Rev Cub Ped 50: 371-379, julio-agosto, 1978

Sindrome de Klinefelter y cardiopatia
congénita.

Informe de un caso

Por los Dres.:

CARIDAD LORENZO HERMNANDEZ® ANDRES SAVIO BENAVIDES®
LIANE BORBOLLA®"" y BELKIS VAZOUEZ RIOS®"**

Lorenzo Hernandez. C. y otros. Sindrome de Klinelelter y cardiopatia congentta, (nforme

de wn caso, Rev Cub Ped 50: 4, 1978,

Se presenta el caso de un paciente con sindrome de Klinefelter asociado con cardiopa:
tia congénita, a quien le fue comprobado el diagnéstico. mediante estudios citogenéticos,
En este caso la cardiopatia hallada fue una comunicacin interauricular (CIA], compro-
bada por estudios hemodindmicos. El hecho de asociarse frecuentemente, cardiopatias
congénitas con entidades, cuyo origen son, aberraciones cromosdmicas, v sin embargo
en la literatura, tanto nacional como internacional. revisada por nosotros. no haber en-
contrado ningun informe sobre cardiopatia congénita y sindrome de Klinefelter, motiva-

ron la publicacién de este trabajo.

INTRODUCCION

El sindrome de Klinefelter, fue des-
crito, por primera vez por Klinefelter,
Reifestein y Albraight, en el aino 1942
En 1956, Plunkett y Barr, demostraron la
naturaleza congénita del trastorno, al
mostrar, como cerca del 80% de sus
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pacientes, tenian una cromatina sexual
positiva.

En 1959, Jacobs y Strongs. vieron que
esto se debia a una constitucidn cromo-
somica sexual XXY. Ademds, en algunos
casos se han hallado complejos XXXY,
KXEMNY ., XXYY, asi como mosaicismo de
tipo XXY/XY, XXY /XX, y XXX/ XXXXY.,

La descripcidn original del sindrome
de Klinefelter en 1942 subraya: gineco-
mastia, azoospermia, testiculos atrdfi-
cos, v varios grados de déficit androgé.
nico.®

La frecuencia de sexo cromatin posi-
tivo en hombres, en la poblacion en ge-
neral, es aproximadamente de 1:500, va-
rones nacidos vivos.”

Diversos investigadores de la medici-
na, han descrito, la frecuente asociacidn,



de cardiopatias congeénitas con aberra.
ciones cromosdmicas, asi podemos citar
por ejemplo, la probada incidencia de
atrio-ventricularis comunis CIV, PCA, en

Figura 2. Cicatrices en ambas regiones in

guinales, por orquidopexia y orguidectomis,

Pene de 4 oot lestes pequenos. Ausencia de
vello pubiang.

Figura 1. Ginecomastia lzguierds, festes pe-
guefos, ausencia de caracteres sexusles se.
cundarios.

el sindrome de Down, la CIV vy la dex-
tro posicion en la trisomia 13-15, la CIV
y PCA en la trisomia 18, la coartacion de
la aorta en el sindrome de Turner. Este
titimo, ademas de ser una aberracion
cromosomica, se acompana de disgene-
sia gonadal.’

El sindrome de Turner, presenta alte-
raciones somaticas y esqueléticas, como
el sindrome de Klinefelter. Por lo que, al
diagnosticar una cardiopatia congénita,
a nuestro paciente. nos dimos a la tarea
de revisar tanto literatura nacional como
internacional, sin embargo, no encontra-
mos, ningdn trabajo que informara esta
asociacidn, lo cual nos motivd, a la pu- Figura 3. Osteoporosis. Elongacién de los hue-
blicacion de este caso. sos largos. Genu valgum.
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Presentacion del caso

Pagiente; LV.5. H.C. 210828,
Hospital infantil "William Soler”,

Edad: 14 afos. Sexo: masculing, Raza: blanca.

M.I. Criptorquidia bilateral,
APF.: no refiere.
Antecedentes prenatales y posnatales:

Producto de un Sto. embarazo, durante el cual,
la madre presentd anemia intensa, por lo que
fue trasfundida.

PM.: 108 libras.
Talla: no se pudo obtener el dato.
D5M.: retardado.

Examen fisico

Fenotipo: (figura 1),

Craneo braouicefdlico. Falta de pelo en las
regiones central y frontal. Frente alta, grande y
abombada, arcos superciliares prominentes, ble-
farofimosis. ojos peguefios, eplcentus, desvia.
cidn antimongoloidea de la hendidura palpebral,

mipertelorismo, pestafias pequenas v de implan-
tacién anormal, distancia labio-nasal disminuida,
boca entreabierta, mentén prominente, mala im-
plantacidn de los dientes, anomalias del enro-
llamiento del hélix, cuello largo, tdrax alargado.
Vientre: hipoplasia muscular, Extremidades: so-
periores, surco simiano, inferlores: genw-valgum,
deformidad de los ples, con separacidn del pri-
mere ¥ segundo artejos. No hay desarrollo
sexual secundario (figura 2], Pene de 4 cm. Pro-
tasis en el testiculo derecho. no wello pubiang,
cicatrices en ambas regiones inguinales por
orquidopexia izquierda y orquidectomia derecha,

Valoracién nutricional y antropometria,

Peso real para su edad cronoldgica en el 50
percentil,

Talla real para su edad cronoldgica por enci.
ma del 97 percentil.

Relacién peso real talla real: 73%. Esta rela-
clon expresa desnutricidén aguda de segundo gra-
do de Waterlow.

La circunferencia cefilica en el 25 percentil.

Predominio del segmento inferior sobre el su-
perior que muestra un indice de Wilkins de 0.9

La brazada fue superior a la talla

Figura 4. Edad dsea normal. Sindactilia membranosa. Clinodactiliz del 5to. dedo
de la mano irquierda.
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Figura 5. Mayor separscidn entre el primero y segundo artejos. Preponderancis
de falange.

Examen 6se0

Créneo pequefo, desproporcion craneo-facial,
maxilar progndtico, osteoporosis, elongacion de
los huesos largos (figura 3).

Manos: edad dzea normal, sindactilia mem-
branosa, separacidon del 4to, y S5to. dedos, cli-
nodactilia del dltimo dedo de la mano izquierda,
agrandamiento del condilo femoral interno. con
aplastamiento del platillo tibial interno (genu-
valgum bilateral), mayor separacién del primero
y segundo artejos [figuras 4 y 5). preponderan-
cia de falanges.

Urograma excretor

En la faze nefrogénica, existe buena elimina-
citn de contraste por ambos rifiones. Mo mal-
formaciones ureteropielocaliciales. Vejiga de
contornos normales (figura 6).

EE.G. trazado de vigilia, lento de base.

Prueba de sicometria: se le realizd el test
de Wise, con resultado de CI menor de 45.

Extension bucal: cromatin positivo.

Cariotipo: por cultivoe de sangre periférica.
Formula XXY (figura 7).

Biapsia testicular: testiculo prepuberal (figu-
ra 8), testiculo criptorquidico (figura 9).
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Dosificacion de 17 kelosiercides: en oring de
24 horas. por el métedo de J. Drakter. Resultado:
13, 6 mg &n 24 horas.

Examen fisico del aparato cardiovascular

Inspeceion: no cianosis, ligera deformidad pre-
cordial por abombamiento. Latido de la punta:
no visible, palpable en 6to, espacio. por fuera
de la linea medio clavicular. No frémito, Soplo
sistalico grado NI/, con maxima intensidad en
base. Pulsos periféricos palpables. T.A.: 100-60.

Telecardiograma

Cardiomegalia global. Circulacién  pulmonar
aumeantada (figura 10).

E.C.G.

Eje eléctrico a la derecha. 120 arados, Com-
plejos polifasicos en D2 y D3. RSR™ en precor-
dia'es con 5 empastada (blogueo de rama de-
recha) (figura 11).

Catelerismo cardiaco
Cortocircuito de izquierds a derecha, al nivel

auricular inferior, con presiones normales, en
cavidades derechas.

A.C.P,
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Figura 6. Buena eliminacion de contraste por Figura 7. Cariotipo por cultive de sangre pe-
ambos rifones. Ne malformaciones uretero riférica. Fdrmula cromosdmica XXY, por un
piclocaliciales. Vejtga de contornos normales. cromosoma X extra.

Figura 8. Blopsia de testiculo izquierdo. Testiculo prepuberal,
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Figura 9. Biopsia del testiculo derecho. Tosticulo cliptorquidico.

Figura 10, Telecordlogroma, wista frontar. Car- Figura 1. Efe eléctrico a la derecha, 120 gra-
dinmegalie global, Clrewlacidn  pulmonar au- dos. Complejos politésicos en D2 y D3, ASK
mentada. en precordisles con empastamiento de 5.
376 R.C.P

LI ACOSTO, 1978



Flgura 12, Anglocardiogroma, Una de las vistas linales. Opacilicocion por el con
traste de lodas los covidades cardiacas.

Angiocardiograma  selectivo

En las wvistas finales (figura 12). Se aprecia
llenado por el contraste, de todas las cavidodes
cardiacas, ya que la sangre al regresar a A./1.
por el shunt existonte, de izquierda a derecha
al nivel auricular, pasa con el contraste de A
hacia AD, y a su ver se llenan simultdneamen-
te: V.. V.0. aorta y arteria pulmonar, & con-
cluye con el diagndstico de CIA

COMENTARIO

El paciente presenta, los rasgos fisi-
cos caracteristicos del sindrome de Kli-
nefelter, como son: la criptorquidia. tes-
tes pequenos, retardo mental, gineco-
mastia, ¥y no desarrollo sexual secun-
dario.

Fue intervenido de su criptorquidia bi-
lateral, v se encontrd en la biopsia del
testiculo derecho un testiculo criptor-
quidico. éste. fue extraido y sustituido
por una pritesis. En la biopsia del tes.
ticulo izquierdo todavia no se aprecian,

RLCP
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los cambios histicos del sindrome de Kli.
nefelter, en el adulto cromatin positivo,
como son la hialinizacidn v atrofia de la
mayoria de los fubuwli seminiferos. con
ausencia de fibra elastica e hiperplasia
marcada de las células de Leydig.” Estas
células se agrupan en grandes acimu-
los, no presentan los cristales de Rein-
ke, aunque, pueden contener los granu-
los eosindfilos y grandes cantidades de
pigmentos oscuros. Raramente en algu-
nos fubwli es posible encontrar cierto
grado de espermatogénesis.

La dosificacion de 17 Ketosteroides,
se presentd ligeramente elevada en
nuestro paciente.

El déficit mental, se demostrd median-
te las pruebas de sicometria. En el uro-
grama descendente, no se encontraron
alteraciones. En el examen dseo, encon-
tramos signos de disgenesia gonadal,
como es la preponderancia de falanges,
signo también observado en el sindrome

arT7



de Turner. Otras alteraciones encontra-
das fueron: la sindactilia membranosa
con clinodactilia del Sto. dedo [altera-
ciones dseas informadas por Fujita v co-
faboradores).” como de alta incidencia
en el sindrome de Klinefelter,

El cariotipo. por cultivo de sangre pe-
ritérica. confirmd el diagnéstico de sin-
drome de Klinefelter, que presentd la
formula cromosémica mas frecuente
para éste, la XXY.

La extension bucal fue cromatin posi-
tiva,

En el aparato cardiovascular, encon-
tramos un latido de la punta en el Gto.
espacio intercostal, por fuera de la linea
medio clavicular, lo cuzl senala creci-
miento cardiaco, sobre todo de las cavi-
dades derechas,

En el ECG aparece un gje en 120 gra-
dos, que prueba predominio de cavida-
des derechas.

El catsterismo cardiaco, comprueba
un shunt de izquierda a derecha, al nivel
auricular bajo.

SUMMARY

En el angiocardiograma, con el llena-
do por el contraste de todas las cavi-
dades cardiacas en las vistas finales, s2
corrobora el diagnéstico de ClA.

COMCLUSIONES

Considerando la frecuencia con que
se reqistra, la asociacion de cardiopatias
congénitas a entidades producidas, por
alteraciones cromosdmicas. como va se
menciond al inicioc de este trabajo. El
hallazgo de una CIA y sindrome de Kli-
nefelter, en nuestro paciente, nos moti.
vo a revisar tanto la literatura nacional
como la internacional, no se encontrd in-
forme alguno que mencionara la asocia-
cion de cardiopatia congénita con esta
entidad. Estudiaremos un niimero mayor
de pacientes con esta entidad, desde
el aspecto cardiovascular, para probar
si ésta como otras aberraciones cromo-
somicas, se acompana en algunas oca-
siones de cardiopatia congénita, o si sim.
plemente nuestro paciente, presentaba
una cardiopatia congénita que pertene-
cia al rango de incidencia de malforma.
ciones cardiovasculares al nacer.” que
es de aproximadamente 6 x 1000 naci-
dos vivos.

Lorenzo Hernandez, C, et al Klinefelter's syndrome and congenital cardiopathy, Repor! of

& case. Rev Cub Ped 50: 4, 1978,

A patient with Kiinetelter's syndrome associated to a congenital cardiopathy whose diag:
nosis was cvtogenetically confirmed is presented. The hemodynamic studies disclosed
an interatrial communication, This paper was prompted by the frequent association
between congenital cardiopathies and some entities with 2 chromosomal origin: notwith-
standing, in the national and the foreign literatures reviewed no report of the associa-
tion between congenital cardiopathy and Klinefelter's syndrome was found,

RESUME

Lorento Herndndez, C. et al. Syndrome de Klinefelter el cardiopative-congénftale. A pro-

pos o'un cas. Rev Cub Ped 50: 4, 1978,

On présente le cas d'un patient porteur du syndrome de Klinefelter associé 4 une car
diopathie congénitale. Le diagnostic a été constaté au moyen des études cytogénétiques.
Dang le cas présenté dans ce travail, la cardiopathie trouvée était une communication
interauriculaire [CIA), constatée par des études hémodynamigues. L'association de car
diopathies congénitales avec des entités dont l'origine sont des aberrations chromoso-
miques. constitue un fait fréquent. Cependant., dans la littérature nationale et interna.
tionale revue, on na trouvé aucun rapport sur cardiopathie congénitale et syndrome de
Klinefelter. Pour cette raison. on a publié ce travail,
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PEIUE

Jloperco Jphadnec, K. 4 Ip. €aunpow KnmuedearTepa Ik Cer -
neuHoe BPORNAHHOE 3a00/eBaHne. Rjopmania o6 ONHOM Clydae.
Rev Cub Ped 50: 4, 1978.

5 HacTosue: padoTeé MpelCTaBNASTCA CJydYal OLHOIQ NEHUEHTA C -
cxiaporoM KinnedenpTepa accOUMADYEMOT0 ¢ BDOXIEHHHM CEepred -
SV 32007833HRe (KADNAOMATHA); [LA2HO3 3TOMy HAIMEHTY O noc
TanAeH NOGPeNcTEOM ORTOIeHeTH9eCKOl0 ACCNeNOBAHAA. O 3TOM --
CAy9aeoCHADY KEHHOE CEepIevuHOe 32C0MeBaHne ABILIOCEH mexmpelcep-
neyuas ¢BA3b (AIC), MONTBEPAIEHHAA TEMOIMHAMIYECKNMA ACCNENQ
BRHARMA. wAKT 9acTOi accoURAlMMW BDOXNEHHOTO CePLEYHOrO 3a00-
IEBSHAA ¢ 3300JenalinAMM, WbiM TEePeROMCTOYHHKOM ABAAWTCA XpO-
MOCOMHZe OTRACHGHMA M, ONHAKO, HA B HAUMOHANBHON # HA B MEE-
OYHEPOZHO niTeparype i1 GUAO OCHADYXEHO Hi OOHOX MHIODMAIMA
O BOORISHHON KapmMonaTaAn X cukmpomx KuHefeasTepa, HTO nody -
IMAD Hac K OnyCANKOBAHMKL HACTOAleH DalOTH.
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