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Kromosomanalys

Krauz C & Riera-Escamilla A, Nat Rev Urol 2018

Nästan1000 gener

40 gener



Kromosomanalys

Krauz C & Riera-Escamilla A, Nat Rev Urol 2018



XXY

• Extra X från mamma eller pappa 

• Högre ålder hos kvinnan en risk 

• Mer oklart med hög ålder hos pappan 

• 48 XXXY, 49 XXXXY, 48 XXYY, 46 XY/47XXY o.s.v.



Wikipedia
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En annan verklighet



Stora skillnader inom gruppen! 



Ett tydligt kännetecken - Testikelstorlek



Förekomst

• Vanligaste kromosomavvikelsen hos människan  

• 1 av 500 -1000 män har Klinefelters syndrom 

• De allra flesta (60 - 75%) får aldrig veta att de har Klinefelter



Hur många är de?



Sen ålder vid diagnos



De unga

• Av alla som får diagnos, får under 10% det i barn- eller ungdomstiden



Problem som barn

• Försenad språkutveckling >40% 

• Inlärningssvårigheter >75% 

• Koordination, rörelsestörningar ca 50% 

• Hypotoni, plattfot, hypermobilitet m.m. 

• Apraxi, dyspraxi

Gravholt et al., Endocrine reviews 2018



Försenad social utveckling

• Ensamhet, ångest, nedstämdhet, dålig självkänsla 

• ASD 10-27% 

• ADHD hos 50%?



Spelar det någon roll när man får sin 
diagnos?

• Prenatalt? Abort? NIPT? 

• Screening vid födelsen? För/nackdelar 

• Pubertet? Fertilitet? Testosteron?



Pubertet

• Samma startålder 

• Testosteron når en platå och maskulinisering stannar av 

• Testiklarna förblir små



Längdtillväxt

• 30% längre än predicerat parental längd 

• Men bli ofta inte extremt långa



Testosteronbehandling

• När? 

• Förbättringar i muskelmassa, bentäthet, energi, anemi, gynekomasti och 
humör 



Testosteronbehandling



Hypotalamus

Hypofysen

Testiklarna



Klinefelter
Nästan alltid höga LH, FSH

tillsammans med

Låga eller normala testosteronnivåer



Grundregel  

Testosteronbehandling får endast ges vid testosteronbrist!

Gäller inte KS - Om höga LH och klinik talande för brist 

Behandla!



Testosteronbehandling



Fertilitet 

• När? 

• Hur?



Fertilitet 
Mikro-TESE

Spermier hos ca 50%



Vuxna

• Sociala och emotionella svårigheter 

• Emotionell obalans 

• Svårigheter att tolka sociala/emotionella signaler



Psykologi

• Utvecklingsstörningar 

• Kognitionsstörningar 

• Beteendestörningar (ADHD/ASD) 30-50%



Hjärnan

Gravholt et al., Endocrine Review 2018 



Socio-ekonomiskt

Franik s et al., Endocrine connections 2022

Utbildningsnivå



Socio-ekonomiskt

Franik s et al., Endocrine connections 2022

Arbete



Socio-ekonomiskt

Franik s et al., Endocrine connections 2022

Hushållets inkomst



Socio-ekonomiskt

• Färre ingår partnerskap 

• De som gör det gör det vid högre ålder 

• Färre blir fäder 

• De som blir det blir det senare 

• De gick i pension 15 år tidigare än män utan en Klinefelter diagnos

Bojesen A, et al., Journal of Endocrinology and Metabolism 2011



Sjuklighet och avvikelser 

Gravholt et al., Endocrine Review 2018 



Vuxna  

Sjukdomar och kännetecken 
  

Gravholt et al., 2018, 



Högre risk för de flesta sjukdomar

Berglund A, et al., Human Reproduction 2017



5 år  
kortare  

liv!

Gravholt et al., Endocrine Review 2018 



Sexualitet
Inte särskilt väl studerat



Testosteronbehandling minskar risken för död

Chang S et al., Lancet 2025

…….Kontroller 

- - -KS med Testosteron 

____KS utan Testosteron 



Testosteronbehandling

Chang S et al., Lancet 2025

Nästan halverad risk jämfört med de obehandlade!



Kriminalitet?

• Om man justerar för 
socioekonomi blir det ingen 
skillnad

Stochholm K et al., BMJ Open 2012



Kriminalitet?

• Försiktighet vid tolkning av 
resultat

Stochholm K et al., BMJ Open 2012



Den största frågan



Den största frågan
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Kom ihåg

• Hitta dem! 

• Var medveten om de bekymmer som finns i gruppen utan att förutsätta att de 
finns hos den enskilda patienten! 

• Undvik stigmatisering! 

• Se till så de får behandling!



• Bosse

Fall



• Föds 1958  

• Gifter sig med Karin i början av 80-talet 

• Efter två år söker paret för barnlöshet. Bosse lämnar ett 
spermieprov och får beskedet att han inte har några 
spermier 

• De adopterar två barn



• Vid tiden för spermieprovet har han 

• Testiklar på ca 5 ml 

• Ingen kroppsbehåring



• 24 år senare får han diagnosen Klinefelters syndrom 

• Efter diagnos förändras livet radikalt till det bättre 

• Han förstår tidigare svårigheter i livet 

• Han får ett mkt bättre förhållande till sin hustru 

• Han vågar ta sig för saker som han inte vågade förut 

• Han blir starkare, piggare och gladare



Sverige i början av 80-talet
En överväldigande majoritet av Sveriges män med avvikande spermieprov 

utreds inte avseende orsak

Sverige 2026
En överväldigande majoritet av Sveriges män med avvikande spermieprov 

utreds inte avseende orsak



Är detta ok?



Tack 

www.livingwithxxy.org

http://www.livingwithxxy.org

