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Síndrome 
Klinefelter 
(SK)

 Aneuploidia Sexual , 47 XXY

→ 10% Mosaicismo

 1/500-1000 nacidos varones

 Variedad de signos y síntomas descritos

→ Baja sensibilidad

 > 90% permanecen asintomáticos hasta 

la edad  adulta

 → 50-75% Nunca diagnosticados

 Fibrosis testicular progresiva a partir 

de la adolescencia 

 Diagnóstico temprano esencial 

optimizar seguimiento y tratamiento 

para reducir comorbilidades. 

Harry F. Klinefelter, MD

Lanfranco et al, 2004;  Groth et al 2013



Fertilidad y SK

 Adultos SK >90% presentan Azoospermia < 1 million spermatozoa/mL

→ Causa genética de infertilidad masculina más frecuente

→ 10% de todos los hombres con Azoospermia NO Obstructiva 

 Fibrosis testicular progresiva  acelerada durante la pubertad 

→ Posibles focos de espermatogenesis preservados en adulto

*Van Saen et al 2018 



Estrategias de 
tratamientos 
de fertilidad

* Adaptado de Oatley et al 2012

** Imágenes de https://www.reproduccionasistida.org



Nuevos 
Analisis 
seminales:
IA y 
microfluidica
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Nuevas 
pruebas de 
Imagen:
RMN DFI



Estrategias 
EXPERIMENTAL
de tratamientos 
de fertilidad

* Adaptado de Oatley et al 2012

** Imágenes de https://www.reproduccionasistida.org

SSC: células madre germinales con la capacidad de autorenovación, colonización
de los túbulos seminíferos y establecimiento de espermatogénesis.

→ Pueden haber SSC presentes en tejido testicular sin células diferenciadas.
→Nueva diana de tratamiento de fertilidad experimental



Presencia de 
espermatogonia





Aislamiento y 
propagación 
in vitro de SSC
Humanas

*Galdon et al 2022



Trasplante de 
SSC primates

*Shetty et al 2020 and 2021



Dos 
generaciones 
sanas tras  
Trasplante de 
SSC murinas

*Serrano et al 2014



Spermato-
genesis
in vitro

*Galdon et al 2024



Injerto 
Testicular 
Autólogo
Primates

*Fayomi et al 2021



Webinar EAU
Latest Update
Male Infertility
Aug 2023

*Dr Kopa presentation



Banco de 
Tejido 
Testicular

*Valli-Pulaski et al 2019, modified



Futuro 
Experimental

PROGRAMA NACIONAL EXPERIMENTAL DE PRESERVACION DE 
FERTILIDAD EN NIÑOS PREPUBERES CON CANCER O 

SINDROMES GENETICOS EN OSAKIDETZA 

Centro Vasco de Transfusión y Tejidos Humanos
Dra. Cristina Eguizabal, Responsable Unidad Investigación. 
Myriam Martin, investigadora
Dra. Silvia Santos, Responsable Banco de Tejidos
Dra. Clara Rodriguez
Dr. Miguel Angel Vesga
Dra. Lara Herrera del Val

Hospital Universitario Cruces
Unidad de Reproducción Asistida
Dr. Roberto Matorras y Dra. Begoña Prieto
Servicio de Pediatria
Dr. Ricardo Lopez Almaráz
Dra. Estibaliz Solorzano

Hospital Universitario Puerta del Mar
Endoncrinologia Pediatrica
Dr. Jesus Dominguez

Hospital Universitario Ferrol
Servicio de Urologia
Dr. Gillermo Galdón

Complejo Hospitalario Navarra
Endocrinologia Pediatrica
Dra. Maria Chueca

Hospital Universitario La Paz
Servicio de Pediatria
Dr. Antonio Pérez-Martinez

Hospital Sant Joan de Déu
Servicio de Endocrinologia Pediatria
Dra. Paula Casano

Hospital Universitario Burgos
Servicio de Pediatria
Dra. Marta Ortega

Hospital de Xativa
Servicio de Endocrinologia
Dra. Natividad Pons

Contacto: cristina.eguizabalargaiz@osakidetza.eus
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Opinión de 
expertos
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Ensayos 
clínicos en 
curso: 
Trasplante de 
SSC



Ensayos clínicos 
en curso: 
Spermatogenes
is in vitro



Tratamiento 
de Fertilidad
Futuro

Adaptado de Deebel et al 2021



Take-Home 
messages

 La introducción de avances tecnológicos son esenciales para optimizar 

las posibilidades de concepción en el paciente SK. 

 La criopreservación de tejido testicular es un prometedor 

procedimiento experimental cada vez más cerca de la clínica.  

Esperamos que las terapias de fertilidad basadas en SSC aportarán 

nuevas opciones para pacientes SK. La edad de criopreservación debe 

individualizarse según características y preferencias del paciente y 

familia. 

 La continua evolución del manejo multidisciplinar del SK permitirá 

minimizar su impacto en la calidad de vida. 



Gracias Email: galdon.guillermo@gmail.com
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