Associacido Espanyola de
la Sindrome de Klinefelter

Objectius
e Informar, orientar, assessorar i donar suport a les
families ia els adults que ho necessitin.

e Treballar per la normalitzacid i integracié dels

afectats en ambit educatiu, social i laboral.

* Mantenir contactes amb els diferents sectors i
institucions publiques i privades mitjangant accions
organitzades en benefici dels afectats.

e Organitzar jornades amb professionals sanitaris i
familiars on s'exposin evidencies cientifiques i darrers
avencos pel que fa a la investigacid sobre el SK.

e Promoure la investigacié sobre la sindrome aixi com
el seu diagnostic primerenc.

e Comissions de suport a la investigacio i avengos
farmaceutics i metges.

Quins serveis oferim?

¢ Orientacid i suport a afectats i families.

e Tallers de conscienciacié familiar i personal.
¢ Assessorament i informacio.

¢ Organitzacio de Jornades amb professionals medics
que promoguin un millor coneixement sobre la
sindrome, la deteccid i la investigacio.

e Ponéncies de professionals, testimonials i empreses.

e Jornades i activitats de trobada de families.
e Comissions de suport a la investigacio i avengos
farmaceutics i metges.

Que és I'Associacio
Espanyola de la Sindrome

els Klinefelter?

L'Associacié Espanyola de la Sindrome
de Klinefelter és una organitzacié sense
anim de lucre creada el 9 de marg de
2019, la finalitat principal de la qual és
ser punt de trobada i assessorament per
als afectats i els seus familiars.

Asociacion Espanoladel
SindromedeKlinefelter

Qui la formen?

Adults SK.

Pares, mares. Familiars. Nens i
adolescents SK. Persones que en
qualitat d'amics ajuden a contribuir
amb la finalitat de I'Associacio.

També preséncia a I'America Llatina

WWW.associacionxxy.es
hola@associacioxxy.es

Voces XXY Latinoamérica

34 656 982 244 [ +34 687 725 011
WWW.XXY.mX * [+


http://www.associacionxxy.es/
mailto:hola@associacióxxy.es

Que és la Sindrome
de Klinefelter?

La sindrome de Klinefelter (SK),iles seves variants,
esta per tenir un cariotip amb més dun cromosoma
X, i és la causa més freqlient de fallada testicular
primari. La majoria dels pacients tenen un
cromosoma X extra (80%), 47XXY. No obstant aixo,
aproximadament un 20% dels casos s6n mosaics
cromosomics, amb altres variants com ara 48XXXY,
48XXYY, 49XXXXY.

Com es diagnostica?

L'Unica manera de fer-la preséncia d'un cromosoma
extra és mitjangcant un estudi de cariotip. Un
professional de la salut prendra una petita mostra
de sang o de pell i I'enviara a un laboratori on un
técnic analitzara les cel-lules sota el microscopi per
detectar la preséencia d'un cromosoma extra.

L'estudi de cariotip mostrara els mateixos resultats
in-depenentment del moment de la vida de |la
persona.
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Funcio executiva

Dificultats a
I'aprenentatge

Retard a la parla(*1)
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XX afecta el

Els tractaments fisic, social i

arees del
llenguatge

Micro TESEestan
millorant

.
L'edat d'inici de la
testosterona és

variable i

individualitzada

(Y La Logopedia millorara la comunicacié
"2 La terapia fisica i ocupacional millorara la fortalesa corporal

Sabies que 1

Sabies que els
XXY poden
presentar trets

Sabies que hi ha
d_e cada 660 altres variants

sen neixen amb un atipic 48XXXY,

similars al cromosoma X 48XXYY,

autisme? de més? 49XXXXY, etc...?

Idees Claves SK / XXY

Es molt important el
maneig multidisciplinar
per equips especialitzats i
I'apoderament dels

No esunaenfermedadrara:
estd INFRADIAGNOSTICADA
Hi ha signes/simptomes que

depenen de testosterona i

altres sén independents
La investigacid és clau per a
millorar la qualitat de vida.

pacients i les seves families.
El pacient amb SK classic
és el menys freqiient.

Simptomes i consells

e Retard maduratiu. Passius i tranquils.

¢ Difi cultats en I'aprenentatge del llenguatge, comencen
a parlar més tard.

o Els costa llegir i entendre el que s'ha llegit.

* Maldestresa motora, manca d'agilitat i energia.

Resulta molt important I'estimulacio fisica, emo
cional, escolar i psicologica.

* Menor desenvolupament sexual (poc pel, testicles
petits i veu aguda)

e Distribucié femenina del greix o ginecomastia.

¢ Problemes d'autoestima, immaduresa o inseguretat al
sentir-se diferents

e Dificultats d'aprenentatge (com a processament
mental lent, atencié o concentracid).

e Dificultat en les habilitats socials.
El tractament amb testosterona ajudara a pal-liar al-

alguns simptomes, desenvolupar els caracters sexuals
secundaris i millorar I'estat en general. ¢ Nivells

\i

baixos de testosterona.

¢ Disminucidé de la libido.

¢ Sobrepes, osteoporosi.
® Poca massa muscular.

e Infertilitat.

Amb tractament de testosterona la vida sol ser normal en I'ambit
sociolaboral. Alguns seran diagnosticats en aquesta etapa en
fer-se proves de fertilitat ja que normalment sén estérils. Molts

SK mai seran diagnosticats perque la seva vida és su-

ficientment normal.
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