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Introducao e Objectivos

A Sindrome de Klinefelter(SK) é a aneuploidia de cromossomas sexuais mais frequente no sexo masculino e a causa mais
frequente de hipogonadismo primario. Cerca de 90% dos casos resulta da presenca de um cromossoma X
supranumerario. O diagndstico deve ser ponderado em lactentes com micropénis, hipospadias ou criptorquidia e em
adolescentes com atraso pubertario ou com perturba¢des do neurodesenvolvimento.

O estudo visa caracterizar a SK com diagndstico em idade pediatrica.

Metodologia
Estudo descritivo e retrospetivo através da consulta dos processos clinicos dos Ultimos 15 anos.
Resultados

Sete doentes com idade atual entre 5 e 23 anos e cari6tipo 47, XXY. O principal motivo de referenciacdo foi o diagndstico
prenatal(n=2). Caracteristicas clinicas: micropénis e criptorquidia(n=2), ginecomastia(n=2), altera¢cdes odontolégicas(n=2),
excesso peso/obesidade(n=2) perturbacdes do neurodesenvolvimento(n=4) e manifesta¢des neuroldgicas(n=2). Nenhum
caso com alteragdes tiroideias, auto-imunes, pulmonares ou musculo-esqueléticas.

Trés doentes realizaram ecocardiograma e EEG e um foi diagnosticado com insuficiéncia mitral ligeira. Todos iniciaram
puberdade espontanea, sendo a mediana do volume testicular final de 8mL(maximo 25mL). Nenhum caso com alta
estatura(mediana P50). A terapéutica de substituicdo com testosterona foi necessaria em dois casos (14-15anos) por
virilizagdo incompleta. Nenhum doente realizou bidpsia testicular/criopreservacdo. Trés doentes perderam seguimento.

Conclusées
A SK apresenta grande variabilidade fenotipica, estimando-se que 50-75% dos individuos ndo sdo diagnosticados. Por
este motivo, é importante conhecer as manifestacdes clinicas mais frequentes.Os autores pretendem alertar para o

diagnostico precoce para uma intervencdo terapéutica atempada.
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