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SÍNDROME DE KLINEFELTER COM HIPOPITUITARISMO: UMA RARA 

ASSOCIAÇÃO 

 

RESUMO 

 

 

Introdução: A síndrome de Klinefelter (SK) é caracterizada por hipogonadismo 

hipergonadotrófico, testículos pequenos, alta estatura e comprometimento neurocognitivo. Em 

80% dos casos o cariótipo é 47,XXY e 20% mostram mosaicismo ou cromossomos X 

estruturalmente anormais. A síndrome de interrupção do pedúnculo hipofisário (PSIS) é uma 

doença rara relacionada ao desenvolvimento da hipófise. A tríade clássica na ressonância 

magnética (RNM) de hipófise envolve um pedúnculo pituitário fino ou interrompido, hipófise 

posterior ectópica (ou ausente) e hipoplasia (ou aplasia) da hipófise anterior, mas não são 

necessárias as três características para o diagnóstico. Ocorre deficiência do hormônio do 

crescimento (GH) isolada ou associada a pan-hipopituitarismo. Não há relatos na literatura de 

casos com as duas síndromes em associação. Objetivo: Relatar o caso de uma criança com 

diagnóstico de SK associada a baixa estatura e hipopituitarismo pela síndrome de interrupção 

da haste hipofisária. A literatura a respeito das síndromes é revisada e discutida. Apresentação 

do caso clínico: paciente masculino, 10 anos e 2 meses, apresentando atraso global do 

desenvolvimento, alterações comportamentais, epilepsia, dismorfismos faciais e baixa estatura, 

e diagnóstico de SK 47,XXY. Ao exame endocrinológico, além dos dismorfismos faciais, tinha 

baixa estatura (116cm; -3,53DP), testículos firmes e pequenos (2ml) e o pênis media 6,5cm, 

com estágio Tanner G3P2. A investigação laboratorial revelou hipopituitarismo com 

deficiência de TSH, ACTH e GH e a RNM da hipófise evidenciou glândula reduzida com haste 

afilada e neuro-hipófise ectópica ao nível do infundíbulo. O paciente iniciou terapia de 

reposição com levotiroxina e glicocorticoide, ainda pendente o início da somatropina. Vem 

clinicamente bem e com aumento na velocidade de crescimento. Considerações finais: SK 

associada a hipopituitarismo é raro e não há casos descritos na literatura de associação com 

PSIS. Esse caso destaca a necessidade de investigação adicional em pacientes com SK com 

fenótipos inesperados, devendo incitar a solicitação de exames complementares. 

 

Palavras-chave:  Síndrome de Klinefelter. Síndrome de interrupção do pedúnculo hipofisário. 

Hipopituitarismo. Baixa estatura. 

 



 

 

KLINEFELTER SYNDROME WITH HYPOPITUITARISM: A RARE 

ASSOCIATION 

 

ABSTRACT 

 

 

Introduction: Klinefelter syndrome (KS) is characterized by hypergonadotropic 

hypogonadism, small testes, tall stature, and neurocognitive impairment. In 80% of cases, the 

karyotype is 47,XXY, and 20% show mosaicism or structurally abnormal X chromosomes. 

Pituitary stalk interruption syndrome (PSIS) is a rare disease related to pituitary development. 

The classic triad on pituitary magnetic resonance imaging (MRI) involves a thin or interrupted 

pituitary stalk, ectopic (or absent) posterior pituitary, and hypoplasia (or aplasia) of the anterior 

pituitary, but all three features are not necessary for diagnosis. Growth hormone (GH) 

deficiency occurs in isolation or associated with panhypopituitarism. There are no reports in 

the literature of cases with both syndromes in association. Objective: Report the case of a child 

diagnosed with KS associated with short stature and hypopituitarism due to pituitary stalk 

interruption syndrome. The literature on the syndromes is reviewed and discussed. Clinical 

case presentation: male patient, 10 years and 2 months old, with global developmental delay, 

behavioral changes, epilepsy, facial dysmorphisms and short stature, and diagnosed with 

47,XXY KS. On endocrinological examination, in addition to facial dysmorphisms, he had 

short stature (116 cm; -3.53 SD), firm and small testicles (2 ml) and a penis measuring 6.5 cm, 

with Tanner stage G3P2. Laboratory investigation revealed hypopituitarism with TSH, ACTH 

and GH deficiency, and MRI of the pituitary gland showed a reduced gland with a tapered stalk 

and ectopic neurohypophysis at the level of the infundibulum. The patient was started with 

levothyroxine and glucocorticoid replacement therapy, with somatropin still pending. He is 

clinically well and has increased growth velocity. Final considerations: KS associated with 

hypopituitarism is rare and there are no cases described in the literature of association with 

PSIS. This case highlights the need for further investigation in patients with KS with 

unexpected phenotypes, and should prompt the request for additional tests. 

 

Keywords: Klinefelter syndrome. Pituitary stalk interruption syndrome. Hypopituitarism. 

Short stature. 
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1. INTRODUÇÃO 

 

1.1.  A SÍNDROME DE KLINEFELTER 

 

A Síndrome de Klinefelter (SK) é a aneuploidia cromossômica sexual mais frequente 

na população masculina, com prevalência de 1 em cada 600 nascidos vivos1, sendo a forma 

mais comum de hipogonadismo primário masculino2. A primeira descrição da síndrome 

ocorreu em 1942, por Harry F. Klinefelter, em nove pacientes com ginecomastia bilateral, 

testículos pequenos e firmes, túbulos seminíferos hialinizados, azoospermia, hipogonadismo e 

hormônio folículo-estimulante (FSH) elevado3. Em 1959, Jacobs e Strong descobriram a 

relação da doença com um cromossomo X extra4.  

Em 80% dos casos, o cariótipo encontrado é 47,XXY, e os 20% restantes são 

mosaicismos (46,XY/47,XXY) e outras aneuploidias (48,XXXY, 48,XXYY, 49XXXXY)5,6. 

Em raras situações podem haver alterações estruturais do cromossomo X (por exemplo, o 

isocromossomo Xq)7.  

Os indivíduos afetados têm aparência masculina e os achados clínicos são testículos 

pequenos ou atróficos e firmes, distúrbios de descida testicular, infertilidade 

(azoospermia/oligozoospermia), ginecomastia (bastante prevalente), atraso puberal, 

diminuição de pelos pubianos e corporais, micropênis, alta estatura, doenças psiquiátricas e 

neurocognitivas (depressão, ansiedade, déficit de atenção, agressividade, atraso no 

desenvolvimento, dificuldade na fala, diminuição da memória, distúrbios de 

aprendizagem)8,9,10,11. 

Pacientes com mosaicismo apresentam características mais brandas relacionadas a 

deficiência de testosterona e produção de espermatozoides12. Já aqueles com cópias 

supranumerárias do cromossomo X (48,XXXY, 48,XXYY, 49XXXXY) têm um fenótipo mais 

grave, que pode incluir distúrbio neurocognitivo, comportamental (agressividade, problemas 

sociais) e psiquiátrico, dismorfismos faciais e corporais (hipertelorismo, dobras epicânticas, 

fissuras palpebrais ascendentes, fenda palatina, clinodactilia do quinto dedo, leitos ungueais 

curtos, pé plano, hiperextensibilidade articular, cotovelos proeminentes com cúbito varo, 

sinostose radioulnar, displasia coxofemoral), problemas dentários, malformações congênitas 

cardíacas e renais, hérnia inguinal e criptorquidia 13. 

O diagnóstico se dá através de sinais clínicos da deficiência de testosterona, 

(principalmente o volume testicular reduzido), análise do cariótipo e alterações laboratoriais 

(aumento das gonadotrofinas, principalmente FSH em relação ao hormônio luteinizante (LH), 
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e redução da testosterona, devido à degeneração testicular)2,14. O aconselhamento genético é 

sempre indicado para esses pacientes15. 

A detecção no pré-natal ocorre em 10% dos casos, através de biópsia de vilosidades 

coriônicas, amniocentese ou teste de DNA livre de células16,17, e no pós-natal, em cerca de 25% 

dos casos, sendo menos de 10% destes antes da puberdade (devido à escassez de características 

evidentes na infância)1,18. Nos adultos, a maioria dos diagnósticos ocorre durante uma avaliação 

de fertilidade19. Os 75% restantes dos pacientes permanecem sem diagnóstico ao longo da vida 

e ficam, portanto, sem acesso a cuidados de saúde personalizados e terapia androgênica14,16.  

A SK relaciona-se com malformações congênitas, distúrbios metabólicos (diabetes 

mellitus tipo 2, obesidade, síndrome metabólica e dislipidemia), anemia, osteoporose, 

tromboembolismo, doenças autoimunes, infecções urinárias e malignidades (carcinoma de 

mama e pulmão, tumores de células germinativas gonadais e extra gonadais, leucemia aguda e 

crônica, linfoma Hodgkin e não-Hodgkin)20. A expectativa de vida é 5,6 anos inferior à média 

geral da população masculina21.  

Na histologia gonadal, os testículos são hipoplásicos (devido a degeneração rápida das 

células germinativas primordiais, restando poucas na puberdade), há ausência de 

espermatogênese, além de túbulos seminíferos fibrosados e hialinizados e hiperplasia das 

células de Leydig22,23.  

A terapia de reposição hormonal deve ser iniciada quando os baixos níveis séricos de 

testosterona se associam aos sintomas de hipogonadismo, objetivando evitar efeitos deletérios 

da deficiência androgênica e melhorar a qualidade de vida dos pacientes. A ginecomastia pode 

necessitar de abordagem cirúrgica14. Ainda não está esclarecido se a reposição de testosterona 

influencia nas demais comorbidades associadas à SK24. 

Fertilidade espontânea é extremamente rara em indivíduos com SK14. Em alguns casos, 

a fertilização in vitro através de técnicas de biópsia testicular para recuperação de 

espermatozoides viáveis tem sido utilizada com algum êxito2,25. Todavia, esses pacientes 

apresentam a probabilidade de produzir gametas com aneuploidias dos cromossomos sexuais e 

dos cromossomos 18 e 21, possivelmente devido ao comprometimento do ambiente testicular. 

Por isso, é indicado o estudo e a caracterização molecular previamente a implantação do 

embrião14.  

 O acompanhamento multidisciplinar precoce com endocrinologista, urologista, 

neurologista, psiquiatra, psicólogo, psicopedagogo, fisioterapeuta, fonoaudiólogo, terapeuta 

ocupacional é essencial para um resultado favorável das comorbidades relacionadas à 

síndrome1. 
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1.2. A SÍNDROME DE INTERRUPÇÃO DO PEDÚNCULO HIPOFISÁRIO 

 

A síndrome de interrupção do pedúnculo hipofisário (Pituitary Stalk Interruption 

Syndrome - PSIS) é uma doença congênita rara, descrita pela primeira vez em 1987 por 

Fujisawa, em pacientes com nanismo idiopático26. Sua incidência é de 0,5 por 1.000.000 de 

indivíduos27. 

A doença tem maior prevalência em homens e predomina sob a forma esporádica 

(somente 5% são casos familiares)28. Os genes PIT1, PROP1, HESX1, LHX3/LHX4, PROKR2, 

OTX2 e TGIF são associados à PSIS, devido suas relações com as vias de sinalização Wnt, 

Notch e Shh associadas ao desenvolvimento hipotálamo-hipofisário inicial29,30. A lesão no 

pedúnculo pituitário em pacientes com PSIS é associada, em alguns estudos, ao parto pélvico e 

a hipoxemia perinatal31,32.  

A tríade clássica encontrada na Ressonância Nuclear Magnética (RNM) de hipófise 

envolve um pedúnculo hipofisário fino ou interrompido, hipófise posterior ectópica (ou 

ausente) e hipoplasia (ou aplasia) da hipófise anterior33. Não são necessárias as três 

características para o diagnóstico e também pode se manifestar como uma hipófise posterior 

ectópica (um nódulo hiperintenso) na eminência mediana ou ao nível do pedúnculo pituitário34.  

Como sugerido pelo nome da síndrome, ocorre nesses pacientes uma interrupção da 

haste hipofisária, inviabilizando a regulação da hipófise realizada pelo hipotálamo, de forma 

parcial ou total, levando à deficiência de um ou mais hormônios produzidos pela hipófise 

anterior (gonadotrofinas, corticotropina e tireotropina), sendo a deficiência de hormônio do 

crescimento (GH) presente em 100% dos casos31. Hiper ou hipoprolactinemia podem estar 

presentes35. O comprometimento dos hormônios da hipófise posterior e diabetes insipidus 

central são incomuns33.  

Ao nascimento, a apresentação clínica inclui convulsões secundárias à hipoglicemia 

neonatal persistente, icterícia neonatal, hipotensão, micropênis, criptorquidia, diminuição da 

curva de crescimento36. A baixa estatura predomina na infância e a puberdade tardia é comum 

na adolescência e no início da idade adulta37.  

O diagnóstico envolve achados clínicos e laboratoriais compatíveis com 

hipopituitarismo somados a alteração estrutural da haste hipofisária e da hipófise, identificadas 

através da RNM33.  

A PSIS é propensa a complicações como dislipidemia, doença hepática gordurosa não 

alcoólica e hiperuricemia, levando ao aumento do risco de doenças cardio e 

cerebrovasculares38,39,40. Pode haver associação com anomalias congênitas, principalmente 
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displasia séptico-óptica, polidactilia extra axial e hipoplasia médio-facial; deficiência 

intelectual secundária a hipoglicemia e atraso psicomotor33,41. 

O tratamento inclui reposição hormonal das linhagens comprometidas, visando evitar e 

tratar episódios de hipoglicemia e insuficiência adrenal secundária, e garantir crescimento 

adequado e desenvolvimento das características puberais em momento oportuno39.  

 

1.3. A SÍNDROME DE KLINEFELTER E A GLÂNDULA HIPÓFISE 

 

A SK é caracterizada por valores elevados FSH e LH com níveis reduzidos de 

testosterona2. Alguns estudos mostram a existência de uma disfunção tireoideana associada à 

síndrome, devido a possibilidade de diminuição ou alteração no ponto de ajuste do controle 

tireotrópico levando a um hipotireoidismo central, devido à tiroxina livre (T4L) sérica mais 

baixa e hormônio tireotrófico (TSH) normal42. Outros estudos encontraram respostas 

insuficientes do TSH sérico ao hormônio liberador de tireotropina (TRH)43,44. Tais alterações 

independem da deficiência de testosterona característica da doença45 

A falência gonadal prolongada na SK pode levar a mudança morfológica hipofisária, 

com hiperplasia da glândula, sobretudo de células da linhagem gonadotróficas, secundária a 

perda do feedback negativo realizada pela inibina e pelos andrógenos testiculares46,47. 

Não há descrições na literatura da associação da SK com PSIS. 

O objetivo do presente trabalho é relatar o caso de uma criança com uma rara associação 

diagnóstica de Síndrome de Klinefelter com baixa estatura e hipopituitarismo causados pela 

síndrome de interrupção da haste hipofisária. 
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2. MÉTODOS 

 

2.1. DESENHO DO ESTUDO 

 

Trata-se de um estudo descritivo de caráter narrativo e reflexivo no qual é relatado um 

caso clínico de um paciente acompanhado no serviço de Endocrinologia e Genética Médica do 

Ambulatório Magalhães Neto – Hospital Universitário Professor Edgard Santos, da 

Universidade Federal da Bahia.  

 

2.2. METODOLOGIA 

 

Foi realizada revisão de prontuário eletrônico e físico, entrevista médica com o paciente, 

e revisão da literatura nas bases de dados PubMed e Medline com as palavras chaves: 

“Klinefelter syndrome”, “Klinefelter syndrome and short stature”, “growth hormone deficiency 

and klinefelter syndrome”, “pituitary and klinefelter syndrome”, “Hypopituitarism and 

klinefelter syndrome”, “Pituitary stalk interruption syndrome” e “Pituitary stalk interruption 

syndrome and Klinefelter syndrome”. 

 

2.3. ASPECTOS ÉTICOS 

 

Este relato de caso respeita as Normas estabelecidas pela Resolução nº 466, de 12 de 

dezembro de 20122, do Conselho Nacional de Saúde, referente à Ética em Pesquisa com seres 

humanos. Os dados clínicos, laboratoriais e exames de imagem foram obtidos com autorização 

do paciente e/ou responsável, tendo sido explicado em sua integralidade e aplicado Termo de 

Consentimento Livre e Esclarecido (TCLE) (Anexo A).  

 

2.4. ASPECTOS ACADÊMICOS 

 

Este relato de caso foi apresentado em forma de pôster físico no Congresso Brasileiro 

de Endocrinologia e Metabologia (CBEM) em 2024 (Apêndice A), tendo sido obtido certificado 

de apresentação (Anexo B) e publicado nos Anais de Congresso Brasileiro de Endocrinologia 

e Metabologia em 2024 (Anexo C). Sua estruturação aqui demonstrada seguiu as normas 

estabelecidas pela comissão organizadora do evento.  
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3. APRESENTAÇÃO DO CASO CLÍNICO 

 

Paciente do sexo masculino, 8 anos e 10 meses, natural e procedente de Feira de Santana 

– BA, foi encaminhado para o serviço de genética médica do Hospital Universitário Professor 

Edgard Santos (HUPES) devido quadro de atraso global do desenvolvimento, alterações 

comportamentais, epilepsia, dismorfismos corporais e baixa estatura (106cm; - 4,33DP) (Figura 

1). Seus pais não eram consanguíneos e não havia casos familiares semelhantes. Genitora teve 

gestação sem intercorrências e o paciente nasceu de parto normal, prematuro tardio com 36 

semanas, adequado para idade gestacional. Necessitou de reanimação cardiopulmonar em sala 

de parto devido a cianose, hipotonia e ausência de respiração espontânea. Genitores relataram 

aquisição tardia de marcos do desenvolvimento neuropsicomotor, além de episódios de 

convulsões tônico-clônicas desde os dois anos de idade. O paciente apresentava mau 

desempenho e dificuldade de socialização escolar, comprometimento cognitivo, além de 

irritabilidade e agressividade com familiares e colegas. Negava queixas sistêmicas. Foi 

realizado o cariótipo para investigação de síndrome genética, com resultado compatível com 

Síndrome de Klinefelter 47,XXY (exame repetido e confirmado). O paciente foi então 

encaminhado ao serviço de endocrinologia do mesmo hospital para investigação de baixa 

estatura associada ao quadro clínico descrito. À admissão na especialidade, tinha 10 anos e 2 

meses. Ao exame físico, além de dismorfismos faciais (epicanto, ponte nasal larga), tinha baixa 

estatura (116cm; -3,53DP). Os testículos eram firmes e pequenos (2ml) e o pênis media 6,5cm, 

compatível com estágio de Tanner G3P2. Sua envergadura era de 127,5cm. A investigação 

laboratorial de baixa estatura descartou outras condições clínicas não endocrinológicas ou 

ambientais como possíveis causas, e revelou a presença de pan-hipopituitarismo com 

deficiência de TSH, hormônio adrecorticotrófico (ACTH) e GH [TSH 3,18 μUI/mL (0,70-

6,55), T4L 0,42 ng/dL (0,92-1,49), ACTH 14 pg/mL (> 46), cortisol sérico 1,4 µg/dL (5,3-

22,5), fator de crescimento semelhante à insulina tipo 1 (IGF-1) 60 ng/mL (68-316), pico de 

GH pós estímulo com clonidina de 2,7 ug/L (> 5)]. Outros exames também revelaram uma 

elevação do FSH de 18,5 mUI/mL (até 4), sugerindo afecção do parênquima testicular, a 

despeito da produção normal de testosterona total de 427 ng/dL (2,5-432) e LH de 3,3 mUI/mL 

(1,5-9,3). Outros testes foram normais. (Tabela 1). 
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Figura 1 – Paciente masculino com dismorfias faciais e baixa estatura. 

 

 

 

 

 

Tabela 1 – Evolução dos exames laboratoriais hormonais do paciente. 

Data TSH 

microUI/

mL 

T4L 

ng/dL 

FSH 

mUI/mL 

LH  

mUI/mL 

GH 

ug/L 

IGF1 

ng/dL 

Testo 

total 

ng/dL 

ACTH

pg/mL 

Cortisol 

 mcg/dL 

jun/22 3,18 0,42 18,5 3,3  - - - - - 

jan/23 2,02 - - - - - - - - 

Jul/23 0,01 0,86 18,7 10,5 - - - 14 1,4 

1 

Fonte: Arquivo do autor. Salvador, Bahia, 2024. 
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out/23 - - - - basal: 

1,42 

30min: 

1,93 

60min: 

2,7 

60 427 - - 

 

 

A idade óssea estava atrasada ao diagnóstico (6 anos e 10 meses com idade cronológica 

de 10 anos). A RNM da hipófise evidenciou glândula reduzida com haste afilada e neuro-

hipófise ectópica ao nível do infundíbulo. Diante dos achados clínicos e laboratoriais, foram 

iniciadas terapias de reposição com levotiroxina, em março/2023, e glicocorticoide, em 

outubro/2023 (tabela 2), e a aprovação para somatropina está pendente pela secretaria da saúde 

do Estado da Bahia. 

 

Tabela 2 – Evolução da função tireoideana antes e após início da reposição com levotiroxina.  

Data TSH 

microUI/mL 

T4L 

 ng/dL 

12/01/2023 2,02  - 

05/07/2023 0,01 0,86 

14/03/2024 0,01 0,79 

 

 

A despeito de ainda não ter iniciado a reposição de somatotropina, o paciente vem 

clinicamente bem e com melhora na velocidade de crescimento após as demais reposições 

(Figura 2). 

 

 

 

 

 

 

 

 

Fonte: Elaborado pelo autor. Salvador, Bahia, 2024. 

 

 

 

Fonte: Elaborado pelo autor. Salvador, Bahia, 2024. 
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Figura 2 – Velocidade de crescimento antes e após o início da reposição com levotiroxina e glicocorticoide. 

Salvador, Bahia, 2024. 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

Início da levotiroxina 

Início do glicocorticoide 

Nota: Legenda: 
    – Idade cronológica    
X – Idade óssea     
  

 

 

Fonte: Elaborado pelo autor. Salvador, Bahia, 2024. 

  

 

 

Canal familiar 
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4. DISCUSSÃO 

 

Doença hipofisária concomitante à síndrome de Klinefelter é rara. Ramesh et al. 

relataram uma criança de três anos com diagnóstico de SK, micropênis e baixa estatura, com 

deficiência isolada de GH e hipoplasia da hipófise anterior48. São também descritos na literatura 

casos de pacientes com SK e alargamento da sela túrcica ou alteração no contorno selar, 

sugerindo hiperplasia ou microadenoma hipofisário, em decorrência da hiperatividade das 

células gonadotrópicas pela intensificação do estímulo hipotalâmico devido falha gonadal47,49. 

No caso relatado neste trabalho, o volume hipofisário encontrava-se reduzido e a hipófise e sua 

haste apresentavam alterações compatíveis com PSIS. 

Não está claro se há associações entre a anormalidades cromossômicas e 

hipopituitarismo na SK50. Maisey et al. relataram em 1984 casos de pacientes com 

hipopituitarismo parcial e SK51. Já um estudo conduzido por Bjørn et al., sugeriu que entre 

pacientes com SK 47,XXY ocorre um T4L sérico mais baixo (P < 0,001) e TSH normal (P = 

0,11), aventando a possibilidade de diminuição ou alteração no ponto de ajuste do controle 

tireotrópico levando a um hipotireoidismo central como parte do fenótipo da síndrome42. Outros 

estudos encontraram respostas insuficientes do TSH sérico ao TRH43,44. No presente trabalho, 

o paciente tinha deficiência de alguns hormônios hipofisários, mas não é possível afirmar se as 

alterações tireoideanas encontradas devem-se ao mecanismo citado, a PSIS ou até mesmo a 

associação de ambos. 

A alta estatura para o padrão familiar é uma das características mais prevalentes em 

indivíduos com SK e se relaciona ao crescimento desproporcional dos membros inferiores e 

tronco curto, o que leva a aumento na proporção segmentos superiores/inferiores, compatível 

com pacientes com habitus enucoides52,53,54. A medida da envergadura dos braços por vezes 

excede a estatura2. O mecanismo fisiopatológico se dá pelo atraso no fechamento das epífises 

devido ao hipogonadismo relativo na puberdade e por interferências do gene SHOX55,56. 

A associação entre SK e baixa estatura por deficiência de GH é relatada na literatura, 

mas ainda não tem mecanismos fisiopatológicos definidos57. No trabalho de Khorsandi et al., 

foi apresentado um paciente com SK 47,XXY com déficit de crescimento e baixa estatura58. 

Rossodivita e Colabucci também relataram um menino com SK de 2 anos e 9 meses com baixa 

estatura devido deficiência idiopática do GH, que recuperou o crescimento após ser tratado com 

GH recombinante59. No relato de Doubi et al., um adolescente tinha SK, crises convulsivas de 

ausência, baixa estatura, deficiência de GH isolada, gonadotrofinas elevadas e testosterona 
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normal e a RNM hipotálamo-hipofisária era normal57. No caso aqui apresentado, o paciente foi 

diagnosticado com SK e também tinha gonadotrofinas elevadas e testosterona normal, 

convulsões e baixa estatura, porém além da deficiência de GH havia também déficit de outras 

linhagens hipofisárias e RNM selar alterada, compatível com PSIS. 

Richer et al. expuseram alguns casos da síndrome de Klinefelter com baixa estatura 

devido à presença de um isocromossomo Xq60. As variantes 49,XXXXY isocromossomo Xq 

costumam ser associadas à baixa estatura, devido à superdosagem de genes dos cromossomos 

sexuais7,13. No caso aqui descrito, o paciente apresentava cariótipo clássico 47,XXY, não sendo 

possível associar alterações cromossômicas não clássicas à baixa estatura encontrada. 

No caso demonstrado neste trabalho, o paciente apresentou hipóxia durante o 

nascimento, o que pode ter contribuído para a PSIS31,32. Além disso, apresenta episódios 

convulsivos e atraso intelectual, que podem estar associados à SK ou à deficiência tireoideana 

secundária encontrada. 

Relatos de associação entre SK e PSIS não foram encontrados nas pesquisas em nenhum 

paciente descrito na literatura. Ambas são doenças graves, com sérias complicações se o 

tratamento adequado não for prontamente instituído. O caso destacado neste trabalho revela a 

necessidade de investigação adicional em pacientes com SK que apresentam fenótipos 

inesperados. O tamanho pequeno em crianças ou adolescentes não deve descartar o diagnóstico 

de SK, devendo incitar a solicitação de cariótipo, e até mesmo exames de outras linhagens 

hormonais hipofisárias e avaliação imaginológica. 
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5. CONSIDERAÇÕES FINAIS 

 

Relatos de casos são estudos com finalidade de descrever uma situação inusitada e 

ampliar o conhecimento para outros estudos e/ou relatos oriundos das atividades vividas pelo 

pesquisador. Este caso sugere que o pan-hipopituitarismo e a baixa estatura em crianças ou 

adolescentes não deve afastar o diagnóstico da síndrome de Klinefelter, se outras características 

estiverem presentes, podendo ser útil realizar cariótipo e testes bioquímicos para deficiência de 

GH. Além disso, deve-se avaliar a necessidade de prosseguir com a solicitação da dosagem de 

outros hormônios hipofisários e de RNM da hipófise, a depender das alterações laboratoriais e 

clínicas encontradas. O tratamento adequado com reposição hormonal deve ser iniciado quando 

prudente para melhorar a qualidade de vida e evitar complicações nesses pacientes. 
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