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Síndrome de Klinefelter (SK)

XXY

Prevalencia*: 1/660 RN varones vivos

*Datos de estudios daneses

En Europa, se considera rara a 
una enfermedad que afecta a 1 de cada 
2000 personas.

¡EL SK NO ES UNA ENFERMEDAD RARA!
ES UN CUADRO INFRA-DIAGNOSTICADO
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Síndrome de Klinefelter (SK)

Prevalencia*: 1/660 RN varones vivos

A pesar de ser la aneuploidía (alteración del 
número de cromosomas) más frecuente:
•Menos del 25% de adultos con SK está diagnosticado
•Menos del 10% fue diagnosticado antes de la 
pubertad.
*Datos de estudios daneses

Edad al 
diagnóstico

Síndrome de Klinefelter

27.5 años
(0 - 83)



Síndrome de Klinefelter (SK)

XXY

Datos del Instituto Nacional de Estadística (INE)

Prevalencia*: 1/660 RN varones vivos

En España en 2017 nacieron 202.478 
hombres
Extrapolando los datos 
daneses, en España nacieron 
307 niños con SK en 2017.



Síndrome de Klinefelter (SK)

Teoría del iceberg

Fenotipo clásico

Fenotipo oculto

• Talla alta y piernas largas
• Disminución del tamaño de testículos
• Desarrollo mamario (ginecomastia)
• Problemas de fertilidad
• Osteoporosis
• Disminución de la líbido

Formas moderadas de SK (que incluye a 
los mosaicos): signos y síntomas leves-

moderados

25%

75%



Mitos del Síndrome de Klinefelter (SK)

”Son muy altos”

De media, son entre 5-6 cm
más altos 

(comparados  con su talla diana)



Mitos del Síndrome de Klinefelter (SK)
”La mayoría tienen sobrepeso u obesidad”

Edad

La mayoría tiene peso normal, PERO tienen un mayor porcentaje
de grasa corporal

Esto parece aumentar discretamente  el riesgo cardio-metabólico
PERO este riesgo es potencialmente modificable



Mitos del Síndrome de Klinefelter (SK)

”El micropene es muy frecuente”

Al final de la pubertad : 
~75% tiene una longitud del pene normal

Ratcliffe S. Long term outcome in children of sex chromosome abnormalities. Archives of Disease in Childhood 1999;80:192-195.

El micropene y la criptorquidia (testículos
fuera del escroto) son más frecuentes en variantes:

48, XXXY / 49, XXXXY



Realidades del Síndrome de Klinefelter (SK)

”La mayoría de los pacientes con SK tiene formas leves-moderadas”

En las manifestaciones del SK influyen muchos
factores  (no sólo el tener XXY)

Influye:
• Ser mosaico o no
• Magnitud de la inactivación del cromosoma X
• Receptor de andrógenos 



Realidades
del Síndrome de Klinefelter (SK)

”Dos pacientes con SK 
no son iguales”

EPIGENÉTICA: Más allá de los cromosomas 

La epigenética explica en parte
La variabilidad de expresión del 
SK en los pacientes
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Realidades del Síndrome de Klinefelter (SK)

”Parece que la los trastornos del aprendizaje  y del lenguaje es 
frecuente”

El diagnóstico precoz es FUNDAMENTAL 
y mejora el pronóstico

PERO EN DIVERSOS GRADOS

La visión multidisciplinar es CLAVE



Realidades del Síndrome de Klinefelter (SK)
”Parece que la testosterona tiene efectos positivos en el neurodesarrollo”

Los efectos en relación con el retraso del
Lenguaje no son concluyentes

NO TODOS LOS SÍNTOMAS DEL SK DEPENDEN DE 
TESTOSTERONA

En estudios con muestras pequeñas de niños,
se observaron efectos positivos en marcadores
cognitivos

La minipubertad parece ser un periodo de 
oportunidades valioso



Síndrome de Klinefelter (SK): 
¿Qué es la minipubertad?
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Realidades del Síndrome de Klinefelter (SK)

“Es necesaria investigación para mejorar la calidad de vida de los 
pacientes con SK”

Primeros resultados a partir de 2022

Reclutamiento activo (desde 2017)

Valoran efectos en la salud global y 
neurodesarrollo

v TESTO: Testosterone Effects on Short-Term
Outcomes in Infants With XXY (TESTO)

v The eXtroardinarY Babies Study: Natural History of 
Health and Neurodevelopment in Infants and Young 
Children With Sex Chromosome Trisomy



Realidades del Síndrome de Klinefelter (SK)

“Hay que mirar más allá de la testosterona”: eXtraordinary Kids Clinic

Investigación

Manejo integral y multidisciplinar

Enfocada en las familias





IDEAS CLAVES EN SK
• El SK no es una enfermedad rara: está INFRADIAGNOSTICADA

• El paciente con SK clásico, es el menos frecuente

• Hay signos/síntomas que dependen de testosterona y otros que 
son independientes

• Es importante el manejo multidisciplinar por equipos 
especializados y el empoderamiento de los pacientes y sus familias

• La investigación es clave para mejorar la calidad de vida de las 
personas con SK



MUCHAS GRACIAS POR VUESTRA ATENCIÓN

Correo electrónico: info@endocrinoypediatra.es


