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Sindrome De Klinefelter E Baixa Estatura Em Gémeos Univitelinos: Relato De Caso

Introducdo: A sindrome de Klinefelter € o tipo mais comum de disturbio do cromossomo sexual
em homens, afetando aproximadamente 500 a 1000 recém-nascidos masculinos. As
manifestagdes clinicas tipicas incluem testicul os atroficos, hipogonadismo hipogonadotrofico,
alta estatura e ginecomastia.Objetivos: Gemelares de 15 anos e 6 meses foram encaminhados
para endocrinologia pediatrica devido baixa estatura. Pais ndo consanguineos e higidos, gestacéo
gemelar monocoridnica-monoamniética, com RCIU, nascidos com 37 semanas, ambos
classificados como PIG e baixo peso ao nascer. Nainfanciativeram dificuldade de ganho de peso
e estatura. Iniciaram aparecimento de caracteres puberais por volta dos 10 anos, sem aumento
testicular. 1° gemelar: PCB com 165,7 cm, peso 45,5 kg e IMC: 16,7 kg/m2. 2° gemelar: LCB
com 158,5 cm, peso 39 kg e IMC 15,6 kg/m2. Ambos com genitalia masculina tipica G2P3,
discordancia entre pénis e testicul os (pénis estimulado, bolsa escrotal enrugada e pigmentada,
testiculos com 4ml e 2ml, respectivamente). Desenvol vimento neuropsicomotor adequado, sem
histérico de atraso de fala ou outros déficits cognitivos. Em investigacdo laboratorial, resultado
de caridtipo 47, XXY (resolucéo de 500 bandas e 20 metafases analisadas) em ambos 0s gémeos,
gonadotrofinas elevadas e testosterona total dentro da normalidade.Metodologia: Resultados:
Concluséo: Emboraaincidénciade SK seja comum na populacéo geral, existem poucos casos
descritos em gémeos monozigéticos. A explicacdo genética é a ndo diguncdo meidticana
gametogénese de um dos pais (6vulo ou espermatozoide), gerando uma aneuploidia no zigoto, o
gual se dividiu dando origem a uma gestacéo gemelar monocoridnica-monoamniotica. Este caso
se torna ainda mais interessante porque os irmaos chegaram a endocrinol ogia pediatrica para
investigacdo de baixa estatura, fendtipo incomum para pacientes com SK, cuja estatura
geralmente esta acima da média para idade. Podemos atribuir isso a0 RCIU e ambos terem sido
recém-nascidos PIG. O tratamento do hipogonadi smo-hipogonadotréfico na SK € feito com
reposicao de testosterona, que ainda ndo foi iniciada pois 0s irméos possuem dosagem sérica de
testosterona ainda normais, optou-se entéo, por acompanhamento laboratorial e inicio da
reposicao hormonal em momento oportuno. Este caso ilustra a variabilidade de fenétipos
encontrados na SK, tornando o diagnostico nainfancia ainda mais desafiador. Além disso, se
trata de uma rara situagdo em gue a sindrome esta presente em gémeos monozigoti cos.
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