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Resumo:

A trissomia do 21 (T21) e a sindrome de Klinefelter (SK) sdo as anormalidades cromossdmicas
mais comuns em humanos com incidéncia de 1 em 770 nascidos vivos para T21 e 1 em 1.000
recém-nascidos do sexo masculino paraa SK. A incidéncia é de 0.4 a 0.9 por 10.000 nascimentos
masculinos. Aneuploidia dupla ocorre quando dois eventos de ndo disjuncéo meidtica acontecem
da mesma ou de diferentes origens parentais. Na T21 concomitante a SK, as caracteristicas da SK
comecam a se desenvolver no fina da infancia e tornam-se aparentes na puberdade. Sinais
suspeitos da associacdo T21-SK: lactente masculino com anormalidades de desenvolvimento da
genitdlia (hipospédia, micropénis, criptorquidismo), atraso/auséncia da puberdade, sinais de
hipogonadismo hipergonadotréfico (voz fina, caractéres sexuais secundarios feminino,
ginecomastia, < 4 ml de volume testicular), oligo/azoospermia, estatura alta (> percentil 97).
OBJETIVOS: Descrever um caso raro de paciente com dupla aneuploidia Trissomia do 21-
Klinefelter do ambulatério de endocrinologia pediétrica de um Hospital UniversitarioPaciente do
sexo masculino, deu entrada no ambulatério de referéncia aos 15 anos 6 meses, tanner G1P3,
peso 61,7 kg ( Z score -0,10) estatura 154,4cm (Z score - 2,33), IMC 25,85 kg/m? (Z score +
1,79) trazendo caridtipo 48, XXY + 21 (20 metafises analisadas), correspondente a Trissomia do
21 e Sindrome de Klinefelter. Nasceu com 26559 com 48cm, quando sua mée tinha 22 anos e o
pai 30 anos. Aos 11 meses teve correcdo de tetralogia de Fallot com resultado satisfatorio. Foram
solicitados exames para avaliacdo de hipogonadismo hipergonadotrofico: LH 17,7 UI/L (até 9
UI/L), FSH 30,9 UI/L (até 10 UI/L), testosterona total 28 ng/dL (240-816 ng/dL), testosterona
livre 22,6 pmol/L ( 131-640 pmol/L) SHBG 20nmol/L (8-87 nmol/L). USG de bolsa escrotal:
testiculos tépicos, morfologia, contornos e ecotextura normais. Direito 1,5 x 1,0 x 0,6. Volume:
0,5 ml / Esguerdo 1,5 x 0,9 x 0,6. Volume de 0,5 ml. Epididimos topicos, corddes esperméticos
com aspecto preservados. Iniciada reposicdo de testosterona na dose 100mg/mensal, e
densitometria 6ssea.Casos de Trissomia do 21-Klinefelter necessitam de avaliagcéo na puberdade,
pois podem apresentar niveis elevados de gonadotrofinas: horménio foliculo-estimulante (FSH),
horménio luteinizante (LH) e estradiol (E2) com baixos niveis de testosterona. Terapia de
reposicdo de andrégenos pode gudar a normalizar as proporgbes corporais e facilitar o
desenvolvimento de caracteristicas sexuais secundérias. Além de que a privagdo androgénica
pode levar a problemas cardiovasculares e perda de massa musculoesquelética que ja séo
frequentes na Trissomia do 21. A trissomia do 21-klinefelter € uma aneuploidia dupla rara que
interfere  no processo de crescimento, puberdade e alteragbes cardiovasculares e
muscul oesquel éticas. O cariétipo dos pacientes com T21 auxilia nesse diagnostico duplo ainda na
primeirainfancia para que possam ser tomadas as condutas necessarias.
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