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Early diagnosis of Klinefelter syndrome
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Resumo

Trata-se de uma carta ao editor sobre o artigo “Diagndstico precoce de Sindrome de Klinefelter: um relato de caso” em
que desejamos pontuar algumas questdes como o diagndstico incidental da S. Klinefelter, a necessidade de aconselha-
mento genético, a possibilidade da coocorréncia de duas doengas genéticas em um soé paciente.

Abstract

This is a letter to the editor regarding the article “Early Diagnosis of Klinefelter Syndrome: A Case Report,” in which we
highlight several issues such as the incidental diagnosis of Klinefelter syndrome, the need for genetic counseling, and
the possibility of two genetic diseases co-occurring in a single patient.
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Sobre o artigo “Diagnéstico precoce de Sindrome de
Klinefelter: um relato de caso”?, publicado na revista Residéncia
Pedidtrica sob o DOI 10.25060/residpediatr-2025.v15n1-1190,
gostariamos de pontuar algumas questdes. Inicialmente, o
diagnéstico de S. Klinefelter foi um achado incidental. Estima-
se que um quarto dos individuos com sindrome de Klinefelter
ndo apresente caracteristicas diagndsticas discerniveis com
base no histérico ou exame fisico. Menos de 10% dos casos
sdo detectados antes da puberdade?.

O caridtipo, exame que é padrdo-ouro para diagndstico
de aneuploidias como S. Klinefelter?, foi solicitado devido a
necessidade de avaliagdo etioldgica do quadro dismérfico, ndo
pela suspeita clinica de S. Klinefelter, pois, no periodo precoce
da infancia, as criangas ndo tém caracteristicas clinicas que
lembrem S. Klinefelter?3.

A ocorréncia de fissura labiopalatal é incomum
nos casos de S. Klinefelter. Essa anomalia congénita nao
é citada nos livros de genética, exceto para os casos em
qgue ha variantes mais raras com multiplos cromossomos X
(48,XXXY, 49,XXXXY) e que apresentam maior risco de outras
malformages congénitas?. E importante pensar se nesse caso
teriamos a fissura oral fazendo parte da S. Klinefelter ou se
teriamos duas doencas genéticas com etiologias diferentes
no mesmo paciente, ja que as fissuras orais sdo doengas
genéticas comuns, com uma ocorréncia aproximadamente de
1:600 individuos?? de etiologia multifatorial e com um risco de
recorréncia maior do que na S. Klinefelter®. Na literatura, ja ha
citagGes de S. Klinefelter associada a outras doencas genéticas
até mais raras como sindrome de Rett, distrofia muscular de
Becker e incontinéncia pigmentar*®,

A histéria familiar do caso descrito ndo tem relagao
com a S. Klinefelter, que é uma cromossomopatia, ocorrendo
de forma esporadica?3.

E importante frisar que ha protocolos especificos
e especialistas no pais para tratamento dessa sindrome
em qualquer fase em que for determinado o diagndstico
etiolégico. Na idade precoce em que a crianga do caso estd, 7
meses, deve-se fazer um acompanhamento rigoroso a procura
de manifestac¢des clinicas, e 0 acompanhamento hormonal
fica a cargo do endocrinopediatra. Todos os casos merecem
aconselhamento genético, principalmente nesse em que a
etiologia da deficiéncia intelectual na familia ainda ndo esta
esclarecida. O pediatra bem orientado pode ser o chefe da
equipe multidisciplinar que indicard os especialistas que
devem acompanhar a crianga a depender das comorbidades,
ja que o fendtipo é varidvel.
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