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Klinefelterin oireyhtyma on pojilla todettava oireyhtyma, joka johtuu ylimaaraisesta X-kromosomista.
Yleensa ihmiselld on 23 kromosomiparia ja parista peritdan toinen didilta ja toinen isdltd ja ne maaraavat
ihmisen periman. Sukupuolikromosomeista aidilta peritddan X-kromosomi ja X- tai Y-kromosomi isalta eli
ylimaaradinen X kromosomi voi olla joko aidilta tai isalta peraisin.

Normaalisti tytdilla on kaksi X-kromosomia (46XX) ja pojilla yksi X- ja yksi Y-kromosomi (46XY). Klinefelterin
oireyhtymaéssa pojilla voi olla yksi tai useampi ylimaarainen X-kromosomi (esim. 47XXY tai harvinaisemmin
48XXYY, 48XXXY tai 49XXXXY). Joskus on myds mahdollista, ettei jokaisessa solussa ole poikkeavaa maaraa
ylimaaraisia soluja ja talldin tilannetta kutsutaan mosaikismiksi (10-15% tapauksista). Klinefelterin
oireyhtyman esiintyvyys on 1:500-1000 (47XXY), muiden muotojen osuus viela harvinaisempi. Osa pojista
tai miehista, joilla on Klinefelterin oireyhtyma, jaa toteamatta eli esiintyvyys voi olla paljon suurempikin.

Oireyhtyma ei ole periytyva, vaan kromosomiylimaara johtuu sattumasta, joka syntyy meioottisen
jakautumisen myota.

Diagnoosi

Sikidaikainen diagnoosi on periaatteessa mahdollinen, jos tutkitaan kromosomisto jostain syysta. Yleensa
kuitenkaan pelkkien seulontatutkimusten perusteella ei herda epailya Klinefelterin oireyhtymasta.
Syntyman jalkeen diagnoosi saadaan tutkimalla kromosomit oireiden ja/tai I0yddsten perusteella
herdanneen epailyn vuoksi.

Loydokset ja ilmiasu

Jos pojalla todetaan mosaikismi, yleensa oireet ja loydokset ovat lievempid ja mitd enemman X-
kromosomeja on, sitd vaikeampia tai haastavampia oireita ja |6ydoksia todetaan. Kaikki I0ydokset eivat ole
todettavissa kaikilla pojilla tai miehilla.

Lapsuusika

Vauvalla epadily Klinefelterin oireyhtymastéa saattaa herata pienikokoisen peniksen (mikropeniksen),
virtsaputken alahalkion (hypospadian), piilokiveksisyyden (kryptorkidismin) tai pikkusormien kayryyden
(klinodaktylian) vuoksi. Yleensa Klinefelterin oireyhtymaa ei kuitenkaan diagnosoida vauvaikaiselld, vaan
diagnoosi selviaa vasta mybhemmin esim. oppimis- tai kaytoshairididen perusteella. Lapset saattavat oppia
normaalia myéhemmin kdvelemaan tai puheen kehityksessa voi olla viivetta, etenkin puheentuoton, ei
niinkaan puheen ymmartamisen puolella. Oppimisongelmat painottuvat kielelliselle puolelle eli didinkieli
tuottaa haasteita, mutta matematiikka sujuu paremmin. Pojat saattavat olla tavallista ujompia tai
herkempia naiden ongelmien vuoksi. Kouluidssa oppimisvaikeuksia todetaan monella. Joillakin voidaan
todeta myo0s autistisia piirteita, aktiivisuuden ja tarkkaavaisuuden hairiodn sopivia [6ydoksia tai vaikeuksia
sosiaalisissa suhteissa tai tunne-elamassa. Jo lapsuusidssa pojat saattavat kasvaa odotuspituuteensa
nahden pidempina.

Murrosika

Yleisin testosteronin puutteen syy miehilld on Klinefelterin oireyhtyma. Testosteroni on miesten
paaasiallisin sukuhormoni, jota kivekset tuottavat murrosiasta lahtien selvasti enemman. Ennen murrosikaa
pojilla on testosteronia yhta paljon kuin tyt6illa. Murrosikaisilla pojilla voi herata epaily Klinefelterin



oireyhtymasta kivesten poikkeavuuden, murrosikakehityksen ongelmien (murrosika alkaa kylla yleensa
normaalisti ja normaaliin aikaan, mutta ei etene normaalisti tai hapy- tai parta-alueen karvoitus on
normaalia heikompaa) tai gynekomastian (rintojen kasvun) vuoksi. Kivekset lahtevat siis kasvamaan, mutta
jaavat selvasti pienemmiksi ja kiinteammiksi kuin normaalisti. Penis kasvaa yleensa normaalisti, pojat
saattavat kasvaa odotuspituuteensa nahden pidempind, mutta lihasmassa ei ole ikdtovereita vastaava.

Aikuisuus

Isolla osalla Klinefelterin oireyhtyma todetaan vasta aikuisialla esimerkiksi lapsettomuustutkimusten myota.
Hedelmallisyys on alentunut siittididen tuotannon vahyyden vuoksi ja ilman ladketieteellista apua
biologisten lasten saaminen erittdin harvinaista. Noin puolet miehista, joilla on Klinefelterin oireyhtyma, voi
saada omia lapsia erilaisten lddketieteellisten hoitojen avulla. Tutkimuksia tehddan ja hoitoja annetaan vain
aikuisen miehen sita itse toivoessa. Hedelmallisyystutkimuksiin kuuluu mm. siemennesteanalyysi. Osalla
voidaan todeta aikuisialld impotenssia tai sukupuolisen halun vahentymista. Lisdksi aikuisialla on
suurentunut riski sairastua esim. diabetekseen, kilpirauhasen vajaatoimintaan, osteoporoosiin,
rintasy6padn tai joihinkin muihin autoimmuunisairauksiin (esim. reuma tai SLE). Tukosriski on kohonnut
myos. Klinefelterin oireyhtyma ei itselldan vaikuta elinikaan.

Hoito

Hoitona voidaan kayttaa testosteronikorvaushoitoa, joka toteutetaan pistoshoitona kerran kuukaudessa
(Sustanon ®) tai iholle kerran paivassa levitettava geelivoiteena (Tostran ® ). Hoito aloitetaan tarvittaessa
murrosidssa, jos kehityksen kanssa tulee ongelmia. Tavoitteena on saada fyysisia muutoksia aikaiseksi
(karvan kasvu, lihaksikkuus) ja taten parantaa myds itsetuntoa. Lastenendokrinologi seuraa murrosikaisia
poikia ennen tarvittavaa hoitoa ja hoidon aikana. Osalla hoidon vaste on parempi kuin toisilla.
Haittavaikutuksia ei juuri ole, joskus pistokohtaan voi tulla arsytysta, joka haviaa itsellaan. Geelihoidon
aikana taytyy huolehtia, etteivat muut henkilot altistu geelille. Aikuisidlla testosteronikorvaushoito toteutuu
pistoshoitona kerran kolmessa kuukaudessa (Nebido ® ) tai geelihoitona.

Lisaksi erilaisia tukitoimia, kuten puheterapiaa tai koulussa oppimisvaikeuksiin tukea, on mahdollista saada.
Monesti pojat voivat olla lastenneurologin seurannassa. Gynekomastia saattaa lieventya itselldan.
Tarvittaessa voidaan hankalimmissa tilanteissa harkita kirurgisista operaatiota.
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