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Introducéo e Objectivos

A Sindrome de Klinefelter (SK) é a cromossomopatia mais frequente no sexo masculino. Caracteriza-se por
hipogonadismo hipergonadotréfico e cursa com infertilidade, perturbagdes do neurodesenvolvimento e sindrome
metabdlico, entre outras patologias. A terapéutica de substituicdo com testosterona (TST) visa diminuir a incidéncia de
comorbilidades que reduzem a esperanca média de vida e melhorar a qualidade de vida destes individuos.

O objetivo deste trabalho foi caracterizar os doentes com SK seguidos em consulta de Doencas Endocrinas.

Metodologia
Anélise dos processos clinicos dos doentes em seguimento durante o ano de 2019.

Resultados

Encontravam-se em seguimento 6 doentes, todos com cari6tipo 47, XXY, com medianas de idade de 14,5 anos em 2019 e
de 4 anos a data de referenciacdo. A mediana de idade materna era de 28 anos. A 66% associava-se perturbagdo do
desenvolvimento intelectual, a 50% perturbagdo de hiperatividade e défice de atencdo e a 33% obesidade. Nenhum
revelou altera¢des cardiacas estruturais, tiroideias ou altera¢des morfoldgicas do pénis. Para os 4 com puberdade iniciada
(todos de forma espontanea), a mediana de idade de inicio da puberdade foi 11 anos e a mediana de volume testicular
foi de 11,5 ml. Em 75% houve atrofia testicular. Apenas um realizou TST intramuscular, com elevacdo de 658 ng/dL no
doseamento de testosterona.

Conclusoes

O fenétipo dos individuos com SK é muito heterogéneo. O hipogonadismo, o sindrome metabdlico e as altera¢des do
neurodesenvolvimento sao as manifestacdes mais comuns, tal como na nossa amostra. A TST esta recomendada no inicio
da puberdade para atenuar as consequéncias a curto e longo prazo do hipogonadismo, sendo necessarios mais estudos
para estabelecer a sua eficacia e alvos terapéuticos.

Palavras-chave : Sindrome de Klinefelter, Hipogonadismo



