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Caso Clinico
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RESUMEN:

Los nifios y hombres con el sindrome 47
XYY tienen dos cromosomas Y en vez de
uno. Esto significa que tienen 47 cromoso-
mas en lugar de 46. El cromosoma adicional
se obtuvo durante la formacién del esperma
gue se junto con el 6vulo al formar el feto o
durante el desarrollo temprano del feto,
justo después de la concepcién. El cromo-
soma extra no puede ser removido nunca.
El sindrome 47 XYY ocurre al azar. ).

Algunos médicos genetistas cuestionan si el
uso del término «sindrome» es apropiado
para ésta anomalia, porque el fenotipo es
normal. (2). Las personas 47 XYY, presentan
un aspecto fisico normal, y se caracterizan
por una estatura alta, que se hace mas
evidente en la adolescencia. (1, 2, 3).
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ABSTRACT:

XYY syndrome (also called syndrome of
Superman, among other names) is a gene-
tic disorder (specifically a trisomy) of the sex
chromosomes in which man receives an
extra'Y chromosome, producing the karyoty-
pe 47, XYY.

Boys and men with 47, XYY syndrome have
the same appearance as other children and
men of his age. The only noticeable physical

differences found in adults with the syndro-
me are somewhat higher than his brothers.
Men with 47, XYY syndrome can have chil-
dren (fertile) as any other man.

Changing the sex chromosome that causes
the syndrome 47, XYY cannot be repaired
ever. However, the support of family and
school can help reduce the problems of lear-
ning and behavior.
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INTRODUCCION:

En muchos animales, y en algunas plantas,
el cariotipo de los dos sexos presenta dife-
rencias en algunos cromosomas que, por
esa razon, se denominan cromosomas
sexuales. Es obvio que esos cromosomas
intervienen en la determinacion genética del
sexo. En la especie humana se conocen
numerosas mutaciones que afectan tanto al
namero como a la estructura de los cromo-
somas sexuales y que producen diferentes
tipos de anomalias relacionadas con el sexo.

Los cromosomas que no muestran dife-
rencias entre sexos se denominan autoso-
mas. (4).

Las personas con cariotipo 47, XYY, tienen
una alteracion del nUmero de cromosomas-
sexuales, que consiste en la presencia de
un cromosoma “Y” demas. (3).
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Estudios mas recientes que incluyen un
seguimiento a largo plazo de recién nacidos
no seleccionados y de nifios diagnosticados
prenatalmente, han demostrado que aunque
dentro de este grupo existe una variabilidad
fenotipica, la mayoria de estos individuos se
encuentran dentro del rango de la normali-
dad, tanto fisica como intelectualmente. (3).

CASO CLINICO:

Se trata de adolescente masculino de 15
afos de edad, procedente de El Progreso,
Yoro, estudiado inicialmente en clinica
privada por Endocrinbéloga, por presentar
aumento de estatura de forma acelerada, el
paciente es referido al servicio de endocri-
nologia del “Hospital Mario Catarino Rivas”
para ser manejado por Endocrinélogo
Pediatra, ya que, segun se interpretdé exa-
menes, el paciente, presenta aumento
abrupto de crecimiento en los ultimos 8
meses, con niveles de hormona de creci-
miento e IgF1 (factor de crecimiento similar
a la Insulina Tipo 1) aumentados y, con
resonancia magnética de silla turca sin alte-
raciones. Se dio seguimiento en consulta
externa de Endocrinologia Pediatrica del
HMCR durante 2 afos.

El paciente no tiene antecedentes persona-
les, ni familiares de importancia. Aunque el
padre mide 1.82 cm, el hermano mayor 1.80
cm. y la madre 1.635 cm. de altura.

Nuestro Paciente con sus Padres

Sindrome XYY

Al examen fisico encontramos un paciente
alto, no atlético, sin aspecto ginecoide o de
Klinefelter, ni bocio. Térax algo excavado,
sin hay ginecomastia, corazon y pulmones
sin alteraciones, abdomen escafoideo, geni-
tales masculinos con vello pubico Tanner lll,
g6nadas disminuidas de tamafio (15 y 20
cm cada una), esqueleto con huesos largos,
con limitacion del rango de movimiento del
codo izquierdo a la supinacion.

Se indican estudios para descartar gigantis-
mo por exceso de hormona del crecimiento,
se solicita: edad 6sea, hormona del creci-
miento estimulada con Clonidina vrs. ejerci-
cio, radiografia de térax, radiografias de
codo, radiografia de silla turca, quimica san-
guinea y el cariotipo realizado por el Dr.
Ramon H. Alvarenga Calidonio (Genetista
Pediatra. Hospital Escuela en Tegucigalpa),
reportando un cromosoma “Y” en todas las
células analizadas dando un diagndstico de
Sindrome 47 XYY.

El método de diagnéstico empleado para
estas enfermedades es el analisis citogené-
tico.

Cinco meses después se obtiene resultado
de hormona de crecimiento bajo estimula-
cion con Clonidina obteniéndose un resulta-
do de 10 ng/ml (El clorhidrato de Clonidina
es un antihipertensivo, agonista de los
receptores alfa 2 adrenérgicos, produce
liberacion de GH mediante secrecion de
GHRH e inhibicién de la somatostatina y, se
considera una respuesta normal cuando se
encuentra un valor superior a 10 ng/ml de
30 a 60 minutos post toma de muestra com-
parada con su valor basal). (10).

Después de un extenso periodo de observa-
cion de los 15 afios a los 17 afios, y por
deseos del paciente y padres, se le inicio
intentos farmacolégicos para reducir la talla.
Se decide de usar testosterona para que se
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derive a estrogeno endogeno y elevar el
nivel de su propio estrégenoy que esto
ayude a cerrar las epifisis.

A pesar del uso de testosterona 2 meses
después es evaluado el paciente y se
demuestra que sigue su crecimiento acele-
rado a 0.75 cm/mes. El ultrasonido gonadal,
reporté limites normales.

El eco cardiograma reporta una ligera insufi-
ciencia aortica, ligera insuficiencia mitral,
gue segun Cardidlogo no amerita ningun
manejo terapéutico.

El paciente luego de 6 dosis de testosterona
IM, tuvo un crecimiento de 0.35 cm/mes en
los dltimos 3 meses, debido a esto se
decide ya no utilizar testosterona sino que
estrégenos conjugados (estradiol 0.625 mg)
gue se iniciaron a edad de 1623my cesaron
alos 1722m. Con una talla final de 204 cmy
con discos de crecimiento epifisiario radial
casi cerrado.

De todos los andlisis realizados el de mayor utilidad fué
el Estudio de Edad Osea, con el que se decidieron las

distintas terapias utilizadas con el paciente.

Sindrome XYY

DISCUSION:

El primer caso reportado de un hombre con
cariotipo 47 XYY fue realizado por el Dr.
Avery A. Sandberg y sus colegas en Roswe
Il Park Memorial Institute en Buffalo, Nueva
York en 1961.

Fue algo accidental en un hombre de 44
afios, 183 cm de estatura, de inteligencia
promedio, su cariotipo fue analizado porque
tenia una hija con sindrome de Down. (2).

Los nifios y hombres con el sindrome 47
XYY tienen dos cromosomas y en vez de
uno. El sindrome 47 XYY ocurre al azar. Los
padres no lo causaron ni pudieron hacer
nada para evitarlo. (1, 2, 4).

Los nifios y los hombres con el sindrome 47
XYY tienen el mismo aspecto fisico que
otros niflos y hombres de su edad.

La unica diferencia fisica notable encontra-
da en los adultos que tienen el sindrome 47
XYY es que son mas altos que sus herma-
nos. Los hombres con el sindrome 47 XYY
pueden tener hijos (son fértiles) como cual-
quier otro hombre.(1).

La mayoria de los hombres y nifios con
sindrome 47 XYY tienen una inteligencia
normal, pero podrian tener un coeficiente de
inteligencia un poco mas bajo que otros
miembros de sus familias. Existen mayor
probabilidad de problemas en el lenguaje y
el habla los cuales pueden llevar a retrasos
en el desarrollo de las habilidades sociales
y a dificultades especificas de aprendizaje.

Algunos investigadores han informado que
pueden tener una probabilidad mayor de
trastornos por déficit de atencién y una
variedad de otros problemas de comporta-
miento, pero los rasgos varian de un nifio a
otro. (1,8).



Acta Pediatrica Hondureiia, Vol. 3, No.2 / Octubre 2012-Marzo 2013 Sindrome XYY

Algunos informes anteriores denominaban En el aspecto de comportamiento social

el sindrome 47 XYY el Sindrome del “Super apropiado y su desempefio académico

Hombre”, y sugeria que los nifios y hombres necesita el apoyo de la familiay la ayuda en

con un cromosoma “Y” extra tenian mas la escuela. (1).

probabilidades de ser agresivos o de con-

vertirse en criminales. Estas suposiciones Hay que destacar también la importancia

nunca han podido ser confirmadas como del ambiente familiar y social en el cual se

verdaderas. Informes mas recientes estan desarrollan estas personas, ya que se ha

en desacuerdo con esta suposicion. (1, 6, 7). observado que en un ambiente familiar ade-
cuado, no presentan mayores problemas

También existe la posibilidad de aparicion psicologicos que sus hermanos. (3,9).

de trisomias en mosaico, cuando unas célu-

las portan la anomalia y otras no, manifes- La deteccion temprana de los posibles

tandose el sindrome resultante de manera problemas de aprendizaje y de comporta-

leve. (2, 6, 8). miento es importante para poder instaurar la

terapia adecuada en cada caso.
El 47 XYY no es heredable, pero usualmen-

te ocurre como evento aleatorio durante la Si bien, estos problemas no requieren un
formacion del espermatozoide. Un error en manejo diferente del empleado en nifios con
la division celular durante la metafase Il de cariotipo normal. (3,9). La evolucion de los
la meiosis, llamada no disyuncion meiotica, nifios con 47 XYY, es favorable en la mayo-
puede dar como resultado un esperma- ria de los casos.

tozoide con una copia extra del cromosoma

Yy, Si uno de estos espermatozoides atipicos Es muy importante que estos niflos NO
contribuye a la formacion genética del nifio, sean tratados de modo diferente a los nifios
éste tendra un cromosoma y extra en cada con cariotipo normal.

célula de su cuerpo.
Por ello, en los casos diagnosticados prena-

En algunos casos, la adicién del cromosoma talmente o durante la infancia, se recomien-
y extra resulta de la no disyuncién durante la da mantener la maxima discrecién sobre
division celular postcigotica (mitosis) en el este diagnoéstico, al menos durante los
desarrollo embrionario temprano. Esto primeros anos. (3,6).

puede producir 46 XY / 47 XYY; es decir,
mosaico genético. (2, 3, 5, 9).
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