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INTRODUÇÃO

DESCRIÇÃO DO CASO

DISCUSSÃO 

REFERÊNCIAS 

A SÍNDROME DE KLINEFELTER (SK) É UMA CONDIÇÃO
GENÉTICA CARACTERIZADA PELA PRESENÇA DE UM OU MAIS
CROMOSSOMOS X EXTRAS EM INDIVÍDUOS DO SEXO
MASCULINO, SENDO A FORMA MAIS COMUM O CARIÓTIPO
47,XXY. TRATA-SE DA ANOMALIA CROMOSSÔMICA SEXUAL
MAIS FREQUENTEMENTE RELATADA, COM UMA INCIDÊNCIA
ESTIMADA DE 1 PARA CADA 600 NASCIDOS DO SEXO
MASCULINO. EM CASOS DE MOSAICISMO, OBSERVAM-SE
MAJORITARIAMENTE DUAS LINHAGENS CELULARES
DISTINTAS: UMA ANEUPLOIDE 47,XXY E OUTRA NORMAL
MASCULINA 46,XY. ESTE RELATO APRESENTA UM CASO RARO
DE MOSAICISMO 46,XX/47,XXY EM UMA PACIENTE COM
FENÓTIPO FEMININO NORMAL.

AGRADECIMENTOS

A RARIDADE DO QUADRO, ALIADA À VARIABILIDADE FENOTÍPICA
DOS CASOS EM MOSAICO, REPRESENTA UM DESAFIO
IMPORTANTE PARA O DIAGNÓSTICO PRECOCE E PARA O
SEGUIMENTO CLÍNICO DESSES PACIENTES. AS IMPLICAÇÕES
PSICOLÓGICAS PARA A FAMÍLIA, ESPECIALMENTE QUANDO HÁ
DISCREPÂNCIA ENTRE EXPECTATIVAS PRÉ-NATAIS E ACHADOS
PÓS-NATAIS, SÃO SIGNIFICATIVAS E DEMANDAM UM SUPORTE
MULTIDISCIPLINAR SENSÍVEL. AINDA ASSIM, A TRAJETÓRIA
DESTA PACIENTE REFORÇA A RELEVÂNCIA DOS ATENDIMENTOS
ESPECIALIZADOS E DA OFERTA DE EXAMES GENÉTICOS PELO
SUS. RESSALTA-SE TAMBÉM O PAPEL DO ACONSELHAMENTO
GENÉTICO NA ADEQUADA INTERPRETAÇÃO DOS ACHADOS E NO
PLANEJAMENTO DO ACOMPANHAMENTO, CONSIDERANDO O
DESENVOLVIMENTO DA PACIENTE E SUAS POSSÍVEIS
NECESSIDADES FUTURAS.

A PACIENTE INICIOU SUA TRAJETÓRIA DIAGNÓSTICA NO
PERÍODO PRÉ-NATAL, AINDA DURANTE O DESENVOLVIMENTO
INTRA-UTERINO, POR MEIO DO EXAME DE SEXAGEM FETAL,
QUE INDICOU REPETIDAMENTE A PRESENÇA DO
CROMOSSOMO SEXUAL Y. NO ENTANTO, AS
ULTRASSONOGRAFIAS OBSTÉTRICAS DEMONSTRAVAM
GENITÁLIA EXTERNA TIPICAMENTE FEMININA, O QUE FOI
CONFIRMADO AO NASCIMENTO. DEVIDO A ESSAS
INCONSISTÊNCIAS, AOS 3 ANOS E 4 MESES DE IDADE, A
PACIENTE FOI ENCAMINHADA AO HOSPITAL DE CLÍNICAS DE
PORTO ALEGRE (RS) PARA AVALIAÇÃO PELO PROGRAMA DE
ANOMALIAS DO DESENVOLVIMENTO SEXUAL (PADS). NA
OCASIÃO, APRESENTAVA DESENVOLVIMENTO TÍPICO E
AUSÊNCIA DE SINAIS PUBERAIS. A MÃE RELATOU A
REALIZAÇÃO PRÉVIA DE UM EXAME DE CARIÓTIPO EM OUTRO
SERVIÇO, COM RESULTADO SUPOSTAMENTE 46,XY, CUJO
LAUDO NÃO FOI LOCALIZADO. UM NOVO EXAME DE
CARIÓTIPO IDENTIFICOU MOSAICISMO 46,XX[40]/47,XXY[10]
(FIGURA 1), E A ANÁLISE MOLECULAR CONFIRMOU A
PRESENÇA DO GENE SRY. EXAMES DE IMAGEM
COMPLEMENTARES FORAM REALIZADOS. A
ULTRASSONOGRAFIA GONADAL EVIDENCIOU DUAS
ESTRUTURAS ALONGADAS COM MORFOLOGIA COMPATÍVEL
COM OVÁRIOS, AMBAS COM PRESENÇA DE FOLÍCULOS. A
BIÓPSIA GONADAL CONFIRMOU A PRESENÇA DE
PARÊNQUIMA OVARIANO BILATERAL NORMAL, SEM
EVIDÊNCIA DE TECIDO TESTICULAR (FIGURA 3).
POSTERIORMENTE, FOI REALIZADO O SEQUENCIAMENTO DO
GENE SRY, O QUAL NÃO REVELOU ALTERAÇÕES OU
VARIANTES DE PONTO.
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IMAGEM 2. CARIÓTIPO GTG DA PACIENTE APRESENTANDO
MOSAICISMO 46,XX[40]/47,XXY[10].  RESOLUÇÃO 400 BANDAS.

FIGURA 2.  IMAGEM DA BIÓPSIA GONADAL DA PACIENTE. MATERIAL
CORADO COM HEMATOXILINA E EOSINA EM AUMENTO DE 40X.
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