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Diagnéstico de
variaciones de los
cromosomas XeY

Las variaciones X e Y afectan a 1 de cada 500
personas. Debido a que nifios y adultos con estos
sindromas no se ven “diferentes” y a que los
sintomas pueden variar de una persona a otra, en
algunos sectores de
salud no se realizan
frecuentemente
pruebas diagndsticas
para comprobar esta
variacion genética.

Menos del 30 por i
ciento de individuos _‘e‘
son apropiadamente
diagnosticados.

Los nifios y nifas
pueden ser identificados
con una prueba
prenatal no-invasiva

de sangre, también
conocida como ADN
libre de células. Este
prueba puede mostrar
un riesgo elevado que
haya una variacién de
cromosomas de sexo.
El diagndstico prenatal
puede realizarse
mediante amniocentesis
o muestreo vellosidades
corionicas (CVS).

Los nifios y/o adultos pueden ser diagnosticados
con una prueba especial de sangre que incluye el
cariotipo. La prueba de cromosoma de sexo puede
ser obtenida por su proveedor de salud o consejero
de genética.

47 ,XXY (Sindrome de Klinefelter)

47,XXY, es la presencia de un cromosoma extra X en cromosoma en un ser masculino. Uno de cada 500
hombres/nifios estan afectados por 47,XXY. Un individuo con 47,XXY a veces presentan algunos de los
sintomas que caracterizan el fenotipo. La mayoria de los adultos tienen baja fertilidad y en algunos casos
este es el unico sintoma. Otros pueden verse afectados de manera mas significativa con complicaciones
psicosociales y médicas. Existe una amplia variaciéon en como se ven afectados los individuos. Para mas
informacion, visite https://genetic.org/variations/about-47xxy/

En infantes y nifos:

* Retraso en el desarrollo del habla

*  Hipotonia (bajo tono muscular) y retraso en el
desarrollo de las habilidades motoras

»  Criptorquidia (testiculo no descendido)

» Dificultades del aprendizaje

»  Desarrollo social retrasado; inmadurez

» Trastorno del espectro autista.

» Trastorno por déficit de atencion e hiperactividad
(TDAH)

» Signos fisicos sutiles como clinodactilia (dedo
mefiique curvo)

Tratamiento efectivos e
intervenciones

» Terapia del habla, ocupacional y fisica. Los
nifos muy pequefos se benefician de los
servicios de intervencién temprana.

»  Centros educativos y/o servicios de educacion
especial.

»  Terapia familiar e individual; consulta del
comportamiento

* Programas de capacitacién en habilidades
sociales.

» Testosterona suplementaria o otros tratamientos
hormonales, si estan indicados

« Orientacion vocacional; acomodaciones en el
lugar de trabajo

* Entrenamiento de habilidades para la vida;
programas de educacion financiera

* Preservacién de la salud dental, incluidos
selladores y limpiezas frecuentes

En adolescentes y adultos:

» Estatura alta y extremidades largas

*  Pubertad incompleta; pequerios testiculos;
hipogonadismo e infertilidad

*  Problemas continuas sociales y/o con el
aprendizaje.

* Ansiedad, trastornos emocionales, otras
dificultades psiquiatricas.

» Dificultades del funcionamiento ejecutivo;
impulsividad

* Retraso en la madurez, o en el éxito vocacional.

*  Problemas dentales

* Riesgo de desarrollar diabetes tipo I,
osteoporosis, ginecomastia.
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