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Sindrome de 49, XXXXY com mosaicismo em um paciente atendido
na clinica de especialidades infantis/UEL
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Abstract/Resumo

A sindrome 49,XXXXYé uma aneuploidia cromossémica com 3 cromossomos X extras em individuos do sexo
masculino. Pode ser classificada como Sindrome de Klinefelter ou ainda como sua variante, devido as suas
caracteristicas clinicas, especialmente, a prevaléncia de cardiopatia congénita. Apresenta frequéncia de 1:85.000 a
100.000 nascidos. A etiologia esta relacionada a ndo disjuncdo dos cromossomos homdlogos, sendo 0 mosaicismo
comum. Apresenta QI varidvel com atraso de desenvolvimento sutil na infancia com deterioracdo progressiva, estatura
baixa e déficit de hormdnio de crescimento. A disfungdo testicular torna-se evidente no individuo prépubere e
adolescente. Problemas comportamentais como timidez e irritabilidade podem estar presentes. Diante do exposto,
objetivou-se estudar a literatura a respeito da Sindrome 49,XXXXY e relatar um caso. Para isso, utilizou-se dados
coletados do prontuério do Clinica de Especialidades Infantis / UEL além de uma entrevista com a mée da crianga por
meio de um questionario semiestruturado e revisdo literaria da sindrome em questdo. Individuo masculino, 11 anos,
mae e pai com 19 e 22 anos, respectivamente, no momento da concepg¢do, sem consanguinidade e moradores da zona
urbana. Realizou pré-natal a partir do 1° trimestre, negando o uso de tabaco, alcool e substéncias ilicitas, relata a
utilizacdo de antibidtico, com indicagdo médica, durante a gestacdo, para infec¢do do trato urinério. Parto cesariana
com 36 semanas e peso 2085g. Aos 2 meses foi submetido a cirurgia cardiaca para correcdo de persisténcia de canal
arterial. A suspeita da sindrome teve inicio aos 18 meses de idade ap6s a identificacdo do atraso cognitivo. O
diagnostico ocorreu aos 5 anos com cariotipo 49, XXXXY[45]/46,XY[5]. Apresenta pénis atrofico, hipogonadismo,
baixa estatura e déficit cognitivo. A dosagem hormonal mostra: horménio FSH 0,28mUI/ml; testosterona livre 0,01 e
hormonio luteinizante 0,04 mUIl/ml. O inicio do tratamento hormonal objetivou estimular o aparecimento dos
caracteres secundarios masculinos. Diante disso, conclui-se que meninos com 49, XXXXY necessitam de avaliacdo e
tratamento multidisciplinar, o que coincide com a literatura consultada. Salientando a necessidade de pesquisas futuras
e investigagdes mais aprofundadas, como rastreio molecular, que facilitardo a compreensdo dessa Sindrome.
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