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Summary

The purpose of this work is a presentation of cases of persons with Klinefelter Syndrome
where, most probably — as a result of testosterone supplementation therapy, some aggressive
behaviours occurred requiring implementation of pharmacotherapy and psychiatric hospita-
lisation. The authors contemplate adequacy of standard hormone treatment where the main
purpose is to improve the quality of life of the karyotype 47, XXY patients described. The
article has been enhanced by a theoretical introduction into the basic subject which is the
Klinefelter Syndrome.
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Wstep

Pte¢ genetyczna cztowieka okresla obecnos$¢ dwoch chromosomoéw X (ptec zenska)
lub chromosomu X 1Y (pte¢ mgska). Chromosomy te zawieraja geny, od ktorych zale-
7y dalsza przemiana totipotencjalnych komorek bipotencjalnej gonady alternatywnie
w komorki pecherzykowe jajnika lub komorki Sertoliego jadra, a w efekcie — wy-
ksztatcenie si¢ plci gonadalnej. Z kolei hormony produkowane przez konkretne gonady
ksztattuja cechy somatyczne charakterystyczne dla kazdej plci — pte¢ somatyczna [1].
Kazdy zarodek ma wrodzona zdolno$¢ do roznicowania si¢ w kierunku zenskim (ptec
podstawowa, bierna). Do wyksztatcenia si¢ plci meskiej niezbedne sa dodatkowe
czynniki. Wyksztalcenie sig ptci gonadalnej meskiej (jader) umozliwia czynnik SRY
(sex-determining region on the chromosome Y) [2], a za pte¢ somatyczna meska
odpowiada testosteron. SRY prawdopodobnie zwigksza ekspresje genu SOX9, ktory
odgrywa kluczowa role w wyodregbnianiu si¢ jader, podwyzszajac ekspresj¢ genu Ambh,



88 Magdalena Radko i wsp.

co z kolei odpowiada za regresje¢ przewodow Mullera u mezezyzn [3]. Pod wptywem
podwzgoérzowej gonadoliberyny (GnRH gonadotropin-releasing hormone) wydzielane
sa gonadotropiny: LH (lutropina) i FSH (folitropina). LH dziata na komérki Leydiga
jadra, a FSH na komarki Sertoliego. Testosteron hamuje zwrotnie LH, a estradiol FSH.
Do receptora dla LH moze rowniez dotaczac si¢ ludzka gonadotropina kosmowkowa
(HCG, human choriogonadotropin). Androgeny mgskie — testosteron i cz¢sciowo
androstendion — syntetyzowane sa w komorkach Leydiga z LDL (low density lipopro-
tein) pod kontrola LH. Testosteron przechodzi przez btong cytoplazmatyczng komoérek
Leydiga do przestrzeni zewnatrzkomoérkowej i do krwiobiegu. W komorkach Sertoliego
réwniez syntetyzowany jest testosteron, ale zostaje przeksztatcany przy udziale 5-alfa-
reduktazy do dihydrotestosteronu, albo za pomoca aromatazy — do 17-beta-estradiolu.
Testosteron wiaze si¢ z globuling syntetyzowang w watrobie — SHBG (sex binding
hormone globuline) i jest transportowany do komoérek docelowych. Synteza SHBG
jest hamowana przez testosteron, a stymulowana przez 17-beta-estradiol i tyroksyng.
Z SHBG zwiazane jest 60% testosteronu, 1-2% z transkortyna (CBG), 40% z albu-
mina, a 1-2% stanowi testosteron wolny. Frakcja biodostgpna to testosteron wolny
i zwiazany z albuminami. Testosteron w komoérkach docelowych ulega redukcji do
5-alfa-dihydrotestosteronu (DHT) o aktywno$ci dwukrotnie wigkszej niz testosteron
1 2-3 razy wyzszym powinowactwie do receptorow androgenowych. Gen kodujacy
receptor androgenowy znajduje si¢ na chromosomie X. Jego polimorfizm koreluje
z osobnicza roznica odpowiedzi na androgeny [4]. Komoérki Leydiga odpowiadaja
réwniez za syntezeg substancji o dziataniu neuroendokrynnym (INSL-3 i kisspeptyna)
regulujacych oddzialywania migdzy r6znymi strukturami jadra i kontrolujacych sper-
matogenez¢. Hipogonadyzm definiujemy jako zespot objawdw klinicznych, bedacych
nastgpstwem braku lub niedoboru syntezy testosteronu. Jesli wystepuje w wieku
przedpokwitaniowym, powoduje powstanie eunuchoidalnej budowy ciata, niedorozwdj
drugo- i trzeciorzedowych cech ptciowych, mata masg kostna, nieptodnosé, impotencje
1 ginekomasti¢. W okresie popokwitaniowym skutkuje impotencja, zaburzeniami sper-
matogenezy, osteoporoza, niska masa migsniowa w stosunku do tkanki thuszczowej,
zanikiem drugo- i trzeciorzedowych cech ptciowych i ginekomastia [5]. Hipogonadyzm
dzielimy na: pierwotny (hipogonadyzm hipergonadotropowy), wtérny (hipogonadyzm
hipogonadotropowy), obwodowy, zwiazany ze starzeniem sig.

Zespot Klinefeltera to najczgstsza przyczyna hipogonadyzmu hipergonadotropo-
wego wynikajacego z dodatkowego chromosomu X, w kariotypie 47, XXY. Wyste-
puje z czestoscia 0,1-0,2% w ogodlnej populacji. Stwierdzany jest u 20% mezczyzn
z azoospermig, spos$rod ktorych 80% ma kariotyp 47, XXY, pozostatych 20% cechuje
kariotyp 48, XXXY; 49, XXXXY; 48, XXYY; mozaicyzm 46, XY/47, XXY, lub niepra-
widlowe chromosomy X [6]. Nazwa zespotu pochodzi od nazwiska Harry’ego Flitcha
Klinefeltera, ktory opisat dziewigciu pacjentow z dysgenezja gonad, podwyzszonymi
poziomami gonadotropin w moczu, mikroorchidyzmem, eunuchoidyzmem, azoosper-
mia 1 ginekomastia. Przyczyng powstania obserwowanych zaburzen odkryli Patricia
A. Jacobs 1J. A. Strong w 1959 roku — byt to pierwszy opis aneuploidii u cztowieka.
Obecnie Zespot Klinefeltera rozpoznawany jest w 10% prenatalnie, w 25% w dzie-
cinstwie i mtodosci, w 65% przypadkéw — pozostaje niezdiagnozowany. Przyczyna
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tej anomalii genetycznej jest brak rozdzielenia si¢ chromosoméw podczas mejozy
u matki, a ryzyko jej pojawienia si¢ koreluje z wiekiem matki [7]. Osoby z Zespotem
Klinefeltera sa przewaznie wysokie, ale zwykle nie wykazuja innych, specyficznych
cech przed okresem dojrzewania. U okoto 40% obserwuje si¢ taurodontyzm (powigk-
szone zgby trzonowe), dos$¢ czesto widoczna jest takze klinodaktylia. Budoweg ciata
0s60b z kariotypem 47, XXY charakteryzuja zaburzenia proporcji — dlugie konczyny
gorne i dolne w stosunku do tutowia, gynoidalna sylwetka, stabiej rozwinigte migsnie
(rzadko wyrazne cechy eunuchoidalne) oraz niska masa kostna. Z tego wzgledu chtopcy
cechuja si¢ nieco gorsza koordynacja ruchowa w stosunku do zdrowych rowiesni-
koéw. Po okresie dojrzewania pracie i moszna zazwyczaj zostaja mate. Jadra sa mate
(objetos¢ do 4ml) i twarde z powodu zaroénigeia i hialinizacji kanalikow plemniko-
tworczych oraz nieprawidtowej budowy komoérek Leydiga, ktore produkuja zbyt mato
testosteronu. Konsekwencja tego jest azoospermia, przy czym objetos¢ ejakulatu jest
prawidtowa. Orientacja psychoseksualna pacjentéw w wigkszosci przypadkow jest
prawidtowa. Okolo 70% mgzczyzn po 25 roku zycia skarzy si¢ na obnizenie libido
oraz problemy z erekcja. Okoto 80% pacjentow ma zmniejszone owlosienie twarzy
i tutowia, u 70% wystepuje ginekomastia wynikajaca z podwyzszonego stezenia LH
i FSH, w odpowiedzi na niedobdr testosteronu i podwyzszone st¢zenie estradiolu.
Podwyzszone stezenie estrogenow stymuluje syntezg SHBG, co dodatkowo zmniejsza
poziom wolnego testosteronu. Na skutek opisanych zaburzen hormonalnych ryzyko
raka piersi wzrasta u pacjentow z Zespotem Klinefeltera ponad 20-krotnie, czgsto
wystepuja tez guzy pozagonadalne z komorek zarodkowych, pierwotna niedoczynnos¢
tarczycy, nietolerancja glukozy, rozedma/POChHP, choroba zylno-zakrzepowa, choroba
mobzgowo-naczyniowa [8].

Osoby z kariotypem 47, XXY opisywane sa jako lgkliwe, zamknigte w sobie,
podporzadkowane, nadwrazliwe emocjonalnie, podatne na stres. Sprawnos¢ funkcji
poznawczych chorych zazwyczaj miesci si¢ w granicach normy, czg$¢ z nich jest
uposledzona w stopniu lekkim [9]. W badaniach dodatkowych, przeprowadzanych
podczas diagnostyki Zespotu Klinefeltera, istotne jest oznaczenie kariotypu, LH, FSH,
SHBG, stosunku testosteron/estradiol, PRL, wykonanie badania seminologicznego,
densytometrii, oznaczenie wieku kostnego, PSA oraz badan podstawowych — w tym
poziomu glukozy w surowicy krwi lub doustnego testu obciazenia glukoza (75 g)
oraz lipidogramu.

Glownym sposobem leczenia Zespotu Klinefeltera jest suplementacja testosteronu,
ewentualnie operacja plastyczna powigkszonych gruczotow piersiowych [10]. Hormo-
noterapia ma na celu poprawe jakosci zycia 0sob dotknigtych ta anomalig genetyczna,
glownie korekte eunuchoidalnej budowy ciata, zwigkszenie masy migsni szkieletowych
oraz zwigkszenie libido. Leczenie to stosuje si¢ takze w celu zapobiegania ewentual-
nym nastepstwom wystepujacych zaburzen hormonalnych. Testosteron — zgodnie ze
schematem suplementacji — podaje si¢ okresowo, w dawkach wzrastajacych, jeden
raz na 2—4 tygodnie, domig$niowo. Przez mniej wigcej 72 godziny po iniekcji steze-
nie testosteronu w surowicy jest ponadfizjologiczne, a 24—48 godzin przed kolejnym
podaniem — spada ponizej dolnej granicy normy. Wada tego sposobu sa istotne wa-
hania stgzen testosteronu w okresach migdzy wstrzyknigciami i zrosty w miejscach
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wstrzyknigé. Alternatywa moga by¢ preparaty doustne — undecylan testosteronu lub
mesterolon, podawane 3 razy dziennie, lub preparaty przezskérne — plastry i zele.
W trakcie hormonoterapii zaleca si¢ kontrolg morfologii krwi (poziom hematokry-
tu powyzej 55% obliguje do weryfikacji dawki, ewentualnie przerwania leczenia),
poziomu transaminaz, uktadu krzepnigcia, lipidogramu, miana PSA [11]. Dziatania
niepozadane androgendow (wystepujace podczas podawania metylotestosteronu i po-
nadfizjologicznych dawek testosteronu) obejmuja m.in. zéttaczke cholestatyczna,
obrzeki, wzrost ci$nienia, priapizm, podwyzszone ryzyko pierwotnego raka watroby.
Czgsto zglaszane przez pacjentow sa takze problemy zwiazane z przethuszczajaca si¢
cera, tradzikiem, nadmiernym owlosieniem ciata, wzrostem agresji, przyspieszeniem
procesow tysienia. Podobne obserwacje, zwiazane z eskalacja zachowan agresywnych,
opisywane byty rowniez przez badaczy podczas testow klinicznych przeprowadzanych
na zwierzgtach laboratoryjnych [12, 13]. Bezwzglednym przeciwwskazaniem do sto-
sowania testosteronu jest rak piersi i rak prostaty. Do przeciwwskazan wzglednych
zaliczamy tagodny przerost prostaty i obturacyjny bezdech senny [10, 14].

Opis przypadku pierwszego

A.B., pacjent 19-letni, hospitalizowany na Oddziale Mtodziezowym Kliniki
Psychiatrii Rozwojowej GUMed. w kwietniu 2009 roku, zostat dowieziony do izby
przyjec przez pogotowie ratunkowe po tym, jak usitowat wyskoczy¢ przez okno, po
sprowokowanej przez siebie awanturze domowe;j. Stan psychiczny opisywany podczas
przyjecia: $wiadomos¢ jasna, orientacja w podstawowych kierunkach prawidtowa,
naped psychomotoryczny z tendencja do obnizonego, nastr6j dysforyczny. Kontakt
stowny 1 afektywny powierzchowny. Bez ostrych objawow psychotycznych. Funkcje
poznawcze globalnie obnizone, na poziomie uposledzenia umystowego w stopniu lek-
kim. Zycie popedowe bez zaburzen w sferze snu i apetytu. Potwierdza mysli i zamiary
samobdjcze. W wywiadzie: agresja czynna w stosunku do rodziny.

U pacjenta rozpoznano Zespo6t Klinefeltera (wynik badania cytogenetycznego,
wykonanego w Katedrze Biologii i Genetyki AMG, kariotyp 47, XXY). W zwiazku
z powyzszym, od 15 roku zycia przyjmuje on testosteron, w ramach suplementacji.
Pacjent otrzymuje Omnadren, w dawce 250 mg domig$niowo, co 3 tygodnie; do szpi-
tala trafit po 2 tygodniach od ostatniej iniekcji. Matka od okoto czterech lat obserwuje
zmiang zachowania u syna, ktory poprzednio nie sprawiat jej istotnych ktopotow
wychowawczych. A.B. miewal okresy rozdraznienia, dysforii, chwiejnego nastroju,
bywat wulgarny, a okresowo — agresywny stownie i czynnie. Czgsto wpadat w gniew
z btahych powodow, przejawial ogromne trudnos$ci z podporzadkowaniem sig i prze-
strzeganiem zasad zycia, zarowno w rodzinie, jak i w szerszej spotecznosci (szkota,
osiedle). Czgsto podawat nieprawdziwe fakty dotyczace swojego zycia, kontaktow,
zaje¢¢ pozaszkolnych, wypowiadal nieprawdziwe oskarzenia pod adresem czlonkow
rodziny. Matka zaobserwowata u syna rozhamowanie seksualne, dotyczace sfery za-
chowania (obsceniczne zarty, skracanie dystansu) oraz wypowiedzi, kierowanych pod
adresem obcych dziewczat i kobiet, potaczone ze znacznym obnizeniem si¢ krytycy-
zmu wobec prezentowanych zachowan. W szkole chlopiec zachowywat si¢ w sposob
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niedostosowany: btaznowal, bywatl agresywny w stosunku do kolegdw, wykazywat
tendencje do skracania dystansu wobec nauczycieli, bywat wulgarny, nie reagowat na
zwracane uwagi. Z wywiadu od matki wiadomo, ze pacjent w ostatnich dniach czgsto
zglaszal zamiary samobdjcze. Matka nie zaobserwowala jednak u syna cech obnizonego
nastroju, nasility si¢ natomiast zachowania impulsywne, a takze tendencja do agresji
werbalnej i czynnej, ujawniane zarowno w domu, jak i poza nim. A.B. grozit dzieciom
i mlodziezy na podworku, zaatakowat kolege. Byt tez agresywny czynnie w stosunku
do domownikow —matki i sidstr. Z uwagi na prezentowane zachowania, w pazdzierniku
2006 roku zostat objety opieka PZP. Ostatnio przyjmowat kwas walproinowy w dawce
1200 mg na dobg oraz risperidon w dawce 1 mg na dobg. W okresie poprzedzajacym
hospitalizacj¢ odstawit jednak zalecane leki .

A B. jest trzecim z czworga rodzenstwa. Wywiad cigzowo-okotoporodowy — bez
obciazen. Uzyskat 10 punktow w skali Apgar. Rozwdj psychomotoryczny wezesnodzie-
cigey przebiegal nicharmonijnie. Obserwowano prawidlowy rozwdj fizyczny i postepy
W sprawnos$ci motorycznej, przy jednoczesnym znacznym opoznieniu roZwoju mowy
(nie mowit do 5 roku zycia). W 1 roku zycia trafit pod opieke neurologa, z uwagi na
rozpoznang epilepsj¢. Wedtug relacji matki pacjent przyjmowat leki przeciwpadacz-
kowe od 3 roku zycia do chwili obecnej. Matka podaje, ze syn byt leczony migdzy
innymi Topamaxem (dawek nie pamigta), oraz ostatnio Orfirilem, ktory przyjmowat
jeszeze na kilka dni przed przyjeciem do szpitala, w dawce 1200 mg/dobg. Od 3 do 9
1.Z. nie obserwowano napadow padaczkowych, ostatni duzy napad miat miejsce w 10
roku zycia. W 4 roku zycia byt operowany z powodu wady serca (VSD). Nie korzystat
z zaje¢¢ przedszkolnych, zajmowata si¢ nim przebywajaca w domu mama. Do 11l klasy
chlopiec byt uczniem ,,zwyklej” szkoty podstawowej, w II potroczu 111 klasy rozpoczat
edukacje w szkole specjalnej. Aktualnie uczgszcza do Szkoty Przysposabiajacej do
Pracy — jest uczniem III klasy.

Pacjent pochodzi z pelnej rodziny. Matka ma 47 lat, wyksztalcenie zawodowe,
zajmuje si¢ domem; ojciec ma 49 lat, wyksztalcenie zawodowe, ptywa na statkach.
Wedhug relacji rodziny ojciec pacjenta naduzywa alkoholu.

W klinice wlaczono z dobrym skutkiem leczenie neuroleptyczne (risperidon)
w potaczeniu z tymoprofilaktyka (kwas walproinowy), dodatkowo pacjent otrzymywat
Acard. W zwiazku z obrazem klinicznym, w trakcie pobytu w klinice nie podawano
mu testosteronu. A.B. przez caty okres hospitalizacji starat si¢ podporzadkowaé zasa-
dom panujacym na oddziale, byt przewaznie spokojny, w obojetnym lub pogodnym
nastroju, w dobrym kontakcie z grupa wspolpacjentow. Aktywnie i chgtnie uczestni-
czyl we wszystkich zajeciach wychowawczych i terapeutycznych. Nie podtrzymywat
mysli i zamiarow suicydalnych. Obserwowano sktonnos¢ do konfabulowania, a takze
pojedyncze incydenty zachowan agresywnych oraz rozhamowanie seksualne, ktore
to zachowania pacjent korygowat w reakcji na uwagi personelu. Pod wpltywem kom-
pleksowych oddziatywan socjo- i farmakoterapeutycznych uzyskano wyrazna poprawe
stanu psychicznego pacjenta: wyrdwnanie nastroju i napedu psychomotorycznego,
poprawe kontroli impulséw oraz ustapienie tendencji do agres;ji 1 autoagresji. A.B. byt
konsultowany internistycznie; w badaniu fizykalnym, poza ginekomastia i mikroorchi-
dyzmem, nie stwierdzono istotnych odchylen od normy. W badaniach laboratoryjnych
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(morfologia, OB, poziom kwasu walproinowego w surowicy krwi, badanie ogdlne
moczu, poziom Ca2+) wyniki ksztattowaly si¢ w granicach normy, z wyjatkiem pod-
wyzszonej liczby erytrocytow. Pacjent zostal wypisany z zaleceniem dalszego leczenia
w poradni zdrowia psychicznego, poradni neurologicznej i poradni endokrynologicz-
nej. Zalecono zastosowanie socjoterapii i oddziatywan wychowawczych. Z uwagi na
zachowania agresywne i rozhamowanie seksualne wskazano rozwazenie zasadno$ci
kontynuowania suplementacji testosteronu wedtug dotychczasowego schematu.

Opis przypadku drugiego

E.R., pacjent 17-letni, trafit na oddzial Mtodziezowy Kliniki Psychiatrii Rozwo-
jowej GUMed. w maju 2009 roku. Zostat przywieziony do szpitala po interwencji
policji, ktora poinformowat telefonicznie o swoim zamiarze podjgcia proby samoboj-
czej. Dopytywat, ktory budynek w okolicy jest najwyzszy — mowit, ze chece z niego
skoczy¢. Oficer dyzurny polecit mu dojechaé¢ niezwtocznie na komisariat policji,
informujac jednoczesnie o catej sytuacji matke chlopca. Pacjent w izbie przyjec byt
w podwyzszonym napedzie psychoruchowym, bardzo napigty afektywnie, niespokojny,
dysforyczny, wulgarny wobec personelu; porwat skierowanie do szpitala, wykrzykiwat,
ze to, co zrobit, byto jedynie zartem. W badaniu nie prezentowatl ostrych objawow
psychotycznych. Jego funkcje poznawcze ksztattowaty si¢ w granicach normy. Nego-
wat wystepowanie mysli 1 tendencji samobojczych. Zgtaszat okresowo wystepujace
zaburzenia snu pod postacia trudno$ci w zasypianiu, czgstego wybudzania si¢ ze snu.
Z powodu skrajnie nasilonych zachowan agresywnych byt juz hospitalizowany psy-
chiatrycznie. Na podstawie decyzji lekarza dyzurnego zostat przyjety do szpitala, na
mocy artykutu 23 ustawy o ochronie zdrowia psychicznego.

Z wywiadu udzielonego przez matk¢ wiadomo, ze u syna zdiagnozowano Zespot
Klinefeltera (wynik badania cytogenetycznego, wykonanego w Katedrze Biologii
1 Genetyki AMG, we wrze$niu 1999 roku, z okresleniem kariotypu chtopca jako 47,
XXY), w zwiazku z czym leczony jest testosteronem w iniekcjach, raz na 3—4 tygodnie,
zgodnie ze standardowym schematem. Ostatni zastrzyk byt podany 3 tygodnie przed
przyjeciem do szpitala. Suplementacja testosteronu zostata wdrozona 5 lat temu. W tym
tez czasie pacjent po raz pierwszy trafit do psychiatry w PZP, poniewaz w szkole stat
si¢ agresywny, impulsywny, przestat kontrolowa¢ swoje zachowania, ,,wpadat w furi¢”
1 byl wowczas nieprzewidywalny i niebezpieczny; podczas jednego z incydentow rzucit
tawka w innego ucznia. Bywal zmienny w zachowaniu, drazliwy, fatwo si¢ zniech¢cat,
gdy napotykat jakiekolwiek trudnos$ci. Od czasu przejscia do gimnazjum, gwattownie
pogorszyly si¢ jego wyniki w nauce. Rozpoczat nauke w technikum informatycznym,
potem przenidst si¢ do liceum ogoélnoksztatcacego. Obecnie jest zagrozony z wigkszosci
przedmiotow. Matka twierdzi, ze syn nie przestrzega ustalonych w domu zasad, nie
podporzadkowuje si¢ rodzicom, sprawia problemy wychowawcze. Bywa nieprzewi-
dywalny, tatwo wpada w gniew, miewa okresy silnego rozdraznienia, nawet drobiazgi
sa w stanie wyprowadzi¢ go z rownowagi. Zaréwno w domu, jak i poza nim, bywa
agresywny stownie, ale i czynnie — zdarzyto mu sig szarpaé z ojcem, z ktorym czgsto
popada w konflikty. Matka zauwazyla znaczne pogorszenie si¢ stanu psychicznego
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E.R. w ciagu ostatnich trzech tygodni poprzedzajacych hospitalizacje: byt poiryto-
wany, rozdrazniony, zgtaszat silne bole gtowy, wymiotowat. Matka podejrzewala,
ze syn nie radzil sobie z trudng sytuacja w szkole. Narkotykow wedtug jej relacji nie
bral. Okresowo wyczuwata od syna zapach alkoholu, natomiast sam pacjent negowat
sigganie po jakiekolwiek uzywki.

Chlopiec jest starszym z dwojga braci, urodzony o czasie, drogami natury, z ciazy pra-
widtowej. Podczas porodu doszto do zachty$nigcia si¢ wodami ptodowymi i czg§ciowego
niedotlenienia. Dopiero w 4. dobie po porodzie uruchomit si¢ prawidtowy odruch ssania.
W 3. miesiacu zycia wystapit incydent bezdechu i niedotlenienia. Rozwoj wezesnodzie-
cigey, psychomotoryczny byt prawidtowy. Chtopiec cierpiat z powodu czestych infekcji
drog oddechowych. W 6. roku zycia zdiagnozowano u niego astme oskrzelowa, obecnie
nie przyjmuje z tego powodu zadnych lekow, nie zgtasza tez zadnych dolegliwosci.

Sytuacja rodzinna chtopca jest stosunkowo stabilna — pochodzi z pelnej rodziny, oboje
rodzice maja wyksztalcenie $rednie techniczne, pracuja zawodowo. Wywiad rodzinny
w kierunku chorob psychicznych — nieobciazajacy. Mtodszy brat, 10-letni, jest zdrowy,
nie sprawia problemow wychowawczych. Warunki bytowe rodziny sa dobre.

W trakcie hospitalizacji pacjent miatl wykonane badania podstawowe (morfologia
krwi, OB, badanie ogdlne moczu), ktore, poza poliglobulia i podwyzszonym hemato-
krytem, nie wykazaty istotnych nieprawidtowos$ci. Byt konsultowany internistycznie;
w badaniu, poza ginekomastig oraz mikroorchidyzmem, nie stwierdzono istotnych od-
chylen od stanu prawidtowego. Odbyta si¢ rowniez konsultacja neurologiczna, w ktorej
nie stwierdzono uchwytnych objawoéw ogniskowego uszkodzenia o$rodkowego uktadu
nerwowego (badanie EEG — zapis prawidlowy), zalecono badanie dna oka (wynik
prawidiowy).

Pacjent szybko zaadaptowat si¢ do nowego otoczenia, nawiazat relacje z rowies-
nikami, korzystat z zaje¢ terapeutycznych i wychowawczych. Okresowo wykazywat
jednak tendencje do tamania zasad regulaminu szpitala, bywat niepodporzadkowany,
gltosny, doszto do pojedynczego incydentu agresji czynnej wobec jednego ze wspot-
pacjentow. Chtopiec miat tendencje do skracania dystansu, wykazywal obnizony
krytycyzm wobec swojego nieregulaminowego zachowania. Wypowiadal rowniez
swobodnie tresci o charakterze seksualnym, reagujac tylko doraznie na uwagi ze strony
personelu. W wyniku zastosowanych oddziatywan socjoterapeutycznych oraz farmako-
logicznych (kwas walproinowy do 1300 mg/dobg, risperidon do 1,5 mg/dobg), uzyskano
poprawe funkcjonowania E.R. na oddziale. Na podstawie catoksztattu obserwacji kli-
nicznej i z uwagi na retrospektywny wywiad przedmiotowy — odstapiono od podania
iniekcji testosteronu. Pod koniec hospitalizacji pacjent byt spokojny w zachowaniu,
w wyrownanym nastroju i napedzie psychoruchowym, dostosowany afektywnie, bez
ostrych objawow psychotycznych. Negowat mysli i zamiary suicydalne. Nie obserwo-
wano zaburzen zycia popedowego w sferze snu i apetytu. Chtopiec zostat wypisany
w wyréwnanym stanie psychicznym, oddany pod opieke matki, z zaleceniem dalszego
leczenia endokrynologicznego oraz okresowej kontroli psychiatrycznej w warunkach
ambulatoryjnych. Z uwagi na prezentowane przez niego zaburzenia zachowania roéw-
niez w tym przypadku wskazano rozwazenie zasadnos$ci kontynuowania suplementacji
testosteronu wedhug dotychczasowego schematu.
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Omowienie

U opisywanych przez nas pacjentow z Zespotem Klinefeltera, poza ginekomastig
1 mikroorchidyzmem, nie obserwowano istotnych odchylen w badaniu fizykalnym. U obu
chtopcow regularnie uzupetniano testosteron podawany domig$niowo. W badaniach
dodatkowych obserwowano u nich charakterystyczne zmiany zwiazane z tym leczeniem
— to znaczy poliglobuli¢ i wzrost hematokrytu. Wydaje sig, ze osiagnigto podstawowy
cel hormonoterapii, jakim byt rozwoj drugorzedowych cech ptciowych meskich.

Niemniej, na skutek leczenia endokrynologicznego, opisywani pacjenci diametral-
nie zmienili swoje zachowanie — stali si¢ ekspansywni, agresywni, okresowo wrecz
niebezpieczni dla otoczenia. Mimo ze w niektorych publikacjach, dotyczacych hormo-
noterapii zast¢pczej, znajduja si¢ zalecenia mowiace o konieczno$ci potaczenia opieki
endokrynologicznej z poradnictwem i psychoterapia, nie znalazto to odzwierciedlenia
podczas leczenia opisywanych pacjentow. Ich agresywne zachowania doprowadzity do
znacznych konfliktow, zarowno wewnatrzrodzinnych, jak i w szerszym $rodowisku.
Stalo si¢ to powodem wieloletniej opieki psychiatrycznej potaczonej z koniecznoscia
interwencji farmakologicznej, nie doprowadzito jednak do zadnej modyfikacji standar-
dowego leczenia hormonalnego. Poniewaz Zesp6t Klinefeltera nie wptywa na planowana
dhugo$¢ zycia [8], a suplementacja testosteronu ma na celu poprawe jakosci zycia 0s6b
dotknigtych tym schorzeniem, wedlug nas zachodzi konieczno$¢ zawezenia wskazan
do hormonoterapii, uwzgledniajac rowniez kryteria psychiatryczne, oraz weryfikacji
wskazan do leczenia hormonalnego lub jego modyfikacji w trakcie juz podjgtej terapii
—zwlaszcza ze w przypadku wystgpowania przeciwwskazan do podawania testosteronu
(a za takie mozna bytoby uzna¢ nasilone zachowania agresywne oraz rozhamowanie
seksualne), wystarczajacym dziataniem profilaktycznym jest monitorowanie mozliwych
powiktan niedoboru tego hormonu oraz podjgcie innych niz suplementacja krokow, tak,
aby zmniejszy¢ ryzyko wystapienia ewentualnych powiktan somatycznych.

SITporenHoe BiMsiHME CyILIEMEHTALHEH TeCTOCTePOHOM JuL ¢ cunapomoM Kinunedeanrepa

Conep:xanue

3amanueM pabOTHI SIBISETCS MPEACTABICHUE KAa3yHCTUYECKUX CIydYaeB JIHII C CHHIPOMOM
Knunedensrepa, y KOTOPBIX, TO-BUANMOMY, B PE3YJIBTATe CYTTIEMEHTAIMH TECTOCTEPOHOM, MOSIBIISUTUCH
arpeccUBHbIC YePTHl MOBENEHUs, TpeOyrouire BBeAeHUS (apMaKOTEpanul U ICUXUATPUIECKOH
rOCIHUTAIM3AUH. ABTOPBI pabOThI paCCMATPHUBAIOT 00YCIIOBICHHOCTh CTAHIAPTHOTO TOPMOHAIBHOTO
JICYCHUS!, a TJIaBHBIM 3aJJaHUEM KOTOPOTO SIBIISICTCS YIY4YIICHHE KayecTBa KU3HHU MAllUCHTOB
¢ kapuotunoM 47 XXV y onuchiBaeMbIX JIML. B apTHKysie HAXONSTCS TaK)Ke TEOPETHYECKUe
MPEANIOCHUTKH, BBOJSIINE B OCHOBHYFO IIPOOJIEMY, KaKHM sIBJIsIeTCst cuHIpoM Kimaedensrepa.

Iatrogener Einfluss von Testosteron — Gabe bei Personen mit Klinefelter — Syndrom

Zusammenfassung

Das Ziel der Abeit ist die Darstellung der kasuistischen Félle der Personen mit dem Klinefelter-
Syndrom, bei denen wahrscheinlich nach der Testosteron-Gabe aggressives Verhalten vorkam. Das
war die Ursache fiir die Anwendung der Pharmakotherapie und psychiatrischer Hospitalisierung. Die
Autoren tiberlegen die Korrektheit der standarden hormonellen Behandlung bei den beschriebenen
Personen, was hauptsichlich die Verbesserung der Lebensqualitdt der Patienten mit dem Kariotyp
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47 XXY zum Ziel hat. Der Artikel wurde um den theoretischen Teil bereichert, der eine Einfithrung
zum Hauptthema bildet, das das Klinefelter-Syndrom ist.

L’influence iatrogénique de la thérapie de testostérone des personnes
avec le syndrome de Klinefelter

Résumé

Ce travail vise a présenter les cas casuistiques des personnes avec le syndrome de Klinefelter,
traités de testostérone, chez lesquelles on observe, come suite de cette thérapie, les comportements
agressifs exigeant la pharmacothérapie et 1’hospitalisation psychiatrique. Les auteurs discutent la
justesse de cette thérapie standardisée des hormones qui vise a améliorer la qualité de vie de ces
patients décrits avec le caryotype 47 XXY. L’article contient encore I’introduction théorique parlant
du syndrome de Klinefelter.
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