedavi eden doktorlarin
¢ogunun testosteronu standart tedavi olarak gérmesi ve ayni zamanda semptom
iyilesmelerini de beraberinde getirdigi yoniindedir. Diger psikolojik etkiler hakkinda
cok az sey sdylenir. Siirece iirologlar, endokrinologlar veya androloglar dahil olsa da
psikiyatristler dahil olmuyor ve disiplinleraras etkilesim yapilmiyor. Benim en biiyik
elestirim bununla ilgili. Klinefelter sendromlu insanlar tam kapsamli incelemeye
ihtiyag duyarlar. Testosteron tedavisi bunun bir parcasidir, psikolojik destek de ayri

bir noktadir. Bir androlog, en azindan genel Klinefelter tablosuna bagka nelerin dahil
olabilecegini bilmelidir. 2008 yilinda Innsbruck Universitesi Hastanesi'nde genetik
danismanlik aldigimda psikoloji konusuna hic girilmemisti. Klinefelter fenotipinde
otistik davranislarin oldukga yaygin olarak goriildiigii belirtilmis olsaydi, bircok
psikolojik stresi ve aksiligi hic yasamamis olabilirdim. Muhtemelen o zamanlar, yapim
geregi merakli bir kisi olarak, otizm hakkinda daha fazla arastirma yapmaya baglardim
ve boylece bazi sorunlani daha iyi sekilde siniflandirabilirdim. Bunun yerine diger
Klinefelter hastalariyla tanistim, onlarin davranislarinda kendimi pek bulamadim ve
icten ice bu sendroma sahip olmadigimi diisiinmeye basladim.

Kendimi bu tanimlardan hicbirine uymayan biri olarak gordiim ve sonraki yillarda ise
bu konularla pek ilgilenmedim.

Nadir bir hastaliginiz veya sendromunuz varsa bunun hakkinda toplumda ¢ok az
sey bilinir. Halk otizm hakkinda nispeten iyi diizeyde bilgiye sahip, ancak Klinefelter
hakkinda hichir sey bilmiyor. Otistik bir insan olarak yasamini siirdiirmek cok daha
kolay, ciinkii bu tamamen psikolojik bir durum (motor beceriler disinda) ama buna
kargin Klinefelter bazen cinsel organlarin biiyiikliigd, ikincil cinsel dzellikler veya
¢ocuk sahibi olma arzusuyla ilgili utang verici sorulara maruz kalinmasina sebep
olabiliyor. Kendini kismi olarak ifade etmek zor. Fiziksel 6zelliklerle / kusurlarla
ilgili bilgileri oldukga acik bir sekilde yayinlayan Vikipedi'ye ve diger platformlara
tesekkiir etmek lazim. Ben sahsen kendimi bedenimle tanimlamiyorum.
Benzerlikler

Hastaligin kdkenine geri donelim. Diger hastalik tablolariy la arasinda benzerlikler
var (Bence otizm bir hastalik degil, maalesef tibbi terimleri degistiremiyorum. Bu
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konuyla baglantili olarak otizm, klinik bir tablo olarak gériiliiyor). Eslik eden etkiler
mi, yoksa temele iliskin etkiler mi? Bu soruyu ben de siirekli soruyorum. Sadece eslik
eden etkilerin olmasi temelden gelen bir baglanti oldugu anlamina mi geliyor? Oyle
olmak zorunda degil. Transgender olmanin kesin sebebi XXY degil. Ancak diisiik
testosteron seviyesi, disi fenotipi ve disi X kromozomu, erkek fenotipinden sapmayi
destekliyor. Cogunlugu erkek gibi hissetse ve erkek gibi diisiinse bile, azinligin

erkek gibi hissetmemesi ve erkek gibi diisinmemesi de sasirtici degildir. Fenotip bu
diistincelere tegvik ediyor.

Bu durum ayni zamanda hem olumsuz hem de olumlu otistik davranislarin artmasini

tesvik ediyor. Klinefelter tastyicilari genellikle* su sekilde tanimlanir (*bireysel

yardima kitaplarda, dernek brogsiirlerinde, forumlarda vb.):

» giiriiltiiye, bazen de kokulara ve kendisine dokunulmasina karsi fazla hassasiyet
gosterme

» fazla hassas veya empatik kisilik

» siklikla kaba / ince motor problemleri

» baskalarinin bakis agilarindan bakmada sorun yasama

» hayal kinkhg esiginin diisiik olmasl, sik psikolojik ¢okiintiler

» detayalik

» biyiik oranda gdrsel / mekansal algiyla ilgili yetenek / dogustan gelen beceri
(sanat, fotografcilik, resim yapma veya miihendislik, matematik, programlama)

» iflah olmaz diizeyde diiriistliik, bazen saflik

» ¢ok fazla sozel iletisim kurmama

Otizmin semptomlariyla arasindaki bu értiisme orani sadece bir tesadiif mii?

Bu semptomplar yastan ve ayrica testosterondan da bagimsiz olarak, daha XY'li
erkeklerle aralarindaki farkliliklara gelene kadar, heniiz ergenlige girmeden dnce
ortaya cikiyor. Otizm teshisinin daha az konulmasinin ana nedenleri muhtemelen;
ozel ilgi alanlari, kliseler, ritiieller agisindan gdriilen semptomlarin genellikle daha
az belirgin olmasidir. Ancak yine de ana semptomlar (iletisim ve etkilesim zorluklari)
mevcuttur.

Venn diyagramlari (solda) benzerlikleri géstermektedir. Asagidaki bu grafigi baska
bir yayindan aldim, digerini ise kendim hazirladim. Bunlar tam veya kesin deil,
ancak hangi coklu tanilarin var olabilecegini géstermeye yoneliktir.
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Otizm

Coklu Vurus Teorisi

Klinefelter sadece diisiik testosteron seviyesine sahip otizm midir?

Yine de bu sekilde basite indirgenemiyor, ciinkii calismalar ayrica iigte bir ila
yari yariya otizm teghisi konulmadigini da gdsteriyor. CNV'lerin (Kopya Numarasi
Varyasyonlari) varligina iliskin son ¢alisma, yani ikinci X kromozomundaki DNA
segmentlerinin hangisinin ve kaginin kopyalandigi, bu konuyla ilgili agiklama

sunabilir. Bu diisiince, otizmin ortaya ¢lkmasindan dnce otizm "riski" yaratabilecek
¢ok sayida genin bir araya gelmesi gerektiginden coklu vurus teorisiyle ortisiiyor (ve
otizm tek bir 6zellikten dedil, bircok farkli 6zellik sebebiyle ortaya ¢iktig icin isler
bu noktada karmagik bir hal aliyor). Yani bazi Klinefelter hastalari, bu CNV'lere sahip

. olmadiklariicin otizmden korunuyor gibi goriiniyor.

Peki ya dislama teshisi?
Bence elestirmenler, Klinefelter'in otizm icin bir dislama teghisi olarak goriildiigii bir
anlatim kullanmayi tercih ediyorlar.

Bazen cocukluk ¢agindaki KS'li erkekler, genellikle otistik davranislar olarak
adlandirlan ancak otizmin klinik tablosundan ayri tutulmasi gereken davranislar
sergileyebiliyor. Bunlar temel olarak insanlardan uzak durma, akranlarla etkilesime
daha az ilgi ve detaylara dzel bir tutku gosterme seklinde karakterize edilen
davraniglardir.”

Neden burada sinirlama yapilmasi gerekiyor? Davranislar yiiksek oranda otizmle
ortiisiiyorsa ASD teghisi icin tiim kriterler mevcut olabilir mi? Ayrintilari algilama
ozelligi, duyusal filtrelerdeki artan zayifliktan dolay1 maalesef olumsuz sekilde de
gelisebilir. Kendim de dahil olmak iizere, 6zellikle arka plan giiriiltiisinden rahatsiz
olan, kokular daha ¢ok algilayan, bazen de hareket etmekten kaginan ve ozel ilgi
alani gibi giiclii yanlar gelistiren sendromlular taniyorum. Yine de ¢ogu durumda
"sadece" sosyal iletisimin olumsuz etkilendigini ve rutinlerin / 6zel ilgi alanlarinin
daha az yaygin oldugunu kabul ediyorum. En azindan Bruining H. ve ark.'nin 2009
yilinda Pediatrics'te yayinlanan "Psychiatric Characteristics in a self-selected sample
of boys with Klinefelter Syndrome” ¢alismasinda bu sekilde anlatilyor.
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Tavsiye:

Allen Frances'ten "Normal. Gegen die Inflation
psychiatrischer Diagnosen"

DuMont Buchverlag, 2013

Eger ek bir terapi / ilag tedavisi gerekli hale
getirecekse yasananlarin sebeplerini bulmak
faydaliolur. Veya otistik belirtiler dejeneratif
bir seyir gosteriyorsa (6rn. Rett sendromunda).

Asil dnemli soru su: Klinefelter ve otizmin cifte teshisi miimkiin mii? Cesitli
calismalardaki goriislere gore bu sorunun cevabi "evet". Hollanda'da yaklasik
olarak yiiz kisiden 30'una ASD teghisi konuluyor. Niifusun geneline kiyasla isve¢'te
Klinefelter otizmi alti kat daha yaygin. Otistik semptomlar genetik sendromun
nedensel tedavisi ile, yani testosteron tedavisi uygulanarak tersine cevrilebiliyorsa
iki sendrom arasinda bir sinir izilebilecedi kanaatindeyim. Ancak bu heniiz
kanitlanmadi.

ikincil olarak Asperger teshisi konulmasl, benim icin yasam kalitemin énemli
diizeyde artmasini sagladi. Destegin artmasini, gegmise doniik ve bugiin igin
bilgimin artmasini, daha fazla G6nem vermemi, dikkat etmemi ve ayni zamanda
gelecede yonelik huzurlu olmami sagladi. Neden keyfi sekilde belirlenen sinirlar
nedeniyle durumumu reddedeyim ki?

Onemli olan adinin ne oldugu degil, ise yarayip yaramadigidir

Son bir husus: Belirleyici faktdr teghisin adi degil, benim isime yarayip yaramadigidir.
Teshisin ads; Briiksel lahanasl, tavsan veya Tabalugaland bile olabilir. Bu sendroma
sahip olan kisilerin cogu gibi akademik alanla degil, giinliik yasamimda bana neyin
yardima olacadyla ilgileniyorum. Hayatimi nasil diizene sokarim? Nasil olabildigince
bagimsiz sekilde yasayabilir ve finansal agidan bagimsiz olabilirim?

Bu yiizden teghis tam olarak konulmadan ¢ok daha dnce otistik kisilerin yardimlari

ve tecriibe yazilar sayesinde bazi ipuglari ve piif noktalan edindim. Teshisin adindan
bagimsiz olarak sizde bir konuda duyusal filtreler zayifsa o konuda asiri uyariimamaya
alismig olmaniz mantiklidir. Herkes gibi eskiden zayif oldugum konulara kendimi
yeterince sik maruz birakarak asilabilecegimi diisiindiiysem de, aslinda bunun sadece
asin yiiklenmekten kaginarak veya yeterince ara vererek miimkiin oldugunu gérdiim.
Bunun ise yaramasi noktasinda teghisin adinin otizm mi yoksa tavsan mi oldugu fark
etmiyor. Bagkalarindan faydali ipuclan edinmenin kimseye zarar vermeyecegine

inaniyorum.

Otistik olmayan biri bile agiri uyariimaya karsi kulak tikaglari ve giines gozligiiyle
gardini aliyorsa ofistik birinin destege ihtiyaci olmadigi soylenemez. Benim daha
verimli bir yapilacaklar listesine bakmam diger DEHB'lilere zarar vermez.
Dezavantajlarin telafisi gibi daha biiyiik konularda destek yalnizca resmi belgelerle
veriliyor. Bununla birlikte Klinefelter hala bilinmedigi siirece bu sendromdan
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https://autistenbloggen.wordpress.com/
2016/04/04/ich-kann-mich-nicht-verleugnen

etkilenen kisiler, Klinefelter olmayan otistik kisilerle ayni sekilde destek alabilmek
icin otistik belgesine ihtiya¢ duyuyorlar.

Sinirlama da mantikli

Tabii ki, 6rnegin ilag s6z konusu oldugunda sinirlandirma uygulanmasi mantikli olur.
Ritalin, DEHB'de ise yarar. Ancak bazen dikkat eksikliklerinin, dzellikle de kronik
depresyon sonucunda ortaya ¢ikan diger nedenlerinin tedavisi agisindan verimsizdir.
Hicbir seyi genellestirmek istemiyorum. Sinirlari korumayi veya her seyi kati bir
bakis agisindan gérmeyi dnermiyorum, ¢iinkii dogada net sinirlar yoktur. Ben;
ufkumuzu genigletmekten, highir seyin bu kadar net olmamasindan ve tibbi
arastirmalarin siirekli olarak ilerletilmesine izin vermekten bahsediyorum. Otistik
kisilerin 6zel duyarliliklari konusundaki arastirmalarin sadece begila on yildir
yapildigini diisiiniirsek, hala kesfedilecek ok sey var demektir.

Klinefelter sendromlu erkek ¢ocuklarin okulda
damgalanmasi

Damgalama, insanlarin sakatlik gibi bazi 6zelliklerinin bir grup dahilinde olumsuz
sekilde degerlendirildigi ve etkilenen kigilerin grubun disina itildigi bir siireci
ifade eder. Damgalanan kisler, Gncelikle olumsuz dzellikleri ile algilanirlar ve diger
olumlu dzellikleri bu dislanmayi telafi edemez. Bu ifade, bir cocugun bulundugu
ortamin kendine, 6rnegin siniftaki arkadag gruplarinda belirli roller veya pozisyonlar
yikledigi anlamina gelir. Etkilenen cocuga cok spesifik davraniglar yiiklenir. Cocuk
artik bu anormallikleri tagimasa bile artik iizerindeki "damgadan" kurtulamaz.

Bu fenomen, dzellikle DE(H)B veya iistiin zekalilik gibi moda olmus teshislerden
kaynaklanabilir. Bu tiir terimleri kullanirken dikkatli olmanizi dneririz. Sadece bir
psikolog kapsamli testler sonucunda teghis koyabilir. Her durumda ebeveynlerin
cocuklarinin okula bagladiktan sonraki yeni durumunu miimkiin oldugunca sakin
sekilde ele almas dnerilir. Ogretmeni taniyin ve sonra kararinizi verin.

Leon okula baslayacak — Klinefelterli erkek cocuk Leon bu yil okula baslayacak.
Anaokulundaki sosyal etkilesimlerde sik sik bilyiik zorluklar cekmis, tartismalarda
diirtiisel ve agresif tepkiler gdstermis. Bu davranisi coktan azaltmig olmasina
ragmen, genel itibariyle cok huzursuz ve sadece kisa siireligine konsantrasyonunu
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koruyabiliyor. Ogretmen, annesiyle cocugun gecmisi hakkinda konustuktan

sonra Leon'u her an damgalamaya baslayabilir. Simdi cocugun davranislarini
dikkatlice inceliyor. Okul bagladigi zaman Leon sirasinda sakince oturamiyorsa, bu
durum 6gretmenin onu damgalamast icin ilk sebep olacak. Leon'un dahil oldugu
tartismalar olursa, d§retmeni bunu hemen annesinin tarif ettigi olumsuz dzelliklerle
iliskilendirebilir. Leon'a 6gretmeni tarafindan bas belasi olarak konumlandiriliyor.

Ancak her sey oldukca farkli olabilirdi. Annesi 6gretmene ¢ocugun yasadigi zorluklar
anlatiyor. Bunun ardindan dgretmen uyarani daha az olan izole bir yer seciyor.
Leon'un yanina kendisine olumlu etki eden ve daha sakin bir cocuk sira arkadagi
olarak seciliyor. Ogretmeni kendini siniftaki arkadas gruplarina kolayca dahil edene
kadar ilk baslarda Leon'u tartisma durumlarinda destekliyor. Yani, Bayan S. Leon'un
ogretmenine sosyal ge¢misinden bahsetmezse, Leon baslarda okula kisa siirede
alisabiliyor. Okula gitmekten cok memnun oluyor ve konsantrasyon problemleri hig
ortaya ¢lkmiyor.

Cocugum okulda zorbaliga maruz kaldiginda nasil
tepki vermeliyim?

Tipki is ortamindaki gibi, okulda da zorbalik oldukga yaygindir. Zorbalik magdurlar
genellikle kendilerini savunamadiklari igin disaridan yardima ihtiyac duyarlar. Bunu
yapmak icin ebeveyn, arkadas, danisma merkezindeki bir calisan veya giivenilir
dgretmen gibi giivenilir bir kisiye durumu anlatmaniz gerekir.

iletisim Bozuklugunun Bir Semptomu Olarak Zorbalik

Magdurlar topluluktan uzaklastinlir ve zorbaligi yapanlar yaptiklar tacizlerin
yarattigi etkileri kimseden duymazlar. Konunun diginda olan sinif arkadaslari da notr
kalirlar. Bizzat kendileri de magdur olmaktan korktuklari icin 6gretmenlere veya
velilere siirec hakkinda bilgi verme cesaretini gdsteremezler.

Zorbaligin Semptomlari ve Sonuglan

» hafiza bozukluklari, konsantre olmada zorluk, depresyon, ilgisizlik, inisiyatif
almada eksiklik, sinirlilik, caresizlik, saldirganlik, giivensizlik hissi, asin duyarlilik
gibi derin diisiinceler
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» kabuslar, karin agrisi, mide agrisl, ishal, kusma, bulanti, istahsizlik, bogazda
yumru, aglama, yalnizlik, temas eksikligi gibi psikosomatik semptomlar

» gogiiste baski, terleme, agiz kurulugu, carpinti, astim ile birlikte nefes darligi,
kanin beyne sicramasi gibi korkutucu semptomlar

» sirt, boyun ve kas agrilari

» uyku bozukluklari

Ebeveynler zorbalikla nasil baga ¢ikmali:

» Cocugunuz kendisine okulda zorbalik yapildigini séyliiyorsa onu dinleyin ve ona

giivenin. Ancak konunun bir numarali konu haline gelmesinden kaginin.

» Cocugunuza sitem etmeyin veya onu suglu bulmayin. Soziine giivenin ve ona her
tiirli yardim ve destegi saglayin.

» Liitfen suclunun ebeveynleriyle iletisim kurmayin. Bu sadece durumu daha da
kotiilestirebilir. Suglunun ebeveynleri cocuklarini cezalandirirsa bu genellikle
magduru etkiler, ¢iinkii su¢lu cocuk magdurdan intikam alir.

» Ayrica zorbalik yapan kisilerle de temas kurmamalisiniz. Bunu yapmaniz
durumunda ¢ocugunuzun pozisyonunu zayiflatmis olursunuz. Zorbalik
uygulayanlar ve diger sinif arkadaslari cocugunuzun kendini savunamayacagini
diistinir.

» Ogretmenle konusurken cocugunuzu yaniniza almayin.

Olay1 digerlerine duyurmak ve diger ebeveynlerle temasa ge¢mek genellikle faydali
olur. Cogu durumda zorbaligin tek bir kurbani yoktur. Zorbaligin belirli kisilik
ozellikleri ile iligkisi yoktur, ancak zaten ilgili okulda uygulanan sistem sonucu ortaya
¢ikar. Okul degisikligi yapmak ise yarayabilir.

Yillik uzman kontrolii

Klinefelter hastalari (KS) icin yilda en az bir veya en iyisi iki kez daha ist diizey bir
uzmana (endokrinolog) goriinmek kesinlikle gereklidir. Periyodik kontroller doktor
tarafindan yapilmalidir. Su anda yaygin olarak kullanilan ilaglarin (enjeksiyon ve jel)
paketleri iizerindeki agiklamalarda asagidaki muayeneler dnerilmektedir:

Yilda bir kez meme ve prostat. Daha yash KS hastalari ve ozel risk altindaki hastalar
icin yilda iki kez. Ayrica kan degerleri testi, diferansiyel kan sayimi, yag (lipit) profili
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ve karaciger fonksiyon testinin yani sira kandaki testosteron seviyesinin dl¢iilmesi
de onerilir.

Yasli hastalarda hormon tedavisi prostatin iyi huylu sekilde biyiimesine ve idrara
¢tkma sorunlarina neden olabilir. Bu tiir zorluklarla karsilagirsaniz doktorunuza
bildirmelisiniz.

Hormon preparatlari ile uygulanan tedavi dokuda su tutulmasina (6dem) da yol
acabilir. Boyle bir durumda doktorunuzla konugun.

Klinefelter sendromunda diyabet yaygin olarak gériildiigii icin (Prof. Zitzmann),
HbATc degeri (uzun siireli seker) ve tiroid degerleri de e zamanli olarak kontrol
edilmelidir. Hormon tedavisi goren hastalarin su aciklamaya gore prospektiisleri
okumasi gerekmektedir: "Herhangi bir risk teskil ediyorsa veya yan etki gdriiyorsaniz
doktorunuza veya eczaciniza basvurunuz."

Her doktor muayeneden sonra hastasina rapor vermek zorundadir. Bu rapor, bagka
bir uzmanin tedaviyi devam ettirebilmesi icin oldukca dnemlidir. Son olarak kan
bagisi konusuna da dikkat cekilmelidir. Ciinkii Klinefelter sendromlu hastalarin kan
bagisinda bulunamayacad gibi bir bilgi yayilmaktadir. Ancak boyle bir sey yoktur.

Hormon tedavisi, kan hiicresi olusumuna (kanda "yogunlasma") yol acabilir. Bu

olay, ozellikle yash KS hastalarinda kalp krizi, fel¢ ve tromboza yol acabilir. Diizenli
kan bagigi yapilarak bu sorun dnlenebilir. Kan bagisi hizmetleri, katilimalarin bagis
yapma yagini 72'ye cikarmistir. Artik yas nedeniyle bagis yapmasina izin verilmeyen
kisiler icin kan verme imkani ortaya ¢ikmistir. Kan verme, kan bagislamakla hemen
hemen aynidir, ancak bu durumda kan kullanilmadan atilmalidir. Her aile doktoru
veya uzman, kan alma islemini gerceklestirebilir. Kani inceltmesi icin yazilan ilaglarin
aksine herhangi bir yan etkisi yoktur. Osteoporoz, diisiik yagam kalitesi, diyabet ve
obezite gibi olasi ge¢ etkilerden kaginmak icin Klinefelter sendromunu erkenden,
miimkiinse ergenlik baslangicinda teshis etmek dnemlidir.

Asiri hassasiyet
Gitgide daha fazla yetigkin nihayet bu egilimi gostererek kabul etmeyi, takdir etmeyi
ve dzgiir hissetmeyi dgrenirken, konuyla ilgili farkindalik artisi en bize basindan
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itibaren hassas cocuklarimiza saglikli yollardan destek olma firsati veriyor. Asir
koruma ve ters tepen "sert davranma" arasinda ince bir ¢izgi vardir. Cocuk son
derece hassas bir kisilige sahipse (mevcut bilgilere gdre bu, ilgili kisilerin yiizde 20'si
icin gegerlidir) bu dengeleme eylemi sadece yorucu olmakla kalmaz, ayni zamanda
diipediiz kiilfetli hale de gelebilir.

Bu bir hastalik, bozukluk veya sakatlik olmadigi ve ndronlarla bir egilim oldugu icin
herhangi bir teshis konulmamistir. Kilavuz niteliginde bircok test mevcut, ancak
"siyah ya da beyaz" seklinde klasik net bir goriis mevcut degildir. Tek basina o kadar
cok farkli hassasiyet (kokulara, dokunulmaya ve seslere karsi duygusal hassasiyet)
var ki, standart bir testin yapilmasi neredeyse imkansizdir.

Asir hassasiyet egiliminin ilk belirtileri ebeveynlere bakildiginda zaten belli olur.
Asin hassasiyet kalitsaldir. Gebelik sirasinda bile hassas bir ¢ocugun gelisimine dair
isaretler olabilir, bebek anne rahmindeyken bile iirkeklik tespit edilebilir. Son derece
hassas bir cocuk diinyaya geldikten sonra alisiimadik durumlar, giiriiltii, dokunma,
ruh hali degisimleri, kokular ve hizli hareket etme gibi sebeplerden dolayi bebek
biiyiidiigiinde daha hizli bir sekilde gergin tepki verebilir (ancak kesinlikle boyle
olacak denemez).

Cocuklan hayata hazirlayin, ama ayni zamanda asiri uyarilmaya karsi koruyun.
Ebeveynler asirt hassas cocuklarini her tiirlii asir uyarmaya karsi korumak isterlerken
fazla korumaci olduklarini sdyleyen cocuklarina kulak asmazlar ve iyi niyetli "cocugu
giiclii birinsana doniistirme" ¢abalari uzun vadede iskenceye doniisebilir. Peki bu
denge nasil kurulmalidir? Aslinda bu noktada ¢ocuk yetistirme konusunda ihtiyag
duyulan talimat "icinizdeki his" olarak anlandirilabilir.

Sezgiler, asiri hassas cocuklara dogru bicimde davranmada yardimai olur.

Kendinize sormaniz gereken ilk sey, ebeveyn olarak egiliminizin hangi yonde
oldugudur. Bu egilim, genellikle kisinin kendi ¢cocukluk deneyimleriyle ilgilidir. En
ug noktalardan biri de, kisinin kendi duyarligiyla ilgili kotii deneyimler yasamig
olmasi ve simdi de karsisindaki cocugu "Boyle ezik gibi durma" seklinde giiclenmeye
zorlamasidir. Diger ug nokta ise, genel bir agir koruma ve giinlik yasamin
gereksinimlerden kag¢inma tutumudur.
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Farklar belirlemek cok dnemlidir: Hangi zorluklarla karsilasmak gereklidir, hangileri
cocugu destekler ve ileriye tagir? Hangi agir gelen ve zayiflatan zorluklardan
kaginilmalidir? Agin hassasiyete sahip cocuklarda gereksiz stres faktorlerinden
kaginin: Bunun sosyal yapiyla ve standartlarla yakindan ilgisi vardir. Bunlari ortadan
kaldirmak ya da elestirel bir bakis aisiyla bunlari yeniden diisinmek, zorluklarin
yarisini asmak anlamina gelir. Son derece hassas olan erkek cocuk gercekten de
sanat grubuna génderilmeli midir? icine kapanik ve son derece hassas bir cocugun,
sirf diger erkek cocuklar gibi olsun diye kaykaya ¢ikip Halfpipe hareketini yapmasi
ona faydali olur mu ve onu giiclendirir mi? Kagindirdigi icin kazaginin etiketini
kesmesi dnlenmesi cocugun kisiliginin gelisimine ne dl¢tide katki saglar?

Ancak tiim stres faktorlerinden uzak tutmak, uzun vadede her ¢ocukta olumlu
sonuglar yaratmaz. Burada dnemli olan, gereksinimlerin nazikge ortaya konmasi

ve ayrintili sekilde incelenmesidir. Sinifta sunum yapmak, klasik bir ornek olarak
verilebilir. Bu kaginlmazdir ve yetiskinlikte her zaman kendiniz veya bir konu
hakkinda baskalari dniinde bir geyler anlatmanin 6nemli oldugu durumlar olacaktir.
Bu dzel drnekte dnceden hazirlik yapmak iyi bir fikir olabilir. Sunumdan haftalar dnce
cocuk; dnce ebeveynlerine, daha sonra aile liyelerinden olusan daha biiyiik bir gruba
kisa sunumlar yapabilir, bir seyler aciklayabilir veya hikayeler okuyabilir.

icinizdeki his, cocuk yetistirme konusunda hala en iyi danismaninizdir. Tabii ki,

bunu zaman zaman elestirel sekilde sorgulamak gerekebilir. Cocuklar genellikle
baslangicta diisiindiigiiniizden daha fazlasini yapabilirler. Cocugun kapasitesinin

ne kadar kaldirabilecegini tartmak icin sezgilerinizi kullanmaniz 6nemlidir.
Cocugunuza giivenin! Cocugunuzun iistiine fazla diismenizin ona giivenmediginizi
hissettirebilecegini litfen unutmayin. Cocugun uydusu haline gelmek "ifadesi"
genellikle bu tip durumlarla alakalidir. "Destek olmak" yanlis degildir. ihtiyaci
oldugunda yaninda olmak demektir. Cocugunuzu desteklediginiz zaman onun iyiligi
icin denetleyici, baskici ve rahatsiz edici davranmadiginizdan emin olun.
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