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Se presentan las caracteristicas clinicas y citogenglicas de 19 pacientes prepuberales
con sindrome de Klinefelter, atendidos en nuestro servicio. Se comentan las distintas
manifestaciones encontradas entre nuestros pacientes y la frecuencia de las mismas.
Entre astas dltimas. las mas sobresalientes fueron la alta talla, la desproporcion entre
los segmentos y las caracteristicas de los genitales. Encontramos un paciente con baja
talla y 2 con genitales ambiguos: 18 pacientes eran cromatimpositivos: y uno cromatin-
negativo: 6 pacientes tenian farmula cromosdmica 47, XXY y otros 5 tenian distintas
farmulas, Se sefalan estos resultados v se comparan con los encontrados on otras series.

Hasta hace relativamente poco, se
consideraba que el diagnostico del sin-
drome de Klinefelter' sdlo podia hacer-
se después de la pubertad. época en
que aparecian la ginecomastia, las pro-

* Trabajo presentado en la V Jornada MNa-
cional del Instituto de Endocrinologia y Enfer
medades Metabdlicas. Ministerio de Salud Po-
blica. Consejo Cientifico, La Habana. noviembre
20 al 22 de 1975.
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porciones eunucoides y el hipogenita-
lismo; manifestaciones consideradas
como de caracter obligatorio en el sin-
drome. El descubrimiento de la cromati-
na sexual y su determinacidn en grandes
grupos de poblacién, trajo como resul-
tado el conocimiento de la frecuencia
del sindrome en poblaciones sanas® " y
con distintas caracteristicas,” " la detec-
cion de estos pacientes y su estudio
evolutivo. A partir de entonces se pudo
conocer las caracteristicas del sindrome
durante la infancia y época prepube-
ral." ' Por todo esto y por lo variado del
cuadro clinico en el niAo, hemos consi-
derado de interés presentar los resulta-
dos del estudio de un grupo de pacientes
atendidos en nuestro servicio,



MATERIAL ¥ METODO

Se presentan los casos de 19 ninos,
en edades comprendidas entre 1 mes vy
15 anos, atendidos en el departamento
de endocrinologia infantil del |IEEM, de
1966 a 1975. En cada paciente se inves-
tigo la cromatina sexual en la mucosa
bucal'® o en leucocitos polimorfonuclea-
dos, ¥ en un grupo se determind la
formula cromosomica'™ Se compara-
ron el peso y la talla con los patrones
estandares internacionales.’ Se deter-
mind la maduracién dsea de acuerdo
con los patrones de Greulich y Pyle®

RESULTADOS ¥ COMENTARIOS

El sindrome de Klinefelter en el adul-
to puede sospecharse por la presencia
de manifestaciones como la ginecomas-
tia, las proporciones eunucoides, el hi-
pogenitalismo, la infertilidad y otras,
consideradas como caracteristicas del
sindrome.*" ™ Mo sucede igual en la
infancia, lo cual se refleja por los esca-
sos informes en la literatura médica du-
rante esa época de la vida y por el diag-
ndstico de casos no sospechados duran-
te el pesquisaje a grandes grupos de
poblacién. Hoy se conoce la existencia
de ciertos detalles que sugieren el sin-
drome, los cuales permiten identificarlo
aun en la época prepuberal ™ "ETEC A
medida que el nino crece se van evi-
denciando manifestaciones somaticas o
del desarrollo que hace pensar en la
entidad. En nuestra serie, la mayoria
de los pacientes fueron diagnosticados
después de los 4 anos de edad: de ellos,
11 se detectaron en el periodo prepube-
ral o puberal {cuadro 1). Aun cuando se
ha senalado que el reducido tamafo de
los testiculos™ vy la presencia de dis-
tintas malformaciones sugieren el diag-
néstico en el periodo de recién nacido,™
lo cierto es que durante esa época, el
diagndstico se hace frecuentemente
por el pesquisaje con la cromatina
sexual # %50

Mo hemos encontrado relacién entre
la raza y la frecuencia del sindrome,
pues la distribucién racial de nuestros
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casos se correspondid con la poblacién
general en nuestro pais (cuadro II).

La ginecomastia y el poco desarrollo
genital fueron motives de consulta bas-
tante frecuentes (cuadro 1ll). Esto se
acerca bastante a lo descrito en la for-
ma “clasica” del adulto*" El escaso de-
sarrollo de los genitales, referido por
los padres, lo comprobamos en 5 ninos
de distintas edades. Si a éstos se aiia-
den los 2 pacientes con genitales ambi-
guos vy los nifos con testiculos no des-
cendidos, se comprenderd la importan-
cia que tiene la revision sistematica y
exhaustiva de esa area del cuerpo, mu-
chas veces olvidada durante el examen
fisico. Estos hallazgos difieren de los
encontrados en nuestros pacientes adul-
tos,™ en quienes el sindrome se presen-
ta con genitales bien diferenciados. La
presencia de cromosoma X extra es ca-
paz de alterar la funcidn normal de las
células de Leydig v provocar una virili-
zacion defectuosa:; aunque es posible,
también, que la polisomia gonosdmica
% haga refractarios los tejidos periféri-
cos a la accion de los andrégenos feta-
les normalmente producidos, y que esta
condicion prevalezca en mayor 0 menor
grado durante la vida adulta™

Llama la atencién en nuestra serie
que, aun cuando muchos pacientes te-
nian manifestaciones nerviosas: retra-
so mental, neurosis. retraso psicomotor,
cambios de conducta y otras, esto no
fue motivo de consulta o de preocupa-
cién para la mayoria de los padres, y
s6lo un nino fue remitido por esa cau-
sa.

La asociacion de sindrome de Kline-
felter y sindrome de Down en un mismo
sujeto, es conocida;®' es posible tam-
bién la asociacion con otras cromoso-
mopatias autosdmicas que se presen-
ten con distintas malformaciones soma-
ticas. Desafortunadamente, en nuestro
paciente con malformaciones multiples,
no se pudo realizar el estudio cromosd-
mico. Es necesario sefalar que en el sin-
drome de Klinefelter, sobre todo aque-
llos casos en que la férmula cromoso-
mica comporte varios X, es frecuente la

R.C. P,
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CUADRO |

SINDROME DE KLINEFELTER
EDAD AL DIAGMNOSTICO

IEEM
Edad en anos N* de pacientes
1 1
- 3 2
4-10 5
11-14 11
Total 19
CUADRO 1l
SINDTOME DE KLINEFELTER
IEEM
Raza N* de pacientes
Blanca 16
Mestiza 3
CUADRO 11l

SINDROME DE KLINEFELTER
IEEM

Maotive de consulta M de pacientes

Ginecomastia 5
Poco desarrollo genital 5
Dificultad al hablar 2
Genitales ambiguos 2
Criptorquidia 1
Baja talla 1
Retraso mental 1
Obesidad 1
Malformaciones multiples 1

R.C.P
ENERO-FEBREROD, 1877

presencia de distintas malformaciones.
En nuestros pacientes encontramos nu-
merosas malformaciones somaiticas que
agrupamos segun el drea de localizacion
(cuadres IV, V y VI) (figura 1).

Las manifestaciones generales mas
frecuentes fueron la ginecomastia y la
adipomastia (figuras 2 y 3) sequidas de
las manchas color “café con leche” de
la piel. la implantacién baja de las ore-
jas y la maloclusion y apelotonamiento
dental. También fueron numerosas las
manifestaciones oculares y esqueléti-
cas, La mayoria de las malformaciones
somdticas se correspondian con malfor.
maciones esqueléticas bien definidas,
En 15 nifos habia retraso mental de
moderado a grave, y 7 tenian alteracio-
nes peuropsiquidtricas (agresividad. di
ficultad para el aprendizaje, intranguili-
dad, ncurosis v otras). Distintos autores
han sefalado la alta incidencia de hom:
bres cromatimpositivos entre los reclui.
dos en instituciones para retrasados
mentales o con alteraciones nervio-
sas.” " Se ha visto que el retraso mental
25 mas intenso segun el numero de ero-
mosomas X extras.™ " Ademas de esto,
los factores ambientales también de-
sempenan una actividad importante en
el desarrollo de las alteraciones de con-
ducta en estos pacientes.™

Caracteristicas de los genitales
[euadra VI

En 2 pacientes los genitales externos
cran ambiguos., con falo hipoplasico,
hipospadias intensas, bolsas escrotales
hendidas y ausencia de ambos testicu-
los en las bolsas (figuras 4, 4a y 4b).
La ambigiiedad de los genitales exter
nos es un hallazgo poco frecuent2,'t no
asi la criptorquidia, que por su frecuen-
cia se considera un signo sugerente del
sindrome en la infancia.' ' Dos nifios
habian sido operados por criptorquidia
unilateral; en ambos el testiculo era
atréfico. En uno de esos nifos el teste
contralateral se encontraba en su bolsa:
en el otro nifo, el teste se encontraba
en el canal inguinal. En 16 ninos se en-
contré el tamaino testicular reducido,
independientemente de su edad crono-
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I6gica y de la presencia de cambios pu-
berales. El pequeno tamano de los tes
ticulos es uno de los datos mas constan-
tes; su presencia es de gran valor diag-
ndstico, tanto en el nino como en el
adulto. Esto contrasta con la apariencia
normal de los genitales pospuberales.™
La consistencia y sensibilidad de los tes-
ticulos son caracteristicas variables y
algo subjetivas. En nuestros pacientes
se hallé consistencia dura en 7 casos,
blanda en 2. elastica en 1 y en el resto
no se recogid este dato. En 10 de nues-
tros ninos los lestes fueron poco sen-
sibles o insensibles. En 5 pacientes
prepuberales a los cuales se les realizd

CUADRO 1V

SINDROME DE KLINEFELTER
MANIFESTACIONES CLINICAS (1)
IEEM

la biopsia testicular, el cuadro histold.
gico tenia pocas variaciones en relacion
con la imagen histica del nifo normal,
S6lo 2 casos tenian disminucion en el
nimero de gonias. El cuadro histolégico
varia con la edad; después de la puber-
tad se desarrollan las lesiones carac-
teristicas. Las células de Leydig., con
ausencia de cristaloides de Reinke, se
hiperplasian y se agrupan. Aunque al-
gunos tabulos pueden alcanzar el ta-
maiio normal, la mayoria presenta hiali-
nizacion, esclerosis y atrofia de intensi-
dad wvariable™ Puede wverse algunas
células espermaticas en su  interior,
sobre todo en los casos de mosaicis-

CUADRO V

SINDROME DE KLINEFELTER
MANIFESTACIONES CLINICAS (2)
IEEM

Manifestaciones gencrales MN* de pacientes

Ginecomastia 5
Adipomastia 5
Manchas "café con leche” 2
MNevos 1
Implantacion baja

de las orejas 2
Implantacién baja

del cabello 1
Boca y mentdn pequefios 1
Maloclusidn v apelo-

tonamiento dental 2
Paladar hendido 1
Bocio 1

Manifestaciones oculares

Estrabismo 3
Hipertelorismo 1
Ojos pequefos 1
80

Manifestaciones

esqueléticas N* de pacientes

Hidrocefalia
Dolicocefalia

Xifosis

Escoliosis

Escépulas aladas
Clinodactilia
Sindactilia

4" metacarpiano corto
Pies y manos pequenos
Cubito valgo

Genus valgo

Hallux valgo

Pie plano

T N e I . T S S (% T - S S T G % S

Pie varo
Manos en flexion 1
Codos en flexion i

Acortamiento de una
extremidad (inferior) 1

R.C.P.
EMERO-FERRERD, 1477



mo con una linea celular 46, XY normal,
pero lo mas frequente es que estén au-
sentes ™ Mo se ohserva fibra elastica,
caracteristica de la maduracion nor
ma!.""- i1

CUADRO VI

SINDROME DE KLINEFELTER
MANIFESTACIONES CLINICAS (3]

IEEM:

Manifoztaciones

neuropsiquigtricas M* de pncifrlfﬁ_
Retraso mental 15
Agresividad
Dificultad del habla 2
Intranguilidad 1
Mourosis 1
Atrofia muscular
progresiva 1

Figura 1. Malformaciones somuiticas en un nifio
de @ anos, Anamalias de la cadera, miembros
inferiores y cara.

R C.P.
ENERD . FERRERD. 1977

Excepto en 3 casos, el tamano del
pene estuvo poco afectado. Seis ninos
gue sc encontraban en la pubertad te-
nian pene de tipo adulto y 10 d2 tipo nor-
mal aungue infantil (cuadro VI, A
posar de esto, senalamos que varios ni-
nos quienes habian comenzado a pre-
sentar los cambios puberales, mantenian
el pene de tipo infantil. A esto se agre-
gaba que una gruesa capa de tejido adi-
poso ocultaba parte del pene, lo cual le
daba aspecto de menor tamano del que
en realidad tenia.

CUADRO VIl

SINDROME DE KLINEFELTER
CARACTERISTICAS DE LOS TESTICULOS

IEEM
N* de pacientes
Localizacion [n = 17)

En las bolsas 13
Miagratrices 2
Ausentes ambos 2
1 nusente” 1 en la bolsa 1
i ausent2” 1 en

canal inguinal i

Tamaio (orquiddmetro de Prader)

Pequenos (no medidos) 1
Menos de 1 ml
Mo se refiere

e

Consistencia

Duros
Blandos
Clisticos

Mo so refiere

] = B3 =l

Sensibilidad

Mo sensibles
Poco sensibles
Sensibles

Mo se reficre

Loa I R B

Extirpade previamente por atrofia

81



T TTITE Termws 1.4 ";m.

Figura 3. Adipomastia en un paciente de 12 Figura 4. Distintos aspeclos de los genitales
aios. externos de un niio de 7 aios.,

: R.C. P
a2 ENERQ-FEBRERD, 1577



Cambios puberales

En 11 de nuestros pacientes habian
comenzado los cambios puberales (cua-
dro IX) (figuras 5, 6, 7). La pubarquia
se presentd entre los 10 y 14 anos de
edad, en la mayoria alrededor de los
13 afos (cuadro X). En 9 nifos el vello
pubiano era comenzante y en 2 de tipo
adulto (cuadro X1). Cuatro tenian vello
axilar y ninguno tenia barba o bigote.
Los 4 pacientes que referian ereccién
vy eyaculacion, presentaban muy esca
so volumen eyaculado y azoospermia,

Aunque la pubertad en estos pacientes
puede presentarse retrasada, la mayo-
ria de ellos son capaces de efectuar los
cambios sin necesidad de tratamiento,
y muchos refieren erecciones y eyacu-
lacién, aungue generalmente escasa,
exenta de esnermios.'™ ¥

Antropometria
Talla

Cuatro pacientes se hallaban alrede-
dor del 3er. percentil; uno de ellos te-
nia un marcado retraso que también se
acompainaba de retraso de la madura-
cion dsea. Cuatro se encontraban por
encima del 97 percentil; 2 estaban en
el 90 percentil v el resto, alrededor del
50 percentil. La presencia de baja talla
en estos pacientes es algo poco fre
cuente, y parece estar condicionada a
otros factores: genéticos familiares,
nutricionales y otros, mas que al sin-
drome de Klinefelter en si's .
cuando se presenta hace sospechar la
formula cromosémica con varios cromo-
somas X'"'" (grafico 1).

Peso

Dos nifios estaban por debajo del 3er.
percentil, 3 por encima del 97 percen-
til, 1 en el 90 percentil y el resto alre-
dedor d=l 50 percentil. En el adulto es
frecuente el aumento de la grasa cor-
poral, lo cual le da aspecto ginecoide
por su distribucion (caderas, gliteos,
pectorales), mientras que en el nifio es
mas frecuente su localizacidn en la re-
gion suprapubica (grafico 2).

RGP
ENMERD . FEBREFRG, 1977

Figura &a. Hipospadias peno-escrotal. Criplor-
quidia fzquierda,

Figura 4b. Pene poco desarrallade con prepucio
redundante,

a3



Relacidn entre los segmentos

En 17 nifnos, el segmento inferior fue
mayor que el superior entre 2 y 22
cm, independientemente de la edad cro-
nologica de estos. Esta desproporcion
entre los segmentos se presenta desde
edades muy tempranas, no se modifica
a través del tiempo, persiste en la vida
adulta, y es una de las caracteristicas
de estos pacientes' (cuadro XlIl). En 9
ninos la brazada fue superior a la talla,
entre 1 y 13 cm; en 4 la brazada era
inferior, entre 2 y 8 cm, y en 2 nifos,
ambhas medidas eran iguales.

Maduracion ¢sea (edad désea)

Se determind en 17 nifos v se encon-
tré retrasada, entre 6 meses y 3 anos,
en 9 de ellos. Estaba acelerada, de 1
a 3 y medio anos, en 2 nifos; en G se
correspondia con la edad cronologica.
Llama la atencion la aceleracion de la
edad dsea en 2 nifos sin tratamiento
previo. Ambos se encontraban también

CUADRO vl
SINDROME DE KLIMEFELTER
IEEM
Caracteristica

del pene M* de pacientes
Infantil 10
Adulto 6
Fetal 1
Atrofico-ambiguo-
hipospadia 2 -

CUADRO 1IX

SINDROME DE KLINEFELTER
DESARROLLO DE LA PUBERTAD

IEEM
Estadio N* de pacientes
Prepuberal 8
Puberales 11
84

por encima del 90 percentil para la ta-
lla {cuadro X1l y grafico 1).

Antecedenies patofogicos familiares
y personales

Fue significativo que 15 nifos tuvie-
ran antecedentes de retraso mental de
intensidad variable: en 2 de ellos, re-
traso psicomotor asociado, motivo por
el cual habian consultado distintos fa-
cultativos sin gque le dieran importan-
cia a ese hecho (cuadro XIV). El elec-
troencefalograma fue normal en 3 y pre-
sentaba alteraciones variables en otros
3 [cuadro XV).

La diabetes mellitus fue una entidad
frecuente entre los familiares de nues-
tros pacientes. Este hecho ha sido se-
nalado con anterioridad.* ** También

Figura 5. Desacrollo pubersl v ginecomastia en
i pacienie de 14 afos sin tratamiento
hormonal.

R.G.P.
ERERQ FEBRERO, 1977



se recogen antecedentes de retraso
mental familiar en varios nifios [cuadro
XVI1).

Estudio citogenético

Aproximadamente el 80% de los pa-
cientes con sindromes de Klinefelter son

CUADRO X

. SINDROME DE KLINEFELTER
PRIMEROS CAH;EB_'%!GS FUBERALES
. y

Pubarquia M* de pacientes
{edad en ahos) (n = 11}
10 2
11 1
12 1
13 5
4

Figura 6. Alfa talla y proporciones eunucoldes
en un peciente al comienzo de los cambios
pubarales.

R.C.P
ENERQ-FEBRERD, 1997

cromatimpositivos. En nuestra serie én-
contramos 18 pacientes cromatimposi-
tivos y sélo 1 cromatinnegativo. En 2
pacientes se encontraron nucleos con
1 y 2 cuerpos de Barr; y en otros 2 ca-
sos, nucleos con 1, 2 y 3 cuerpos de
Barr. Esto es frecuente cuando estan
presentes varias lineas celulares con
més de 2 cromosomas X. En 7 pacien-
tes se estudié la cromatina sexual en
sangre periférica; de ellos, 6 eran cro-
matimpositivos y 1 cromatinnegativo.

Figura 7. Distribucicn ginecoide de la grasa
carporal. Adipomastia y proporciones eumnicol-
des en un nifio de 12 afos.
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Este ultimo, se comportaba de igual for-
ma en los estudios de mucosa bucal
(cuadro XVII). En 6 pacientes se encon-
tro la formula cromosdmica cldsica 47,
KXY:™ " en otro se comprobé la férmu-
la 49, XXXXY. Esta férmula descrita
por primera vez en 1960 (Fraccaro y co-
laboradores).™ tiene la caracteristica de
asociarse a numerosas manifestaciones
somaticas. como la microcefalia, prog-
natismo. malformaciones oculares, baja
talla vy sinostosis radio-cubital. Estos
pacientes son también los que mayor

SINDROME DE KLINEFELTER

TALLA

CUADRO XlI

SINDROME DE KLIMEFELTER
VELLO SEXUAL

IEEM
Vello pubiano N* de pacientes
Ausente 8
Comenzante
Tipo adulto 2
GRAFICO |
i . BT
o

EDAD EN ARDS

XEDAD OSEA

a6

IEEM

R.C.P.
EMERD - FEBRERO. 1977



SIMNDROME DE
PESO

KLIREFELTER

EDAD

CRHMFICG &

EH AMOS

lesion testiculor ¥ retraso mental tienen:
atribuido todo a la sobrecarga genética
gque representan los cromosamas X ex-

rag & R ARSE Y Entep NUeSTrOs  CASOS
engontramos varias farmulas y o omo
saicismos: algunos de ellos  simila-

res a otros ya presentados. gomo: XY,

XKW A OGKEY Y K RN
XY,0 XXY/XXXY XXY/XXXXY™
WY R WY XMRYY [ouadro
XA

F! defecto cromosamico original se
cree que reside en un fallo en la dis
yuncion durante la meiosis  Esto puede

LT
[WERGQ. FERRESD, 19407

-3

L]

gourrir tanto on 1o ovaoLnosE como en
la espermatogénesis,”

Condonts oo se debe seguir

El diagndstico en épocas tempranas
de la vida permite un Mmepor asesora-
miento psicoldgico a ninos y familia-
res. La presencia de grados variables de
rotraso montal aconseja no excederse
zn las exigencias escolares: e incluso.
oo orcasiones scorequiere atencidén on
escuelas especializadas. Ademés, es po-
sible toner un mejor criterio de ohser
vacion durante el periodo de la puber

&7



LCUADRO XN

SINDROME NP WLNEFILTER

AR HEOPRLMETRIA

ICEX
N de pacientes
Nelacign BRREALP [n = 18]
p.D W 17 [2- 22 cm}
B2 KA 1[5 cm)
Beluoio otk Lrarada [n 14]
Brgedun - Tally 9 [1-143 cm)
Frezaca - Talla 4 [2- 8cm)
Talla 2
wlee droresualicacion [13 93
FPositivo a
Megative 4

CuADnBRo XN

SIMODROME DL KLINEFELTED
EDAD OSEA EN RELAGION
CON LA EDAD CRONOLOGICA

IEEM
MY i pacienies
Cdad dzea in -17
Acelerada 201 -5 anas)
Retrasada 096 M- afos]
leyual 5

CUADRO Xiv

SIMOROME Dl KLINEFELTER

1ICEM
Antecadanteos
porsanales M- de pacientes
Retraso mental 15
Fatraso psicomotor 2
Alteraciones de conducta 1
Eetraso dal habla 2
Comvulsiones 1
Hepatitis T
Bocio eutiroideo T

54

CUALRD XYV

FINNDROEIE 13T KLINFEELTER
RESLILTALDC DEL EE

IEEM
Reauitades (0 G MN* de pacientes
Mormal 3
Lenta difuso anarmel .
Lento difuan - Descarga
parietal izquierda 1

CLEADRD XY

SIHDROME NDE KLINEFELTER

|EERA
Antocnoantes
Fanilizegs N* e pacientes

Cratbaetizs mollitus 5]
Boetraso moental 2
Consanguinidal 1
Hipotiroidismo 1
Hiportiroidizmo : 1
Alta talla 1

tad. Sc sabe que esios ninos presentan
un aumento del seamontn inferior, el
cual se hace mas marcodo dorente la
pubertad: #i ésta se demora, ademas de
crear alteraciones psicolégicas, favore-
cera el desarrollo de proporcioncs 'ed-

‘nucoides. Todo nsto puede evitarse“eon

ba administragion preventive de: prepa-
rados androsonicas,” Oiras veoos, du-
rante la adolgscencia o mas tarde, en
la wido adulta, ol escpso desarrollo ge-
nital. la ausencia de vello o la disminu-
ciagn de 14 libido, hacen que el papiejﬁ:_e
ey una wvida de limitaciones v llena
de frustraciones. En tales casaos, os ne-

cesario |z ierapéutica hormonal sustitu-

tiva de por vida. En todos estos pacien-

A.C. M
ENEALCY - FEBHERO, 1907



tes ndemas. tante nings como adulros. CUADRD XV
ez necesaria una cuidadosa y constante

ayuda psicaldgica, SINQROME 1. KLINEFELTER
. RESULTADO DEL CARIQTIFO
IEEM
CUADRD XKW1 v de paclentes
SINDROME DF KLINFFFLTER Formut (n=:41)
RESULTADO O CHOMATINA SEXLIAL i
ESLUL DE L |E;:‘MG ] 47, XRY 5
49, XXHRY 1
Kucasn bucal [n 14 Mode poclentes
— 49, KHHAY, 48, XXXY,
1 cuerpo de Barr 14 AT, BRY 1
1y 2 cuerpos de Barr 2 48, XXXY, 47, XXY 1
1.2 v 3 cucrpos de Barr 2 48 XXYY. 47 XXY, 46.XY 1
MNegativa 1 47, WXY, 48, XY i
SLUMMARY

Gonzélez Harmandez, J. ot ol Klinefelter s svadegnie o tie chilp, Beport of 18 cases. Rev
Cub Ped 4% 1, 1977,

Clinleal and eytogenetlcal charaetoristics of 19 prepubertal patients with Rlinefelter’s
syndrome who wegre treated In eur service ara presanted. The different manifestations
found os well ns their frequency are commanted; among the most relevant thera were
the high height. the disprapartion pmong segments and the characteristics of genitals
One paticnt had a Inw hoight, and bwo had smbiguous genitals. Elghteen paticigs wese
chromatinpositive aml ane paticnt was chromatio-negative. Sis patients had o 47, HEN
chromosomal formula, and other Bve hpd different formulas. Hesults are compared waie
those found in other aeries.

AL SUME

Gonsdler Heendndee, X et al. Syedrome de Kocefelter chee Ceatond Presoiato g !
Fev Cob Pod ay: 1, 1997

Les caractéristipues clinigues of cytoganctigaes de 19 oatients prepuberinees 90ed sy
drome de Klinefelter traités 3 notre sorvice sont presentees. Les ditférentes mamfes.
tations trowvées parmi nos patients sont commentées ainsi gue leur fréquence. La faille
d¢levée, |a disproportion des segments et les caractéristiques des organes geénitaus ont
été les manifestations les plus remarguables. Mouws avons trouvé un patient aysnt une
taille basse et deux avec des génitaux ambigus: 18 patients étaient chromatine-positive
et 1 chromatine-négative: 6 paticnis avaient une formule chromosomique 47, XXY et 5
autres avalent différentes farmules. On signale ces résultats et ils sont comperds oves
los réspltats troavts dans dhatres sdrics
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