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RESUMEN

Se aporta un nuevo caso del
infrecuente sindrome 48, XXYY con
sus particularidades clinicas y
analiticas, destacando los elevados
valores de somatomedina C y de
HGH no descritos anteriormente.
Consideramos, como la mayoria de
los autores, que esta cromosomopatia
es una variante del sindrome de
Klinefelter aunque con algunas
peculiaridades que conviene
considerar.

Introduccion

Muldal y Ockey describieron por
vez primera y en dos publicaciones
separadas " ?, un varén de 15 afos de
edad afecto de cromosomopatia 48,
XXYY. En 1961 se anadieron varios
casos®~°. Desde entonces han ido
aportandose nuevos pacientes de for-
ma continuada hasta la actualidad,
siendo poco mas de 70 todos los ca-
sos descritos hasta ahora ®’.

Aunque se ha planteado que esta
constitucion cromosomica, ciertamente
infrecuente (0,04/1000 varones nacidos
vivos) ® podia dar lugar a un fenotipo
caracteristico e individualizado °, habi-
tualmente se considera una variante del
sindrome de Klinefelter .

La aparicién de nuevos casos ha
permitido la discusién de los datos
clinicos y analiticos a la luz de los
anteriormente descritos. En este sen-
tido, nosotros aportamos un nuevo va-
rén 48, XXYY y discutimos sus pecu-
liaridades, en especial la respuesta de
HGH a los estimulos, en comparacién
con lo previamente publicado.

* Seccién de Endocrinologia. Departamento de
Medicina Interna. Hospital de Navarra.
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Observacion clinica

Varén de 15 afios de edad que con-
sulta por ginecomastia de un ano de
evolucién (Fig. 1). Producto de emba-
razo normal y parto laborioso y post-
maduro (a las 43 semanas de gesta-
cién), pesd al nacer 2,900 kg y midié
50 cm, requiriendo oxigenoterapia
postnatal. Edad del padre al nacer el
nino: 25 anos; edad de la madre: 22
afios. Retraso psicomotor apreciable
a partir del afio de vida. Anduvo solo
a los 17 meses y no mostrd correcta
comprensién ni emision del lenguaje
hasta los 5 afios. No tomaba ninguna
medicacion.

Somatometria: peso: 58,5 kg (per-
centil 75-90); talla: 173 cm (percentil
75); perimetro craneal: 55 cm; enver-
gadura: 170 cm; relacién envergadu-
ra/talla: 0,98; talla sentado: 120 cm;
distancia sinfisis del pubis-suelo: 100
cm; relacion segmento superior/infe-
rior 0,73.

Ginecomastia vera bilateral de
unos 3 cm de didmetro. Pubarquia
grado III de Tanner. Ambos testes en
bolsa, volumen 4 Prader y consisten-
cia blanda. No varices en extremida-
des ni bocio, TA 110/60.

Analitica general dentro de limites
normales. Radiografia de crdneo sin
alteraciones. En carpo izquierdo se
aprecia una edad dsea aproximada-
mente 2 afios menor que la cronold-
gica, segun el atlas de Greulich y Pyle.
En el estudio oftalmoldgico se apre-
cia miopia en ambos ojos. No presen-
ta opacidades en cristalino.

Cariotipo: Con las técnicas conven-
cionales, blandas Q y bromodeoxiuridi-
na (Fig.2) se observa la presencia en
todas las células (45 metafases) de dos
cromosomas X y dos cromosomas Y.

En el informe de psicologia destaca:
Aprendizaje de hébitos lento y tardio,
a los 9 afios no sabia lavarse ni peinar-

Fig. 1.—Paciente objeto de la publicacion (15
arnos).

se. En la primera y segunda infancia
presentd sintomas neuréticos con llan-
to frecuente, pesadillas nocturnas, enu-
resis diurna y nocturna hasta los 8 afos
manteniendo la enuresis diurna hasta
los 12 afios. El rendimiento escolar ha
sido deficiente y el test de Wisc arroja
un CI de 80, siendo mejor su rendi-
miento en la escala operativa que en
la verbal. Como rasgos de su persona-
lidad hay que destacar su introversion,
egocentrismo, aislamiento social y difi-
cultades para establecer relaciones per-
sonales, tendencia al ocultamiento y
engano. El drea sexual resulta especial-
mente conflictiva, viviendo este proble-
ma con angustia, dificultades de iden-
tificacion e integracion en su rol sexual
y conductas transvestistas.

Las determinaciones hormonales,
por RIA, se expresan en las tablas I y
IL.
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Dermatoglifos: Mano derecha: Pal-
marés: Trirradius axial desdoblado en
t" y t”. Trirradius subdigitales: a,, b,,
¢, y d,,. Digitales: I, IIL y 1V: torbelli-
no; 11 y V: asa. Mano izquierda: Pal-
marés: Trirradius axial en t’. Trirra-
dius subdigitales: a,, b, y d; (ausente
trirradius ¢). Digitales: 1, I, 111 y IV:
torbellino; V: asa.

Los familiares (padre y 3 herma-
nos) no se prestaron al estudio gené-
tico.

Discusion

La falta de colaboracién de los pa-
dres impide que podamos pronunciar-

i f s 80 " nos sobre cualquiera de las teorfas ge-
Y)’; . néticas que han pretendido explicar
la causa de la constitucién cromosé-

Fig. 2.—Cariotipo del paciente. mica 48, XXYY "',

A medida que se han ido detallan-
do los patrones dermatoglificos de

TablaI. DETERMINACIONES HORMONALES PLASMATICAS BASALES Y TRAS nuevos casos del sindrome, se ha
ESTIMULO: 100 MCG LH-RH EV PARA FSH Y LH; 300 MCG TRH EV PARA TSH Y puesto en tela de juicio la idea de
PRLY 6 U INSULINA CRISTALINA EV PARA ACTH uniformidad en estos pacientes '*, por

lo que nuestra aportacién no es sor-
prendente ni vamos a profundizar en

B 30 min. 60 min. 90 min, 120 min. ella.

Testosterona total (ng/ml) 3,19 (N: 3-11) Si queremos, en cambio, insistir en

Testosterona libre (pg/ml) 131 (N:1245) lasl peculiaridades chm((:ias y analiticas

17- 8 - estradiol (pg/ml) 169 (N: 644) del presente caso. Desde el punto de

: vista clinico, nuestro paciente se dife-

Frogesterons (nginl) 016 O 00.9) renciaba por no presentar, como otros

E5H (mtlm)) a4 O 110) 006 636 0682 G671 anteriormente descritos temblor esen-

LH (mUl/ml) 30,8 (N:1,5-14) 134 1087 819 683 cial **, epilepsia ¢, criptorquidia '*,

Prolactina (ng/ml) 139 (N: 2-10) 772 365 247 176 varices®, estrabismo * RO catara-

T, (ng/100 ml) 1383 (N:80-200) ta''. ST presentaba en cambio, talla

T, (meg100ml) 102 (N:4,5-13) alta, ginecomastia y el microorquidis-

TSH (mUl/ml) 0,9 (N:0,2:35) 793 63 45 33 mo ya descrito por otros auto-

Glucemia (mg/100 ml) 73 (N:70-110) 32 res ',

ACTH (pg/ml) 10,6 (N: hasta 71) 52,8 Psicolégicamente no mostraba
comportamiento agresivo ni antisocial
ni tampoco retraso mental como en
la mayoria de los pacientes descri-
tos @ ° "' sino transtornos de la
identidad sexual y un CI limite, como

Tabla II. VALORES DE HGH mUI/ml (N: HASTA 10) Y SOMATOMEDINA C BASAL en los casos de Bloomgarden et al *°

(U/ml) (N: 0,91-3,1) y de Ayuso et al **.
Analiticamente, junto a los 16gicos

TEST B I5 min. 30 min: 45 min. 60 min. 90 min. 120 min. - datos del hipogonadismo primario
(testosterona en el limite inferior de

HGH ‘ ~ la normalidad y gonadotrofinas eleva-

- das), hallamos una discreta hiperpro-

a) Hipoglucemia insulinica 29,3 723 lactinemia basal y tras TRH, ya des-

o : crita anteriormente * '° y como nove-

b) Ejercicio fisico 4.2 16,3 47 252 148 dad destacable unos niveles de soma-

¢) Clonidina 249 39 258 243 135 87 95 tomedina C elevados y una hiperres-

puesta de la HGH a los estimulos, a
diferencia de lo descrito por Palacios-
SOMATOMEDINA C 35 ‘ Mateos et al '* y sobre cuya importan-
cia fisiopatoldgica en la elevada talla
de estos pacientes deberdn valorarse
posteriores publicaciones.

a) Tras 6 U de insulina cristalina ev; b) bicicleta estatica; c) tras 0,15 mg de clonidina oral.
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ROVAMYCINE. PROPIEDADES: Pertenece al
grupo de los macrolidos, siendo especial-
mente eficaz en las infecciones por gérmenes
Gram positivos (estafilococos, estreptococos,
neumococos). Gonococos. Toxoplasmas.
COMPOSICION CUANTITATIVA: Cada com-
primido contiene: 1.500.000 U.I. de espirami-
cina (D.C.L). Excipiente: Lactosa. INDICA-
CIONES: En infecciones producidas por ce-
pas sensibles a la espiramicina de los gérme-
nes anteriormente citados. Amigdalitis. Farin-
gitis agudas y cronicas. Rinofaringitis. Rinitis.
Otitis. Sinusitis. Complicaciones respiratorias
de la gripe. Infecciones de la cavidad bucal.
Infecciones respiratorias. Gonococias. Toxo-
plasmosis. DOSIFICACION: La dosis a admi-
nistrar, asi como la duracion del tratamiento,
deben dejarse a la eleccion del médico. La
dosis diaria es generalmente de 4 comprimi-
dos, repartidos en dos o tres tomas. En caso
necesario puede elevarse sin inconvenientes
hasta 8 6 10 comprimidos. En el nifio, la dosis
diaria es de 1 a 4 comprimidos, repartidos en

dos o tres tomas. CONTRAINDICACIONES:
No se han descrito. PRECAUCIONES: Esta es-
pecialidad contiene lactosa. Se han descrito
casos de intolerancia a este componente en
nifios y adolescentes. Aunque la cantidad
presente en el preparado no es, probablemente,
iente para d d los sintomas de
intolerancia, en caso de que aparecieran dia-
rreas debe consultar a su médico, INTERAC-
CIONES: Presenta resistencia cruzada con
carbomicina, eritromicina y oleandomicina.
EFECTOS SECUNDARIOS: Practicamente ca-
rece de problemas de tolerancia. Muy rara-
mente se observan incidentes menores de ti-
po gastrico (nduseas, vomitos, diarreas, dolor
epigastrico) y reacciones alérgicas. INTOXI-
CACION Y SU TRATAMIENTO: En caso de
absorcion masiva de comprimidos de RO-
VAMYCINE se recomienda un lavado de esté-
mago o la administracion de eméticos. PRE-
SENTACION: Comprimidos (estuche de 24).
P.V.P. (IVA): 693 ptas.
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