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W ostatnich latach nowe osiggniecia z zakresu cytogenetyki ulatwily
poznanie etiopatogenezy niektérych zaburzen w réznicowaniu i funkcji
gonad u czlowieka. Wykazanie zalezno$ci rozmieszczenia chromatyny
jadrowej od plci, ustalenie liczby chromosoméw i wprowadzenie udosko-
nalonych metod ich obserwacji i liczenia doprowadzilo do wykrycia
pierwszych aberacji chromosomowych u ludzi.

Celem pracy jest zwrécenie uwagi na znaczenie badan cytogenetycz-
nych i rodowodowych dla wyjasnienia mechanizmu niektérych przypad-
kéw nieptodno$ci meskiej a takze w ustaleniu przyczyn niektérych przy-
padkéw niepowodzen w rozrodczoSci.

Material obejmuje cztery przypadki mezczyzn nieplodnych skierowa-
nych do Poradni Andrologicznej przy I Klinice Poloznictwa i Choréb Ko-
biecych w Poznaniu, u ktérych rozpoznano tzw. ,prawdziwy‘ zespdl
Klinefeltera potwierdzony badaniem kariotypu.

METODYKA BADAN

W czasie wstepnego badania andrologicznego pobierano rozmazy ko-
morkowe z jamy ustnej w celu oznaczenia chromatyny plciowej. Kario-
typ okres§lano na podstawie liczenia chromosoméw i uszeregowaniu ich -
w formie idiogramu z komoérek uzyskanych w hodowli leukocytéw krwi
cbwodowej metoda klasyczna.
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Tabela 1
! .
Przyr[l):dek l Wiek Biotyp I Ginekomastia Chromat. plciowa Bl(?i?liszg)m Kariotyp
1. S. M. 17 eunucho- znaczna typ spermatogeneza 47/XXY
idalny zenski zachowana
2. S. W. 14 eunucho- mierna typ bardzo male 47/XXY
idalny zenski twarde
3. P. J. 27 eunucho- znaczna typ zeszkliwienie  47/XXY
idalny zenski kanalikow

Wyniki badan genetycznych i andrologicznych przedstawiono w tab. 1.

W opisie poszczegélnych przypadkéw podano ponadto nieodzowne dane
kliniczne.

OPIS PRZYPADKOW

1. Chory lat 27 P. J. zglosil si¢ do Poradni z powodu nieptodnosci.
Stwierdzono budowe ciala eunuchoidalng, wyraznie zaznaczong gineko-
mastie i male, twarde jadra. Badanie nasienia wykazalo azoospermie.
Biopsja jadra: Kanaliki plemnikotwoércze zeszkliwiale i zamkniete a za-
ledwie w kilku z nich znajduja si¢ pozostalosci kom. Sertoliego. Obfity
gruczolakowaty rozrost komérek Leydiga. Badania cytogenetyczne: chro-
matyna plciowa dodatnia, kariotyp 47 (XXY) rys. 1.

2. Starszy brat powyzej opisanego, lat 30 posiada prawidlows meska
sylwetke bez ginekomastii. W nasieniu stwierdzono azoospermie a chro-
matyna plciowa byla dodatnia. Przemawia to za rozpoznaniem zespolu
Klinefeltera, mimo iz z uwagi na brak zgody nie wykonano biopsji jader
1 nie ustalono kariogramu. Najstarsza siostra posiada troje zdrowych
dzieci.

3. W drugiej rodzinie S. stwierdzono réwniez u dwu braci wystepowa-
nie omawianego zespolu. Najstarszy brat lat 20 jest zdréw i posiada pra-
widlowy spermiogram. Mlodszy jego brat lat 17 S. M. posiada eunuchoi-
dalng budowe ciala ze znacznego stopnia ginekomastiag z powodu ktérej
poddal sie operacji plastycznej u chirurga (Doc. dr Wojnerowicz). Jadra
wykazywaly prawidlows wielko$¢é i spoisto$é. Biopsja jadra: Wiekszo$é
kanalik6w plemnikotwoérczych z zachowang spermatogeneza, w pojedyn-
czych widoczne tu i 6wdzie plemniki. Badania cytogenetyczne: chroma-

tyna plciowa dodatnia, liczba chromosamoéw 47, uklad chromosoméw
plciowych XXY.
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4. Najmlodszy brat S. W. posiada wszystkie typowe cechy somatyczne
dla tego zespolu z bardzo malymi, twardymi jadrami. Biopsji nie wyko-
nano ze wzgledu na wiek. Chromatyna plciowa dodatnia, kariotyp

Rys. 1

47/XXY. (Ocene histologiczng biopsji jader przeprowadzil Kierownik Pra-
cowni Histopatologicznej Kliniki doc. dr L. Przybora, za co skladamu Mu
serdeczne podziekowanie).

DYSKUSJA

W 1943 r. Klinefelter i wsp. opisali u kilku pacjentéw z cechami hypo-
gonadyzmu nowy zespél charakteryzujacy sie eunuchoidalng budowg
ciala z ginekomastia, podwyzszonym poziomem gonadotropin w dobowym
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moczu, malymi jadrami i azoospermis. Znamienng cecha w histologicz-
‘nym obrazie jadra jest zaburzenie spermatogenezy z postepujgcym zwldk-
nieniemn i zeszkliwieniem $ciany kanalikéw plemnikotwdrczych. Zastoso-
wanie testu chromatyny plciowej w tym zespole wykazalo, ze niektore
przypadki posiadaja dodatni typ. Dokonano wiec podzialu na dwie pod-
grupy: na tak zwany ,,prawdziwy“ z dodatnig chromatyng plciows i tzw.
»falszywy* zespot Klinefeltera z ujemng chromatyng plciowg (Nelson
1956). W badaniach w oparciu o kariotyp wykazano, ze pacjenci z tym -
zespolem posiadaja prawidlowy uklad chromosoméw plciowych XY, lub
XXY lub tez szereg innych wariantéw do mozaicyzmu wlgcznie. Wydaje
sie¢ jednak, iz byloby przedwczesne zaliczenie wszystkich pacjentéw do
grupy zespolu Klinefeltera wykazujgcych dodatnig chromatyne plciowa,
gdyz opisano juz szereg osobnikéw z roznym typem aberacji chromo-
soméw i zachowang piodnoscig. Ponadto jak to wynika takze z naszych
badan obraz kliniczny oraz obraz histologiczny jgdra moze przedstawiaé
si¢ rozmaicie. Rodzinne wystepowanie zespotu Klinefeltera z kariotypem
XXY w dwéch przebadanych rodzinach w obrebie jednej tylko generacji
moze wskazywa¢ na wplyw czynnikéw srodowiskowych na pojawienie
sie aberacji chromosomowych.

Zastosowanie badan cytogenetycznych ma swoje uzasadnienie nie tylko
w zakresie nieplodnosci lecz takze w zakresie patologii rozrodu. Schmid
na dziesie¢ malzenstw w jednym przypadku wykazal rodzinnie wystepu-
Jaca anomalie w zakresie chromosoméw w grupie 21—22 w postaci trans-
lokacji jako przyczyne powtarzajacych sie poronien.

Mimo iz nie jesteSmy w stanie przy uzyciu dotychczas stosowanych
metod cytogenetycznych wykryé wszystkich postaci zaburzen rownowagi
genetycznej, to jednak metoda ta znacznie poszerzyla nasz wachlarz me-
tod diagnostycznych w wykrywaniu przyczyn niektdérych przypadkéw nie-
plodnosci czy tez ograniczonej plodnosci meskiej a takze pozwolila poznaé
niektére z czynnikéw prowadzace do niepowodzeh w rozrodezoci.
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B‘Muxankesuy T. Pyuku, C. Cumm A BapeHux

[TPUMEHEHUE LIUTOTEHETUUECKHX MCCJIEJOBAHHWMN
AJIS1 OTPEIEJIEHUS MPUUMHbBI MY)XCKOV BECIIJIOAHOCTH

PesoMe

B awmGynaropun «Besmernbix cemeficTB» npu [ Axyuepcko-rHHEKOJO-
rHUecKoll KiaHHHYeckod 6GoabHune M. A. B Ilo3nane B mnociejHee BpeMs
BBEJeHAa METOJHKa OlpeJesieHHs KapHOTHIIA.

Ha OCHOBaHHMM COGCTBEHHBIX BBIBOJOB H JOCTH)KEHHH B 006JacTH ILHTOre-
HETHKH PacCMOTpPEHO 3HayeHHe BbIIIEHAa3BAHHbBIX WCCJIeIOBAHUN B JMarHOCTUKE
6eCIJI0OJHOCTH.

W. Michatkiewicz T. Rucki, S. Simm, A. Warenik

THE ESTIMATION OF THE REASONS OF STERILITY IN MALES
ACCORDING TO CYTOGENETIC EXAMINATION

Summary

Genetic investigations were performed in 4 cases of ,true” Klinefelter
Syndrome. Basing upon acquired results the authors stressed the role
of determinig the sex chromatin and karyotype procedure in detecting
congenital gonadal malformations and pathology of reproduction.



