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Resumen

Introduccion: El cariotipo 48XXXY es una aneuploidia infrecuente de los cromosomas sexuales
considerada clasicamente como variante del sindrome de Klinefelter (47XXY). Sin embargo, a pesar
de compartir algunas caracteristicas, el sindrome 48XXXY se caracteriza por una mayor frecuencia
de alteraciones endocrinoldgicas y neuropsicoldgicas que lo diferencia de la forma 47XXY. Revision
de historia clinica y bibliografica.

Caso clinico: Paciente varon de 27 afios, con AP de agenesia renal izquierda, hipertrigliceridemia y
retraso madurativo no filiado con 66% de discapacidad, acude a consulta de Endocrinologia para
estudio de déficit de testosterona. Atendido previamente por Urologia para realizacion de
vasectomia, fue remitido ante hallazgo de testes semiatréficos y testosterona total (TT) 0,96 ng/ml.
En la anamnesis destaca antecedente de retraso psicomotor diagnosticado en la infancia, con
desarrollo del habla a los 4 afios e incontinencia urinaria hasta los 12 afios. Crecimiento normal con
talla final alcanzada equivalente a la talla diana. Desarrollo de caracteristicas sexuales secundarias
aparentemente normal salvo ausencia de vello facial. El paciente tiene erecciones y mantiene
actividad sexual de manera regular. En la exploracidn fisica se observan rasgos faciales dismorficos,
ginecomastia bilateral, pene de tamafo normal, testes de 10-12 cc, escaso vello ptbico y axiliar,
constitucion y distribucion de grasa de patron ginecoide, torso corto, extremidades largas y cubito
valgo bilateral. En la analitica solicitada presenta valores compatibles con hipogonadismo
hipergonadotropo con niveles de TT 0,82 ng/ml, FSH 36 mU/ml, LH 24 mU/ml. Se completa el
estudio con la prueba de cariotipo, con resultado 48XXXY.

Discusion: Resulta de gran importancia establecer el diagndstico precoz de sindrome 48XXXY, en
pacientes por el conjunto de manifestaciones caracteristicas y su complejidad superior a la de
47XXY. Los pacientes afectados requieren seguimiento multidisciplinar.
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