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COMPREENDENDO OS SINTOMAS DA SINDROME DE
KLINEFELTER.

UNDERSTANDING THE SYMPTOMS OF KLINEFELTER
SYNDROME.
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RESUMO

A sindrome de Klinefelter (SK) € uma aberracdo cromossémica numeérica, onde
o portador € do sexo masculino e apresenta o cariotipo 47, XXY, que as vezes
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pode levar ao hipogonadismo hipergona-dotréfico, azoospermia e
hipodesenvolvimento dos caracteres sexuais secundarios. Através do presente
estudo, podemos destacar que as sindromes apresentam caracteristicas
peculiares. Porém, com relacdo ao fenétipo ndo ha uma regra geral, ou seja,
um sujeito com a SK ndo, necessariamente, apresentard todas as
caracteristicas padrdo da sindrome. O mecanismo exato que determina a
deficiéncia androgénica ndo é ainda totalmente conhecido, sendo variavel o
grau de disfuncdo das células de Leydig. E uma doenca de curso crénico com
sérias repercussdes sobre o aparelho reprodutor masculino, sendo importante
causa de infertilidade em nivel mundial. Pode envolver a pessoa em uma rara
sindrome com infertilidade, feminizacdo e suas implicacdes biopsicossociais.
Observamos na pesquisa bibliografica que o tratamento dessa doenca € feita
com a utilizacdo de testosterona. Os individuos portadores podem possuir
problemas com a producdo desse hormdénio, que pode ser reduzida. Na
puberdade o horménio € primordial para a determinacdo das caracteristicas

sexuais secundarias desses meninos. Esse tratamento com testosterona deve
ser controlado periodicamente.

Palavras-Chave: Sindrome de Klinefelter; Psicologia Social; Evoluc&o.

ABSTRACT

Klinefelter's syndrome (KS) is a chromosomal aberration, where the patient is
male and presents the karyotype 47, XXY, which can sometimes lead to
hypergone-dotrophic hypogonadism, azoospermia and hypodevelopment of the
secondary sexual characters. Through the present study, we can highlight that
the syndromes present peculiar characteristics. However, with respect to the
phenotype there is no general rule, ie a subject with KS does not necessarily
present all the standard features of the syndrome. The exact mechanism that
determines androgen deficiency is not yet fully understood, and the degree of
Leydig cell dysfunction is variable. It is a chronic disease with serious
repercussions on the male reproductive system, being an important cause of
infertility worldwide. It can involve the person in a rare syndrome with infertility,
feminization and its biopsychosocial implications. We observed in the literature
that the treatment of this disease is done with the use of testosterone.
Individuals who are carriers may have problems with the production of this
hormone, which can be reduced. In puberty the hormone is primordial for the
determination of the secondary sexual characteristics of these boys. This
treatment with testosterone should be controlled periodically.
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Introducéo:

Segundo Futuyma (2006) o termo “mutacdo” é uma alteracdo no
segmento de pares de bases de um gene, contudo, o termo também é utilizado
para expressar amplamente modificagbes no ndmero e na estrutura dos
cromossomos que dependendo da mudanca sofrida, isto €, para mais ou para
menos pode acarretar numa mutacao genética. As mutacbes genéticas dao
origem as sindromes, estas englobam um conjunto de deficiéncias, cada
sindrome ird possuir caracteristicas especificas e particulares apesar delas
serem muito conhecidas no meio cientifico e académico, fora desses ambitos

muitas sdo desconhecidas e ignoradas. (TEIXEIRA, 2015)

A sindrome de Klinefelter descoberta em 1942 ocorre devido uma
anomalia cromossomica em que o individuo apresenta um cromossomo sexual
excedente. No ano de 1959 foi evidenciado que pacientes com a sindrome de
Klinelfeter possuiam o somatorio cariétipo contendo 47 cromossomos, ou seja,
existia um cromossomo X extra, e, este determinava a patologia (o cariétipo 47,
XXY) adquirida a partir de uma nao-disjuncdo ocorrido no processo de
formacdo do espermatozoide ou oOvulo. Dessa forma, as células sexuais
masculinas ou femininas definem o surgimento da sindrome, vale dizer que a
sindrome de Klinefelter varia no numero de cromossomos X adicionais,
podendo apresentar a contagem de cariotipo de (48 XXXY) e, mosaicismo
cromossomico, quando o individuo possui uma fileira de genes normais, porém,
outra fileira defeituosa, especificamente neste caso a pessoa nao desenvolve
todos os sintomas da sindrome. E considerada uma mutagdo comum por afetar
lem cada 500 pacientes do sexo masculino, esta patogénese acarreta em
deficiéncias nos caracteres sexuais como 0 mau funcionamento das gbnadas
impedindo a producdo adequada de horménio sexual denominado como
hipogonadismo, e a ginecomastia que é o aumento do tecido mamario causado
pelo desequilibrio hormonal, além de infertilidade. (BREMNER, SMYTH 1998)

Bremner, Smyth, (1998) também destacam que entre varios disturbios e

pré-disposicao
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a determinadas doencas, destacam-se 0s transtornos psiquiatricos como
ansiedade, neurose a psicose e depressdo. E comum o desenvolvimento da
depressdo em individuos com a sindrome de Klinefelter visto que, as
caracteristicas femininas advindas da patologia causam desconforto,
promovem ansiedade e autoestima baixa, dessa forma, optam pela excluséo
do convivio social por se sentirem inseguros. Para atenuar os efeitos adversos
gue dao aos pacientes da sindrome caracteristicas femininas, é possivel fazer
tratamento de reposicdo hormonal proporcionando o aumento dos niveis de
testosterona que ir4 promover o desenvolvimento de caracteristicas sexuais do
género assim como mudancas de comportamento, além de trazer efeitos

positivos na autoestima.

Aszpis et al. (2006) apresentam um estudo denominado “Sindrome
Klinefelter: conceitos antigos e novos”, neste artigo eles confirmam as
informacdes dadas no estudo de Bremner, Smyth, (1998), contudo, trazem
novos conceitos e possibilidades de diagnostico, além da possibilidade dos
pacientes com SK considerados inférteis poderem ter uma alternativa viavel de
reproducdo. Eles afirmam que os exames pré-natais podem ser Uteis para
diagnosticar anormalidades do cari6tipo com relagdo aos cromossomos
sexuais, e esta investigacdo precoce possibilita aos pacientes com SK o
adiantamento de informacdes e tratamentos, isto acarreta em mudancas
positivas no desenvolvimento corporal, e psicologico. Com relacao a fertilidade,
€ possivel na maioria dos casos, especialmente nos pacientes com menos de
35 anos recuperar 0s espermatozoides através de uma biopse testicular, e por

seguinte realizar uma fertilizac&o in vitro.

Um estudo de caso clinico realizado em 2006 com um homem de 33
anos de idade que foi a uma consulta por queixa de dor no testiculo direito
mostrou que 0 mesmo possuia um quadro de orquialogia direita sem outra
sintomalogia, em seu resultado de exame fisico foi constatado apenas uma
diminuicdo bilateral do tamanho do testiculo, sem anormalidade nos caracteres
sexuais secundarios, ao realizar o teste de espermograma foi constatado a
auséncia de espermatozéide. Sabendo disso o paciente manifestou a vontade

de posteriormente realizar fertilizacdo assistida, foi pedido a contagem de seus
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cromossomos que revelou 47 XXY. Isso afirma um diagnostico tardio da
doenca, além de demonstrar que nem sempre 0s pacientes com sindrome de
Klinefelter irdo possuir todas as irregularidades causadas pela patogénese.

(GRACA, 2006)

Coelho et al. (2012) realizaram um estudo clinico retrospectivo com a
inclusdo de todos os individuos que procuraram o Ambulatério do Grupo
Interdisciplinar de Estudos da Determinacdo e Diferenciagdo do Sexo no
Hospital de Clinicas (HC) da Faculdade de Ciéncias Médicas (FCM) da
Universidade Estadual de Campinas (UNICAMP), no periodo de janeiro de
1989 a dezembro de 2011, afim de investigar a incidéncia da sindrome de
Klinefelter. Nesse estudo foram incluidos ao todo 105 casos, onde foram
aferidos 72 individuos com a contagem cromossomica normal (46, XY) e 31
com soma anormal (47, XXY), eles também evidenciaram que a maioria dos
individuos diagnosticados com sindrome de Klinefelter tinha mais de 20 anos
de idade o que mostra o reconhecimento da doenca feito tardiamente. Vale
ressaltar que no intervalo de 1989 e 2011 deveria ter muito além de 33 casos
identificados, haja vista que o HC-UNICAMP atende a populacdo de uma
regido com mais de 5 milhdes de habitante, isso reafirma o desatento dos

médicos ao diagndstico.
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do sexo masculino onde ha a existéncia de um cromossomo X adicional (47,
XXY), estatura elevada, pouca pilosidade no pubis e ginecomastia (crescimento
das mamas) e embora possam ter erecao e ejaculacéo, sdo estéreis, pois seus
testiculos sdo pequenos e ndo produzem espermatozoides devido a atrofia dos
canais seminiferos. Os pacientes Klinefelter apresentam problemas no
desenvolvimento da personalidade, que € imatura e dependente,
provavelmente em decorréncia de sua inteligéncia verbal diminuida. Também é
possivel encontrar pessoas com outros cariétipos, como 48, XXXY, 48, XXYY

ou 49, XXXXY. Imagens (GOOGLE: 2019).

As dificuldades de relacionamento interpessoal incluem, por vezes,
alteracdes no processo de ldentificacdo psicossexual, envolvendo casos de

transvestismo, homossexualismo e transexualismo.

» Evolucao e sintomas

Embora a esperanca de vida média
normal, Ndo Esqueca que o portador da
Sindrome de Klinefelter sdo muito mais
Sujeitos aos acidentes vasculares
cerebrais (6 vezes superior a populacao
geral), a incidéncia de cancer é maior
(1,6%). O atraso da linguagem (51%), o

atraso motor (27%) e problemas escolares

(44%) complicam o desenvolvimento destas criancas € em alguns estudos
estdo descritos comportamentos anti-sociais e psiquiatricos. Outros apontam
para uma boa adaptacgéo social e no trabalho. Tudo isso reduz a expectativa de

vida dos portadores da sindrome.

Outra complicagéo é o déficit auditivo, no entanto ndo esta descrito um
aumento da frequéncia de infeccbes respiratorias na infancia, ao contrario das
doencas autoimunes (diabetes mellitus; doengas do colagéneo). Imagens
(GOOGLE: 2019).
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» Tratamento e prevencao das complicacdes

Esta sindrome raramente é diagnosticada no recém-nascido devido a
auséncia de sinais especificos. O diagnostico precoce permite a intervencao
antecipada, seja ela psicolégica ou farmacoldgica. O rastreio de problemas
visuais e auditivos, assim como a avaliacdo do desenvolvimento, devem ser
realizados periodicamente. As anomalias constatadas devem ser seguidas em

consultas de especialidade.

Muitas vezes detecta-se a anomalia apenas quando problemas
comportamentais, desenvolvimento pubertal andémalo ou infertilidade,
aparecem. O uso de Testosteronaé o0 mais indicado no tratamento da
Sindrome de klinefelter, pois a falta ou baixa producdo deste hormoénio é
caracteristica em pessoas portadoras da doenca sendo que € muito importante
durante a puberdade uma vez que ajuda a determinar as caracteristicas
sexuais dos meninos com a sindrome. Este hormonio também oferece uma
melhora importante nos casos de problemas de comportamento devido a baixa
auto-estima, as frustracdes, a caréncia que é caracteristica dos meninos com a
doenca. Sao pessoas que tem dificuldade de se concentrar, mais reservadas e
a testosterona ajuda a melhorar todos estes sintomas e deve comecar a ser

usada na faixa de 11 a 12 anos.

Esta anomalia genética esta associada a idade materna avancada. Num
casal com um filho com a sindrome de Klinefelter, o risco de recorréncia é igual
ou inferior a 1%. O estudo familiar & habitualmente desnecessario, salvo em
raras situacdes. Nem sempre a infertilidade € a regra. Caso encontrem-se
individuos férteis, deve ser oferecido o diagndéstico pré-natal a fim de excluir

alteracdes cromossémicas uma vez que existe um risco acrescido da mesma.
Concluséo:

Sabemos que € relevante caber a familia e a escola buscarem apoio
psicossocial para que este aluno saiba lidar com suas dificuldades de
aprendizagem, além de minimizar os possiveis traumas ocasionados pelo seu
fendtipo diferencial. Associar o trabalho com uma equipe de psicélogos clinicos

é fundamentacao para se trabalhar as perspectivas familiares e reforcar a auto-
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percepgdo positivas das pessoas com a sindrome. Buscar sempre ajuda
médica de profissionais que tenham especializacdo na area de conhecimento,
principalmente nos casos de infertilidades. Sempre a consulta com um pediatra
se faz necessario para um acompanhamento eficaz. Entre as especialidades

importantes salientar a ajuda dos seguintes profissionais:

Clinica médica;

Pediatria;

Hebiatria;

Urologia;

Medicina genética;

Endocrinologia;

Fonoaudiologia;

Fisioterapia;

Psiquiatria;

Psicologia clinica e profissional de educacao fisica.

Trabalhar o corpo e a mente leva a pessoa a uma seguranga emocional e

afetiva ao lidar com o meio social nas suas relacdes diarias.
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