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Diagnosi prenatale S.di Klinefelter

Å XXY è la sola trisomia nota in cui circa il 50% dei casi è causato
da una non disgiunzione alla prima divisione meiotica paterna
(altro 50% II divisione meiotica) . Non correla con lõaumento
dellõet¨materna

Å La consulenza genetica deve fornire con precisione tutti gli
aspetti positivi e negativi senza essere direttiva e condizionare
la decisione dei genitori

Å Lõaspettativa di vita è normale e lõintelligenzarientra nella
variabilità umana

Å Si osserva in tutto il mondo un progressivo aumento
statisticamente significativo nella percentuale di gravidanze
XXY non interrotte

Amniocentesi



Sindrome di Turner

Caratteristiche fenotipiche
+ 

Cariotipo 45 X0/varianti



Diagnosi prenatale

Amniocentesi
ÅCariotipo prenatale scarsa correlazione con il fenotipo. 

Necessità di ripeterlo dopo la nascita (mosaico)

ÅLa probabilità di fenotipo Turner è maggiore se ci sono 

alterazioni ecografiche o bi-tritest positivo che se si tratta 

di un reperto incidentale

ÅImportante la consulenza genetica: attualmente un numero 

inferiore di gravidanze viene interrotta 



Tripla X

Femmina

Maschio

283 bp 346 bp

MLPA: test sul DNA in poche ore
Multiplex ligation-dependent probe amplification

X



Il gene SHOX
Short stature HOmeoboX-containing

ÅMutazioni o delezioni del gene SHOX nella regione
PAR1 (Xp-Yp) causa ritardo di crescita e bassa
statura

ÅLa bassa statura di donne con sindrome di Turner
Syndrome (X0) è il risultato di una sola copia di SHOX

ÅLa maggiore statura nel Klinefelter (XXY) e nella
tripla X (XXX) è il risultato di 3 copie di SHOX



Sindrome di Turner
Diagnosi post - natale

Cariotipo

Indicazioni 

The diagnosis of TS should be considered in any female with unexplained growth failure or 
pubertal delay or any constellation of the following clinical findings: edema of the hands or 
feet, nuchal folds, left-sided cardiac anomalies, especially coarctation of the aorta or 
hypoplastic left heart, low hairline, low-set ears, small mandible, short stature with growth 
velocity less than the 10th percentile for age, markedly elevated levels of FSH, cubitus valgus, 
nail hypoplasia, hyperconvex uplifted nails, multiple pigmented nevi, characteristic facies, short 
fourth metacarpal, high arched palate, or chronic otitis media (OM).



Diagnosi post - natale

Cariotipo
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Diagnosi post - natale

Cariotipo

Materiale cromosomico Y
FISH

12% rischio di gonadoblastoma



Sistema cardiovascolare

Å11% coartazione aortica
Å16% valvola aorta bicuspide (BAV)

ÅRischio di dissezione aortica correlato a BAV, altre anormalità
aortiche e ipertensione

ωecocardiocolordopplered ECG
ωRMN cardiaca
ωFollow-up: nuovo ecocardio(o RMN) alla transizione
ωNegli adulti normotesi: ecocardioogni 2-5 anni
ωControllo Pressione arteriosa



Altre anomalie (I)

Å30- 40% alterazioni sistema urinario (rene a ferro di cavallo, 
malformazioni)

Å25- 35% occhi: strabismo, ipermetropia 
ÅOrecchio: OMA, deficit uditivo

ωdiagnosi: ecografia renale
ωVisita oculistica: a 12-18 mesi di età
ωFino a 7-9 anni visita annuale ORL, timpanogramma
ωDopo 8 anni: visita audiologica alla diagnosi e ogni 2-3 anni



Altre anomalie (II)

ÅTiroidite autoimmune
Å4- 6% celiachia 
ÅOrtodonzia

ωtiroidei e Ab annualmente dai 4 anni di età
ωSierologia celiachia ogni 2-3 anni; se HLA negativo, non ripetere più 
sierologia
ωPrima visita odontoiatrica tra i 2 e i 7 anni,
poi follow-up



Crescita

ÅBassa statura
ÅCifosi, scoliosi, displasia dell anca

ωTerapia con GH
ωQuando: appena si manifesta deficit di crescita
ωDose: 0,035-0,045 mg/kg/die
ωMonitorare IGF-1 e crescita 
ωSospendere quando: velocità di crescita <2 cm/anno o età ossea >= 14



Pubertà

Å90 % insufficienza ovarica
Å30- 40% qualche segno spontaneo di pubertà

ωInduzione della pubertà
ωQuando: già dai 12 anni a basse dosi, non dopo i 15 aa
ωBasso dosaggio iniziale: 1/8-1/10 della dose adulti
ωOrale: 2 micrg/die 
ωAggiungere progestinico non prima di 2 anni



Pubertà



Quando? 
In tarda pubertà
Ginecologo con esperienza in POF
Attenzione a diabete, osteoporosi, dislipidemia, ipertensione

Transizione



ωConsulenza genetica prenatale

ωImaging cardiaca (RMN)

ωInduzione della pubertà

Punti chiave



Punti chiave: protocolli



Punti chiave: protocolli



Punti chiave: protocolli






