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48,xxyy: Uma Série De Casos De Uma Condicdo Rara, Variavel E Complexa.
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A aneuploidia 48,XXYY € uma condicdo rara. Os individuos podem apresentar caracteristicas
semelhantes as da sindrome de Klinefelter (hipogonadismo, infertilidade, alta estatura),
entretanto, com mais expressiva variabilidade fenotipicaDescrever os achados clinicos e as
comorbidades endocrinologicas em individuos com essa aneuploidia, que se encontram em
diferentes fases da vida: infancia, adolescéncia e vida adulta. Trata-se de estudo descritivo de uma
série de trés casos clinicos acompanhados em um servico universitario de referéncia entre 2006 e
2023.Caso 1. Sexo masculino, atualmente com 6 anos, diagndstico aos 4 anos, apresenta
micropénis, obesidade (Z-escore +3,03 DP), dismorfias faciais, atraso na marcha e na fala,
transtorno do espectro autista (TEA). Caso 2. Sexo masculino, atualmente com 14 anos,
diagndstico aos 8 anos, apresentou puberdade de inicio espontéaneo, hipotireodismo central, ata
estatura ( Z-escore +2,3 DP), magreza (, dificuldades escolares, tremores de extremidades e TEA.
Caso 3: Sexo masculino, atualmente com 25 anos, diagndstico aos 7 anos, apresenta micropénis,
microrquia (volume testicular de 6mL bilateralmente de consisténcia amolecida) hipogonadismo
hipergonadotrofico (em reposicdo hormona com testosterona), obesidade grau Il (IMC: 35,85
kg/m?), dismorfias faciais, tremores de extremidades, atraso na marcha e na fala, deficiéncia
intelectual, agressividade e transtorno comportamental. Frequenta centro de aprendizagem
multidisciplinar com vistas a inclusdo social. Esta série de casos ilustra a variabilidade e a
complexidade do fendtipo desse grupo de individuos em suas manifestacBes fisicas,
neurocognitivas e endocrinol 6gicas.

http://anai s.sbp.com.br/trabal hos-de-congressos-da-sbp/15-congresso-brasil eiro-peditri co-de-endocrinol ogi a-e-metabol ogi /001 1-48xxyy-uma-serie-de-casos-de-uma-

condicao-rara.pdf




