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INTRODUCAO

A SINDROME DE KLINEFELTER (SK) E UMA CONDICAO
GENETICA CARACTERIZADA PELA PRESENCA DE UM OU MAIS
CROMOSSOMOS X EXTRAS EM INDIVIDUOS DO SEXO
MASCULINO, SENDO A FORMA MAIS COMUM O CARIOTIPO
47,XXY. TRATA-SE DA ANOMALIA CROMOSSOMICA SEXUAL
MAIS FREQUENTEMENTE RELATADA, COM UMA INCIDENCIA
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
FENOTIPO FEMININO NORMAL.

DESCRIGAO DO CASO

A PACIENTE INICIOU SUA TRAJETORIA DIAGNOSTICA NO
PERIODO PRE-NATAL, AINDA DURANTE O DESENVOLVIMENTO
INTRA-UTERINO, POR MEIO DO EXAME DE SEXAGEM FETAL,
QUE INDICOU REPETIDAMENTE A PRESENCA DO
CROMOSSOMO  SEXUAL Y. NO ENTANTO, AS
ULTRASSONOGRAFIAS ~ OBSTETRICAS  DEMONSTRAVAM
GENITALIA EXTERNA TIPICAMENTE FEMININA, O QUE FOI
CONFIRMADO AO NASCIMENTO. DEVIDO A ESSAS
INCONSISTENCIAS, AOS 3 ANOS E 4 MESES DE IDADE, A
PACIENTE FOI ENCAMINHADA AO HOSPITAL DE CLINICAS DE
PORTO ALEGRE (RS) PARA AVALIACAO PELO PROGRAMA DE
ANOMALIAS DO DESENVOLVIMENTO SEXUAL (PADS). NA
OCASIAO, APRESENTAVA DESENVOLVIMENTO TiPICO E
AUSENCIA DE SINAIS PUBERAIS. A MAE RELATOU A
REALIZAGAO PREVIA DE UM EXAME DE CARIOTIPO EM OUTRO
SERVICO, COM RESULTADO SUPOSTAMENTE 46,XY, CUJO
LAUDO NAO FOI LOCALIZADO. UM NOVO EXAME DE
CARIOTIPO IDENTIFICOU MOSAICISMO 46,XX[40]/47,XXY[10]
(FIGURA 1), E A ANALISE MOLECULAR CONFIRMOU A

PRESENCA DO GENE SRY. EXAMES DE IMAGEM
COMPLEMENTARES FORAM REALIZADOS. A
ULTRASSONOGRAFIA GONADAL EVIDENCIOU DUAS

ESTRUTURAS ALONGADAS COM MORFOLOGIA COMPATIVEL
COM OVARIOS, AMBAS COM PRESENGCA DE FOLICULOS. A
BIOPSIA° GONADAL CONFIRMOU A PRESENCA DE
PARENQUIMA  OVARIANO  BILATERAL NORMAL, SEM
EVIDENCIA DE TECIDO TESTICULAR (FIGURA  3).

POSTERIORMENTE, FOI REALIZADO O SEQUENCIAMENTO DO

GENE SRY, O QUAL NAO REVELOU ALTERACOES OU
VARIANTES DE PONTO.
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FIGURA 2. IMAGEM DA BIOPSIA GONADAL DA PACIENTE. MATERIAL
CORADO COM HEMATOXILINA E EOSINA EM AUMENTO DE 40X.

PALAVRAS-CHAVE: SINDROME DE KLINEFELTER; MOSAICISMO; SUS.
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IMAGEM 2. CARIOTIPO GTG DA PACIENTE APRESENTANDO
MOSAICISMO 46,XX[40]/47,XXY[10]. RESOLUGAO 400 BANDAS.

DISCUSSAO

A RARIDADE DO QUADRO, ALIADA A VARIABILIDADE FENOTIPICA
DOS CASOS EM MOSAICO, REPRESENTA UM DESAFIO
IMPORTANTE PARA O DIAGNOSTICO PRECOCE E PARA O
SEGUIMENTO CLINICO DESSES PACIENTES. AS IMPLICACOES
PSICOLOGICAS PARA A FAMILIA, ESPECIALMENTE QUANDO HA
DISCREPANCIA ENTRE EXPECTATIVAS PRE-NATAIS E ACHADOS
POS-NATAIS, SAO SIGNIFICATIVAS E DEMANDAM UM SUPORTE
MULTIDISCIPLINAR SENSIVEL. AINDA ASSIM, A TRAJETORIA
DESTA PACIENTE REFORGCA A RELEVANCIA DOS ATENDIMENTOS
ESPECIALIZADOS E DA OFERTA DE EXAMES GENETICOS PELO
SUS. RESSALTA-SE TAMBEM O PAPEL DO ACONSELHAMENTO
GENETICO NA ADEQUADA INTERPRETACAO DOS ACHADOS E NO
PLANEJAMENTO DO ACOMPANHAMENTO, CONSIDERANDO O
DESENVOLVIMENTO DA PACIENTE E SUAS POSSIVEIS

NECESSIDADES FUTURAS.
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