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GENERALIDADES

El cariotipo de varon citogenéticarnente normal es 46,XY ; no obstante, a veces se encuen-
tran nifios con 47,XXY (Sindrome de Klinefelter).

El Sindrome de Klinefelter es la anomalia de |os cromosomas sexuales mas frecuente en
varones, estimandose su prevalencia entre 1 por cada 600-800 recién nacidos varones.

Afortunadamente, en la actualidad se han superado |os estigmas negativos
(homosexualidad, alteraciones del comportamiento, retraso mental,... etc.) que se asociaron a
este Sindrome debidos a | os estudios epidemiol 6gicamente sesgados que se realizaron a mi-
tad del siglo pasado.

El desarrollo psicologico suel'e ser normal. Sélo un 5% de los Sindromes de Klinefelter se
asocian aleve retraso mental.

EVALUACION CLINICA

El signo clave de este Sindrome es la hialinizacion del epitelio testicular, con € consi-
guiente déficit de produccion de testosterona, que explicariatodala clinica:
- Individuos de talla alta.
- Desarrollo de las glandulas mamarias.
- Distribucion femeninade lagrasay del vello corporal.
- Azoospermia (ausencia de espermatozoides).
- Osteoporosis generalizada temprana.

L os genitales externos masculinos son normales, la vida sexual también lo es, aungque estos
hombres son estériles.

El 10% de los Sindromes de Klinefelter son mosaicos y en estos casos, |0s pacientes sue-
len tener oligoespermia con la consiguiente capacidad de engendrar hijos.
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El desarrollo de los nifios con Sindrome de Klinefelter no es diferente al desarrollo de los ni-
A0S con 46 cromosomas.

Laidentificacion temprana de esta alteracion en el nimero de los cromosomas sexual es, per-
mitiria adelantarse a |l os problemas psicol 0gicos que pueden causarles su aspecto fisico con la
|legada de |a pubertad (suplementacion hormonal, cirugia pléastica para la correccion del desa-
rrollo mamario,...etc.), asi como €l control para la identificacion temprana de cancer de mama
gue puede aparecer en un pequefio porcentaje de casos.

L os Bancos de Semen con |os que actualmente cuentan las Unidades de Reproduccion Asisti-
da pueden ayudar a deseo de paternidad de la pareja estéril con varon Sindrome Klinefelter.

Ante un diagnostico prenatal 47, XXY es necesario dar alos padres unainformacion claray
actual de este Sindrome, a poder ser, por profesionales acostumbrados a diagnéstico del mis-
mo.
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