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�)���C � 7����� )D��G� M��Q� 6� �8��C>� �)�CD� .6E	�6��� @	1��� ���� �93�� ��

����� �	D6� )1C8��8�3� I� ���G�� ��� ��A��P�� ��� M��/� �A���9���)�CD� ���* 

M��� )�CD� .�9��� I���� E��3� ��� H�	 � 6H�� ��� )D��G� )���C � 0�1���� ��	�� 79P�

��6H`����6�M������3�H+�����+���@��2���)����#'''a(��H8��)��b��0H3E�H�	 

c(� Id�E��)��e��@6�`����@��/���?�@�8��	��"!�����.	�	��HC���3�.6E	�6��

HC+��� )�� H�f	�-�3�� @�8� �	��� I�f	�-�3��)C����� Z	3� �A���9�� 6� �A� � @��/� @H

�����Q�H`����M���)3��3��)�6E	�6���@��5C8�3#�&!�g�0H+���G�C+�@�8�@������

� ����� �	D6�)C����c"Id�����.6E	�6��� 6� ���H3�)2�3�.�HC���A�� E6��� ��� ����X�

�@E	���B����� �)_�����H+��HD�.H/��=�`�6���+���@�����h2C��S�?��)L�i�

(6"��H+���)�c!Id���8�E�� j�PA�� $''��S��� �@�������3�[A���-���E	3XXY#k�

HC��8��M�/��A� �JA�+�6���l��KCD����)�6E	�6���@H�f	�-�3���A� �JA�+���

H+���)��7�A��C>	N�8�[�-6� 6��C>	N�8�I������A��Z	�+���>H3���S�/���������@�

��6H`� ���)C8R(�gM��� I���+����@�8�M3�A��6�XXXY#^� �XXYY�#^�

6XXXXY #%�H+��� )�� I���� @���L�� B�*2�� 6� )3�6�� �)PX/� BF��G�

H8�� )�� b�� ����	�� �A�� @���� S�?�� ���H�� I� .6E	�6��� ��� @���L�X��@��2��� �

� �

� H3	+� )�� B�*2�� �A�� ��:�� ��2��� H3���c#Id�.�HC�XXXXY #%�� �

����E6�����,���6�M���)�CD�.6E	�6���@H�f	�-�3��E��@���3����G�^m'''a(�&

('''''a(�H+���)�� I�H3��0H+���G�C+����L��A���M3�A��6���	C/�������������A�

cm� Id� n�	 � @������ ��	�� ���6�Fraccaro�� H+� o��,>� ����*�8� 6c$� d���� ��

��������MA�93(%%^�U2�����������A��\� 	CL�H+�Tck�d������ �6"''#��p��

�E�(''�H+�o��,>�.�HC���A��E����	��I���:������ ��HC8����.�HC���A��E��@���	�

6��NA� ��H+�o��,>���9�=����c('&^Id��)C8R�)>H3���S�/��HAH+���P���������

�6��9-�)C����7�����������1AH*A�E���6�����2:���2G�0�9:��0� 	�����>����+��

�q�,��@�8�o	>��E���6�q�,����8���	�3���)-���H�f	�	13	��r��G�S�+��0� 	�

H3���� ��L�A� �*+� ���s � 6� I�n�6� @E�-	N�8� �)����6�*��� ���+� 7f�/� �A��

��B�	=genu valgum��pes cavus�H+���)��.���t�*+�6�[:	���3�:��

cm� IdHC+��� 0��*3� �6,3� M��� �*��� 6� 0�	�� [:	�� �8� �e��� ������3u� �CA�O�� ���I

M���[:	��)���C �M���6�[����-	N�8�.	 6�*��� I�79���v��@u	�	A����7f�/

 	�� 6� 0H��G� 75C-� M213�� 6� HC��� 	A���� ���C�6�� 	A���� )1�L�� ��� �A� �H�P�:�0�

� ����� �	D6c$Id�� ������ �������� S�?�(Intrauterime Growth 

Restriction, IUGR)��,�3� �HO��� @�8� �	�����	����� )8���8� 6� ��+��
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A Rare Case with 49,XXXXY Syndrome; M. Alijanpour, et al ��
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����� �93��)+	8"'�� � $'�����n�	��� 6� 0�	�!m�M��� I����* � �����������S�?�

0H+���G� ���:������>���������s �)������?�@�9 ��9�@�����HC8�	U3�I�w�G��Y3�E�

�B�Q6��)8�>�����H3�����3���6��M�XU+�6�0�	��)���5G�jF	�O�����������A���	G�6

���x��2Q�6�@�Al-�[A�< �M���0H+�0HA�����L���A��I����)���`�)3�6��BF��G�

��)_����W	XG�������������A��@��1�-�0H+�o��,>��H?���XXU���n�	 �y	�

�M��c(!&((Id��

���� 6� M��� )�6E	�6��� BF��G�� E�� )f,D� @������ �A�� ��� �A�� ��� �D	 � ��

��)C�����B�CA�O��.�53�� ��� HA��� 6���A�� E�� �	+�)�� 0����)A�93�T�U2 �\A� 	A���

�TU2��� �6E��:��8�)�CD�.�9���M�/�)*��3u�B�O��z��6�)8�12A��E��)����

��6�0H+�	+�.�53��\A� 	A���I�)L�O��)�CD�.�9���7A�/����@��	G��+��������A����

.�HC��)�6E	�6���B�O��z��6�.EF�@�8�)�����E��K-�������>�)�XXXXY 
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0H+� )L�O�� ��	�� �� ��-((��.�9��� M�/� )����� M9D� ��� M��� @�� �8��

�����	������������ �H?� 0�13��������)�CD�	�� 0H+�Z�D���������� I��=�`������

�A��,�����A�E c)�PQ��A��,��������M�/����d��E6���"m''��HQ��.�>cm#!��6���

���cm!!�M���0�	��I�	�/���G��	�/���-��AH��6�6�0�	��0��	3�G�.	��H3E�L�@6

HC+��� )�� I� @6� ����!$�� �H-� �7���� 6� ����!"�H+��� )�� 7���� 6� ����� I������� ��

�� )>��	3�GM��� ��+�H3� �	D6� )9��2�� BF��G�� ����� I� �6�� ���Q�� ��1-��75C-� 6

('a%�M�����+�H3���`�����E��3�6�0�	��I��

)C������CA�O��������9-�6�0� 	��)C������>�B�	=�@������O��z����	����	G��+�

�)3	 	N�8� 6� 7��������� �0� 	�� ���>� �7�A�	� �N�8� ���L�>� ���Q���A�-� @�8� o	>

� �	�� r��Gc�*+�0���+(� d�)L��>	A����	��� ��� 6� )P�Q� �L	�� S�Q� �CA�O�� ��� 6

PDA+ VSD Apical��.	 6�*��� �)���C � 0�1�����CA�O�� ��� 6�H+�o��,>

H23� K��� �L�_6�� �e��� 6� 0�	�� [����-	N�8� I� 	��L� �	_cm�ma"��	��I

H23�0H8�2���A��N�	N�8�I��
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�7��>?�@A?��=�����B�@A?���/CD�E	����	���>�3��;4�F�G��	��

��

�����3��8�M��6��*���6��	G�HCQ����{	����|A��3�)8�12A��E��@�8���L�A���

�	��I�����6�� 	�����������M< ����M+���@H�f6�� �)C�����M< �@����7�������

ML�>����Q�I��X�U����	��F�����i���17OHP����������������	��M�/��A����

� )��C � ���A�� ��� �D	 � ��� pA��E�� ���E� ��� )3	�	C-� 6� pU��0}A6� MPQ���

�����E	3� ���6�M��� 0�	��@������)����H+�����3� �H5� I����Q����B�2A��E���A��

M����AE���

Testosterone=0.5 nmol/l (0.14-0.32) 

Progesterone=19 nmol/l (0.3 - 3.2) 

17OHP=14.8 ng/ml (0.5–2.1)  

DHEA-S=1230 ng/ml (50- 980) 

Androstenedione =0.6 ng/ml (0.91- 3) 

ACTH Fasting = 62 pq/ml (5-55) 

Cortisol AM = 2200 nmol/l (124-662) 

M����AE����Q��������������E��T�G� �E��HO���H5��B�2A��E��~�	D���

Basal 17OHP=0. 9�c��	N���wA�, �E���PQHCGd��

��	N���wA�, �E��HO�HCG����

Testosterone=1.2 

Progesterone=13 

Estrogen=12 

DHEA-S=215 

Androstendione=0.1 

�BF��G��M�Au	�	A����o��,>�6��8���L�A��������[Au	�	A����)�������

�)>HCP�:���A����6��C�6��@�8���	U����E��)L��>����6���	U����)�	-���Y3�)��*��

H23�0HA��I�MA6���1��6��� 6�*���]�������8��e���0H�����/����)L��>	3	����

�H23��0HA��	��	NA�8��6H3��L�_�6����CA	1CA����`�3�����H23�0HA����H�U �6�7`�

�	�� ��L��3� ���* � @�8� �e��� 0HCC�� ��z�� ��� H+� I������� )�6E	�6��� )����� ��

�\A� 	A���XXXXY�#%��H+�o��,>c��*+"Id��
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�7��>?�@A?,�=�H�0� I6�J���	2J�	2�6�����/5!�"��

�E�K	�7�?��!�C	���J����

��

������� @�8� �e��� ��� ��� ��� ML�>� ���Q� )�*-6H����� ��/� M< � �����

H23�0H8�2��7*+������H�U �6�7`��E��@����6�H+�0HA��)�*+��G���[:	��I���

����6�ML�A�pA�,L���6���	�� ��	N���ML�A���E��HO��	��L��	_��������@��1�-

H����)O�P_�0E�H3��I������������(^�0�	�����23�������Q�)18����6��6��)�3�0������

H3E�)�3�t�`�IM���]�< �7��6���+���.����M�XU+�I��	P9��@6�)*A,�L�H+�

�]H=��AE� �H����������HQ�6��E6����L�A!��]H=��6H`����������E��HO���	�('�g

H����I��
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����������������������������������������������������������������������������������������������������������������������������������������������������������������������������������������������������������.�HC��E��@���3���	��o��,>������#%���	N3�5��/�)e �������*�8�6��

�����/�5��2�LK3��

��������0H+�o��,>�	��L��	_cm�ma"�c�	��K�C-6�*����������D	 ����d

M���0�	��7�A��C>	NA�8���:��6���+���[����-	NA�8�.	 6�*���6�I���	�����2����

�0H+�o��,>Peet��6�HC8����p3���*�8�6Simsek������*�8�6��	������ ���

c%6kId�� ��E	3��A����+���)���* � ��G� �@H+���Y3� E�� 6� 0�	��]�< �7��6�M���

c����)3�	 �3��L��0���dM�����+�����G� �,�3�@6�@����>�7�* �6�)��D����* �6�I

� �O��z�� ��Peet�� ����*�8� 6� 6� HC8� ��Simsek��,�3� ���� � ��� p3���*�8� 6

� H+� o��,>� @���L�� 6� )C8R� �@H+�� ���G�c%6kId������ ��� ��� ������ ��� ���� �

��	U����)�	-� ��Y3�)��*���BF��G��M�Au	�	A����o��,>� 6� �8���L�A�78���� �

�6����� �E��0H+�o��,>���	�����)�6�H23�0HA��\�8�@E�N�A��6��C�6��)>H�P�:

M+��� �	D6� )��*��� @�8� )���	3�� �A��� 6� \�8� @E�N�A�� HC8� I��O��z�� ��

Hashemi Dehkordi��BF��G������O��z��HC3���,�3���9�=���������*�8�6

�H23�0H8�2���HO���)��*��c('6%6kId��

��* �BF��G���CA�O�����)*A,�L�@�8���L�A�E��)O��6�r�_����+�)�CD��

�6� �8� �e��� �6,3� .H/� �KAE�A��N�	N�8� �K�C-6�*��� ���+� ��� H+��� )�

M���)��1�6������I��<���)D��G�@������3u���	���CA�Q����)=�G��D	 ��CA�O����

M+���HA����8��C>�K���6�	��L��	_���	���,��A�A6���� �6���H+�E���I��L��	_�	

�E�������6�0H+�@��>�0E�H3��HA���K��	-�	����� �M���]	3�E��0H�2��M��`���–

SDma"�c� E�� ����� .� � ��E	3� ��cm"� dH+� H8�	G� )�� � K�C-6�*�����[A

�@�������.6���8������)_�����6���	�� ����7���� �E��)+�3���6,A��K�C-6�*��

� p8��� ��AHAF� @�8� �	��� T�3� E�� )+�3� 6� 0�	�LH.H/� ������ M����`

M���H+���	��	8�p8����A�6��u6�H3��I�6��e����6,3�.H/��7�A��C>	N�8���C��8

�)A����3� �)3	��	8���/�������HC��)���8�Y ����L���A������� 6�*���@E�-	N�8

H+���)��[�3u6� �A�� �A�6��e��� I�0HC8����23�7�A��C>	N�8�0���8����K�C-6�*��

�M���)�CD����* �HAH+����G�c(#dI��@H�f	�-�3���A���6����L��A��������A��P�

�)/���D��@�8���*��/�6�@���L��BF��G��6�@�8���B��=	XG�)�6E	�6���@�8

����[+��93��E��)G��������	 �)���8��3�23��A��E��)G���@6��E��6�H3����) 6�����I

�L����:��)���>�,�����S�?��6���+���HC���HQ����L��A�������������v���	z���)>��

H3	+� )�� ��	�� t�X�� �	�� 6� ~��zi�� I� .6E	�6��� ��� @���L�X��H3���� @��2��

��8� @�E�� ��� 6� H��A� )�� pA�,L�� �93�� ��� )3��E� @�8� B��9�� 6� )�G�C+� BF��G�

� .6E	�6��X�� �L�i�(m&('�� �	+� )�� 7�� )+	8� SA�i� E�� 0��3c(mId���������

.�HC�XXXXY #%����>�B�	=���Y3�)=�G�@�8���B��=	XG�8��7�A�	� �N�

�H3�����*+�H��@�8�o	>�6�)����6�*�����3�:�)*:	���0� 	��)C����-ckId���

Hou����<�� E�����H3����)L�O�� ���.�HC���A�� E�� ��	��[A�p3���*�8�6

�M�����+���@��AE�M8�P+�������������0�9:�B��=	XGc^�Id��8�Z	�5�������P��#�
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ABSTRACT 

BACKGROUND AND OBJECTIVE: Chromosomal abnormalities are one of the causes of sexual ambiguity and 

in male genders the most common causes of genital ambiguity in chromosomal abnormalities’ category is 

Klinefelter syndrome and its rare 49,XXXXY syndrome variant. The main findings in these patients are facial and 

skeletal malformations, congenital heart defects, hypogonadism, and mental retardation. Determination of infant 

gender with sexual ambiguity at the time is very important and with timely diagnosis we can improve growth and 

development and treat associated anomalies. 

CASE: We report an 11 month old infant that initially was managed by pediatric cardiologist for congenital heart 

disease and referred to endocrinology clinic due to failure to thrive, facial malformations and ambiguous genitalia. 

The patient had a history of hospitalization for pneumonia in the PICU at the age of 10 months and improved after 

the treatment. After clinical examination, hormonal studies and karyotype, Klinefelter syndrome and its 49,XXXXY 

syndrome variant was diagnosed after 2 months. Then testosterone ampule was injected and orchiopexy surgery was 

performed. In follow-up, the patient was able to sit at the age of 18 months.  

CONCLUSION: In patients referred with ambiguous genitalia, mental retardation, facial anomalies and 

developmental disorders, 49,XXXXY syndrome and other similar syndromes must be considered and 

simultaneously they should be managed for cardiac problems, genital ambiguity, growth and development. 
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