תסמונת קליינפלטר

קפיצה אל: ניווט, חיפוש
תִּסְמֹנֶת קְלִינֵפֶלְטֶר היא מחלה גנטית שבה קיימים אצל גבר שלושה כרומוזומי מין (XXY) או יותר במקום שני כרומוזומי המין הרגילים אצל גברים (XY). תוארה לראשונה על ידי ד"ר הארי קליינפלטר ממסצ'וסטס בשנת 1942; הסיבה לתסמונת התגלתה בסוף שנות ה-50.

לזכרים הלוקים בתסמונת יש שני כרומוזומי X אחד או יותר נוסף לכרומוזום Y.  מספר כרומוזומי X הנוספים יכול אף להגיע לארבעה וככל שהוא רב גוברת חומרת הנזק השכלי והסימנים הקליניים קשים יותר. רוב ההפרעות בתסמונת, לרבות פיגור שכלי משויכים למספר העודף של כרומוזומי X. כתוצאה מהעודף הכרומוזומלי נגרם נזק במישורים רבים של ההתפתחות ובפרט בהתפתחות: תודעה, שריר-שלד, לב וכלי דם ומערכת המין הזכרית.
האשכים הם הרגישים ביותר לתוספת של כרומוזומי X. צינורות הזרע אינם מתפתחים כהלכה, ולכן נגרמת פגיעה בייצור הזרע. 

הלוקים בתסמונת סובלים לרוב מעקרות עקב חוסר ייצור זרע או ייצור זרע מועט, מקשיים בדיבור ואף מפיגור שכלי. תסמינים אחרים, נפוצים פחות, של התסמונת כוללים גוף עגול ובעל פרופורציות לא רגילות, שדיים מוגדלים, אשכים קטנים, מיעוט שיער על הפנים והגוף, חלוקת שיער ושומן נשית ורגליים ארוכות, בגרות מינית מאוחרת והפרעות נפשיות. 

זוהי תסמונת נפוצה למדי, המתרחשת אחת ל-500-1,000 לידות זכרים בממוצע. שכיחות התסמונת גבוהה פי 5-20 בלוקים בפיגור שכלי לעומת בני האוכלוסייה הרגילה. רוב המקרים מאובחנים לאחר בגרות מינית ובעיקר בבוגרים כאשר חוסר הפריון בא לידי ביטוי. הלוקים בתסמונת קליינפלטר לרוב בעלי תוחלת חיים נורמלית, אך ככל שיש תוספת של יותר כרומוזומי X יש ירידה בשרידות ובאיכות החיים שלהם.

