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{Qué es el sindrome de Klinefelter?

Es un trastorno de origen genético que se da solo en varones que tienen un cromosoma X de mas.

Casi todas las personas tienen 46 cromosomas. Y dos cromosomas sexuales, X e Y, que determinan el sexo. Las

nifias tienen dos cromosomas X y los varones un cromosoma X y un cromosoma Y.

Este sindrome se da cuando el vardn nace con al menos 1 cromosoma X extra. Esto se escribe como XXY. Se da en

alrededor de 1 de cada 500 varones, siendo el trastorno mas frecuente de los cromosomas sexuales en varones.

¢Como se manifiesta?

Al nacer los nifios suelen tener un aspecto fisico normal. Es a mitad de la pubertad cuando se dan algunos o todos
los siguientes sintomas (figura 1):

. Talla alta: piernas largas, tronco corto, hombros iguales como el tamafo de la cadera, cuerpo menos musculado.
- Agrandamiento anormal de las mamas (ginecomastia).

- Disminucién de vello facial y corporal.

- Testiculos y pene pequefos.

- Osteoporosis.

- Retraso de la pubertad o pubertad incompleta.

- Menor nivel de energia: nifios tranquilos y timidos.

- Problemas de atencidn, dificultad en el desarrollo del habla, en el aprendizaje de las palabras, en la lectura,

escritura y ortografia.

éComo se diagnostica?
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Puede pasar desapercibido hasta que el nifio presenta retraso 1 2 3 4 5
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Hay dos pruebas basicas, que se realizan en una muestra de
sangre, para detectar el sindrome: 6 7 8 9 10 11 12
- Prueba hormonal: para ver anomalias en las hormonas (sobre v 8 é% f. . " " %
todo testosterona) que son propias del sindrome. i E : 2k ) i i i ii
- Analisis cromosémico o estudio del cariotipo, para ver la cantidad > o o
de cromosomas del paciente y ver si se da la composicién XXY. 13 14 15 16 17 18

: £
19 20 21 22


https://www.familiaysalud.es
https://www.familiaysalud.es/sites/default/files/klinefellter1_0.png
http://www.familiaysalud.es/salud-joven/mi-cuerpo/lo-que-es-normal-y-debes-conocer/ginecomastia-en-el-varon
http://www.familiaysalud.es/sintomas-y-enfermedades/sistema-endocrino/pubertad-retrasada
http://www.familiaysalud.es/sintomas-y-enfermedades/cerebro-y-sistema-nervioso/lenguaje-y-aprendizaje/las-dificultades-escolares

¢Qué problemas asocian con el crecimiento?
Suelen estar relacionados con el habla, el aprendizaje, el desarrollo fisico y social, y tienen baja autoestima.
¢Pueden tener hijos?

Casi todos pueden tener relaciones sexuales al ser hombres. Aunque para ello necesitan seguir el tratamiento con

testosterona.
Al fabricar menos cantidad de esperma, muchos no pueden tener hijos sin ayuda de un especialista en infertilidad.
éComo se trata?

El tratamiento hormonal sustitutorio con testosterona da lugar a una virilizacién, segun la edad. Asi, ayuda a tener
la voz mds grave, desarrollo de musculos, crecimiento del pene, aumentar la energia, vello facial y corporal,
disminuir las mamas y mejorar la autoestima. Se debe empezar tratamiento, una vez diagnosticados, al inicio de la

pubertad, sobre los 12-13 afios.

Deben ser seguidos por el Endocrinélogo pediatrico.
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