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El sindrome de Klinefelter
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Qué es el sindrome
de Klinefelter

& Es una condicion genética no heredada.
&) No es una enfermedad infecciosa.

) La expresion clinica es muy variable.

&) Puede afectar al

e desarrollo puberal
e fertilidad

e aprendizaje

e gutoestima

Una misma alteracion genética no produce el mismo impacto en todas las personas.
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Genética en el
sindrome Klinefelter

e Los humanos tenemos 23 pares de &
cromosomas (46 en total).

e Una copia de cada cromosoma procede de |a ]
madre (ovulo) y otra copia del padre
(espermatozoide).

e Los primeros 22 cromosomas se llaman 6
“autosomas” y son iguales entre hombresy 3
Mujeres.

e El par de cromosomas 23 se llama “cromosomas
sexuales”. Las mujeres tienen dos copias
cromosoma Xy los hombres una copia del
cromosoma Xy otra del cromosoma'.
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GCenética en e
sindrome Klinefelter

e En el 80-90%
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¢ Por guée se
diagnostica tarde?

e No haber sospechado antes no significa haber fallado.
e Actualmente no existe cribado neonatal sistematico.

e S| puede detectarse en etapa prenatal mediante TPNI (test prenatal
NO INVasivo).

Significa que el sindrome puede ser silencioso o poco especifico.




Ejemplos de
senales tempranas:

@ Retraso en el lenguaje.

) Dificultades escolares, sobre todo en el lenguaje o Ia
lectoescritura.

) Problemas para expresar emociones.
@ Talla alta y cuerpo desproporcionado.
@ Pubertad que no progresa como se esperaba.

) Ginecomastia o testiculos pequefos.




Quée Implica para la
salud y el desarrollo

e Hay que pensar en la evolucion del nino y
en sus necesidades reales.

) Desarrollo puberal y hormonal
) Fertilidad

@/ Aprendizaje y lenguaje

) Salud emocional

&) Relacion social

El diagndstico no sirve para etiguetar, sino para abrir puertas a apoyos utiles.
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cQue es?

& Es un proceso de comunicaciéon genética que ayuda a las
personasy familias a comprender informacion genética
relacionada con la salud.

& Integra aspectos clinicos, biolégicos y emocionales.



;. Para qué sirve?

& Interpretar resultados de estudios genéticos.

& Explicar el origen y la variabilidad de las condiciones
genéticas.

& Acompanar la toma de decisiones informadas.



¢Que utilidad tiene en
estos diagnosticos?

& Traduce un resultado genético en informacién comprensible
y aplicable.

& Orienta el seguimiento clinico y el abordaje
interdisciplinario.

& Informa sobre posibles implicaciones reproductivas.

& Brinda contencién emocional y espacio para preguntas.



.

Asesoramiento genético

/e



Aspectos clave

O1.

No es culpa de nadie.
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Aspectos clave

02.

Suele ser un hecho azaroso.




Aspectos clave

03.

El riesgo para futuros
embarazos suele ser bajo.




Aspectos clave

04.

El resultado no dice todo
sobre el futuro.
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Quée debe Inclulr el
consejo genetico

) Explicacién del cariotipo.
) Riesgo de recurrencia.
) Posibles problemas médicos y del desarrollo.

@ Opciones de seguimiento.

) Orientacioén psicolégica y educativa.

El asesoramiento genético explica qué cromosoma hay de mas y ayuda a la familia a

tomar decisiones reales con menos miedo y mas informacion.
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Relacion
(X
padres - hijos
Diferencia respecto
a Otros nifips.

Miedo al futuro
Preocupacion por su
cuerpo o su pubertad.

Tristeza por las

dificultades del hijo.
Miedo a decepcionar

Temor a
Verguenza S| el tema
a Sus padres.

Dudas sobre coOmo
explicarlo. sobreproteger o 3
equivocarse. <e rodea de silencio.

Www.congen.es




Recomendaciones
oracticas

Q

Hablar con naturalidad y sin dramatizar.

Responder solo a lo que el nino pregunta, segun su edad.

QENQ

No usar el diagndstico como una etiqueta limitante.

Reforzar lo que el hijo si puede hacer.

Q

Buscar apoyo psicologico si hay ansiedad, tristeza o b'
conflicto familiar.

Q

Un hijo no necesita padres perfectos; necesita padres informados, presentesy
tranquilos.
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Guia para madres y padres

Una letra en su historia

Guia para madres y padres que
quieren contarle a su hijo que
tiene sindrome de Klinefelter

(47,XXY).

Prélogo: Mensaje para los 2 %;
padres, presentes y futuros.

Queridos padres y futuros padres,

Recibir el diagnostico de sindrome de Klinefelter (47, XXY} en un hijo suele
marcar el inicio de un proceso cargado de emociones y preguntas. Algunas
respuestas llegan de la mano de profesionales de la salud o de materiales de
divulgacion especializados. Otras, en cambio, se descubren conversando con
familias que ya han recorrido este camino y pueden ofrecer comprension,
experiencia y cercania. Pero hay una pregunta gue suele guedarse sin
respuesta clara:

£Comoycuando contarle a un hijo que tiene esta condicion genética?

Esta guia nace precisamente de ahi: de la necesidad de acompafar ese
momento con criterios, herramientas y tranquilidad. Porque no se trata
Unicamente de comunicar un diagndstico, sino de hacerlo de manera que
ayude al nific a entenderse, integrarse y crecer con una vision clara y
respetuosa de si mismo.

No existe una Unica forma correcta de abordar esta conversacion. Cada familia
encontrara su rmanera, sU momento y sus palabras. Esta guia no pretende
imponer una férmula, pero si ofrecer orientacion basada en la experiencia, el
conocimientoy el respeto, para que madres y padres puedan acompanar a sus
hijos a lo largo de su desarrollo.

También estd pensada para que los propios nifics —y mas adelante
adolescentes— encuentren aqui, en algun momento, un reflejo que los ayude a
entender qué significa tener un cariotipo 47XXY y como afrontar, con
naturalidad vy sin dramatismo, las particularidades que puedan surgir.

El diagnéstico no define quiénes son, pero entenderlo y hablar de ello con
claridad si puede marcar la diferencia en cémo viven consigo mismos y con los
demas.



Qué pueden
hacer desde hoy

@ Entender bien el diagndstico y pedir que se |lo expliquen sin tecnicismos.

@ Guardar un informe claro con el cariotipo y el plan de seguimiento.
) Vigilar lenguaje, aprendizaje y bienestar emocional.
@ Coordinar pediatria, endocrinologia, urologia, genética, psicologia y escuela.

() Hablar del tema de forma progresiva con el hijo. \

) Preguntar por la fertilidad en el momento adecuado, no demasiado tarde. ‘

@ Buscar asociaciones o grupos de apoyo si la familia lo necesita.

El mejor prondstico depende del momento del diagndstico, del acompanamiento y

de la calidad de la informacion que recibe la familia.

www.congen.es
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Numero de teléfono
958 07 11 96

WhatsApp
655 67 67 07

Correo electronico
iInfo@congen.es

Sitio web
WWW.CONgen.es
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