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INTRODUGAO - ,
Tabela 02: Manifestagdes clinicas e suas prevaléncias nos

A sindrome de Klinefelter (SK) é a aneuploidia de cromossomos participantes

sexuals mais comum em humanos, afetando aproximadamente 1 [ Manifestagees [ N |

a cada 600 homens recém-nascido i cdes Net iquiatricas / Neurolégi 24 (92,30%)
. _ Disturbios de aprendizagem 20 (76,92%)
Distirbios do espectro autista (30-50%) - — Alteragdes comportamentais 19 (73,07%)
(40%) Dificuldades de comunicagdo 14 (53,84%)

Manifestagées Endécrino / Urolégicas: 23 (88,46%)

doengas autoimunes Volume testicular diminuido 17 (65,38%)

Niveis de testosterona diminuida 14 (53,84%)

= Tamanho do pénis diminuido 1 (42,30%)

Siniroms mtbéi (46 Infertilidade 10 (38,46%)

Diminuicdo de pelos pubianos 2 (7,69%)

e o) i es Endocrir boli 21 (80,76%)
Adiposidade abdominal 15 (57,69%)

Altura aumentada 14 (53,84%)

Altura aumentada
Maior envergadura

Apenas 25% a 40% sdo diagnosticados sendo s6 10% antes da vida adulta

Tabela 03: Manifestages enddcrino/urolégicas em participantes >

Osteoy "a0%)
Osteoporose (5-10%)

47, XXY 18 anos

Frequéncia alta de

Expressao variavel Poucos diagnosticados pacientes com Total (%) 26 17 (65,3%) 14 (53,8%) 10 (38,4%)
skt oy [ swenoscy | o | snoom 7670 s0own |

sintomas inespecificos

O e e R T e Tabela 04: Manifestagdes que levaram a procura

médica responsavel pelo diagndstico
OBJETIVO

Atraso do DNPM 9 (34,61%)
Avaliar, qualitativamente e quantitativamente, o impacto da Atraso da fala 8 (30,79%)
heterogeneidade fenotipica da Sindrome de Klinefelter em Atraso motor 4 (15,38%)
relaggo ao tempo de diagnostico a partir do perfil Atraso cognitivo 2 (7,69%)
sociodemografico, epidemioldgico e manifestagdes clinicas. Alteragées Comportamentais 5 (19,23%)
Alta Estatura 2 (7,69%)
Dificuldades cognitivas 9 (34,61%)
METODOLOGIA SETERES e e e 8 (30,79%)
v Hipotonia 2 (7,69%)
[ Q“es_t"’"a':'os' = Tamanho do pénis diminuido 2 (7,69%)
Pertl e Infertilidade 3 (1,53%)
e Aparéncia Fisica 3 (11,53%)
i Cariétipo
/ Grupos de e ~ . . ~
“ el \ | e 2 Parttpenics Tabela 05:Co‘rrglagao_entre nimero (?e man|festa¢oes
| portadorese clinicas e idade ao diagnostico
i tgusavels Raz#0 por procura =
meédica responsavel =
=3 " pelo diagnéstico Excluldosmm
’ 30 principais | aneuploidias do e — 5 s = o
manifestacdes clinicas cromossomo Y 0,006
L ' 213 anos 6 12 5 n 6 20
RES U LTADOS E DISC U SSAO Tabela 06: Correlagao entre causa de procura médica e idade
ao diagndstico
Tabela 01 Perm dOS artici antes da eS| UiSa _
P .P _ pesq Atraso do DNPM ::: : :;::: z :g: 0,019
[EEHillaesparticipantes MM Diagnostico: Neo 77 487 T oo
Participantes 26 Pr:é-natal 3 (11,53%) (Eehih sim 8 533% O  00% e
[EEDCOEETETER I:aods;n::::iagnéstico (p:;-(::t'zs?ﬂ ~
I]/Ier:)s Seliens : (7’:::) Menos de 1ano 1(4,76%) C o N C L U SAO
2 2 g"’s 3%; 1a4 6 (28,57%)
S5as8 4 (19,04%) Portadores diagnosticados antes dos 13 anos de idade
9a12 6(23,07%) | 9512 4 (19,04%) . ) - -
13a17 5(1923%) | 13217 2 (9,52%) apresentaram em média menos manifestagdes clinicas. Causas
)
>18 8(30,76%) | >18 3 (14,28%) de procura especificas como atraso no DNPM e atraso do
C:_;';‘)'(F\’(m CACAGET Tempo até o diagnéstico: desenvolvimento da fala estdo relacionadas a um diagnostico
5 Menos de 1ano 9 (42,85%) " ~ . ~
ESETRT 2 (7,69%) i 12 (53,14%) mais precoce. Entretanto ndo foi encontrado correlagdes entre

causas de procura médica com tempo até o diagnostico e com
seus respectivos impactos na vida do portador.
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