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ne şi amoxicilină+acid clavulanic, mai puţin sensibilă 
la grupa macropene şi este destul de rezistentă la peni-
cilinele semisintetice. 

Cunoaşterea florei microbiene a orofaringelui şi a 
sensibilităţii ei la antibiotice la copii are o importan-
ţă nu numai teoretică şi ştiinţifică, dar şi practică, cu 
scop de a asigura tratamentul cât mai eficace şi în ter-
mene cât mai reduse al pacienţilor. 

Pe mucoasa inelului limfatic faringian persistă o 
floră microbiană patogenă sau relativ patogenă des-
tul de activă. Însăşi reactivitatea locală şi generală a 
organismului faţă de aceşti antigeni depinde conside-
rabil de mulţi factori endogeni, precum cei genetici, 
imunologici etc.
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Introducere. 
Sindromul Klinefelter este o anomalie cromozo-

mială gonozomală cauzată de prezenţa unui sau mai 
multor cromozomi X suplimentari, de obicei, do-
bândiţi prin nondisjuncţie în timpul gametogenezei 
materne sau paterne. Cariotipul cel mai caracteristic 
este 47, XXY, forma clasică a sindromului Klinefel-

ter (SK), întâlnită în circa 80-90% din cazuri. În re-
stul cazurilor se descriu alte forme de cariotip, pre-
cum: mozaicisme (47,XXY/46,XY, 46,XY/48,XXXY, 
45,X/46,XY/47,XXY etc); variante cu linii celula-
re uniforme şi cromozomi sexuali supranumerari 
(48,XXXY, 48,XXYY, 49,XXXXY); şi variante cu 
anomalii structurale ale cromozomului X (47,X,i(Xq)
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Y şi 47,X,del(X)Y) etc. Aneuploidia 47,XXY este cea 
mai frecventă anomalie cromozomială, având o inci-
denţă care variază de la 1:500 până la 1:1 000 [3]. 
Statisticile atestă că circa 0,2% din populaţia de sex 
masculin este afectată de SK.

Sindromul Klinefelter pentru prima dată a fost 
descris de Harry Klinefelter în 1942 ca o afecţiune 
caracterizată prin ginecomastie, hipogonadism şi un 
nivel ridicat de FSH [2]. În anul 1959 Jacobs Strong a 
descris setul de cromozomi al sindromului Klinefelter 
şi a constatat prezenţa cromozomului X suplimentar 
(22 perechi de autozomi, doi cromozomi X şi un cro-
mozom Y) în cariotipul pacienţilor. Ulterior, în 1965, 
Jacobs şi Townes au cercetat şi au descris diferite va-
riante de modificări ale cromozomilor sexuali în cazul 
manifestărilor clinice ale acestei patologii. 

Fenotipul clasic al SK la adulţi este bine descris 
în manualele de medicină şi este uşor de recunoscut, 
fiind o cauză frecventă de hipogonadism şi infertilitate 
ca rezultat al azoospermiei [1]. În perioada copilări-
ei, însă, SK de multe ori nu este diagnosticat datorită 
variabilităţii fenotipice sau din cauza manifestărilor 
clinice puţin exprimate şi necaracteristice, cu forme 
uşoare, iar pacienţii rareori prezintă acuze subiective. 
În plus, gradul de recunoaştere şi conştientizare a SK 
în rândul medicilor de familie este, deseori, insuficient 
pentru a permite diagnosticarea acestuia. 

Datele literaturii de specialitate denotă că până la 
65% din pacienţii cu KS nu sunt niciodată diagnosti-
caţi, în timp ce 10% dintre cei afectaţi sunt diagnosti-
caţi prenatal şi doar 25% sunt diagnosticaţi în prepu-
bertate şi pubertate sau la vârsta adultă [4]. Astfel, SK 
este adesea nediagnosticat şi rareori presupus înainte 
de pubertate. 

Scopul acestei lucrări este de a studia particula-
rităţile polimorfismului clinic şi citogenetic în SK, în 
diferite faze ale copilăriei şi adolescenţei, începând cu 
cele mai timpurii perioade de dezvoltare ontogenetică, 
pentru a ajuta la realizarea unui diagnostic precoce şi 
iniţierea unor măsuri de ameliorare a dezvoltării aces-
tor copii. În vederea atingerii scopului definit, au fost 
formulate următoarele obiective: 

1. Diagnosticarea cât mai timpurie a subiecţilor cu 
SK începând cu cele mai precoce perioade ontogene-
tice de dezvoltare: prenatală, neonatală, prepubertară 
şi pubertară;

2. Identificarea diversităţii formelor citogenetice 
în SK şi corelaţiilor acestora cu manifestările fenoti-
pice; 

3. Determinarea incidenţei formelor citogenetice 
în sindromul Klinefelter;

4. Elaborarea algoritmului genetic pentru evalua-
rea pacienţilor cu SK în vederea optimizării metodelor 
de profilaxie şi diagnostic genetic. 

Material şi metodă. Studiul a constat din analiza 
retrospectivă şi prospectivă a unui eşantion de peste 
84 de băieţi de vârstă pediatrică cu elemente clinice 

sugestive pentru sindromul Klinefelter. Selecţia iniţi-
ală a pacienţilor s-a bazat pe prezenţa diferitor semne 
evocatoare precum: anomalii de dezvoltare ale orga-
nelor genitale externe, băieţi cu sindroame plurimal-
formative ce asociază hipogonadism, ginecomastie, 
tulburări de comportament, retard cognitiv-verbal, 
întârziere pubertară, talie înaltă, disproporţională, 
precum şi nou-născuţi de sex masculin cu dismorfis-
me craniofaciale, anomalii de dezvoltare a sistemului 
genital, hipospadias, criptorhism, hernie inghinală, 
retard în dezvoltare, examinaţi în cadrul consultului 
medico-genetic de la Centrul Naţional de Sănătate a 
Reproducerii şi Genetică Medicală (CNSRGM) în pe-
rioada anilor 2007-2012.

În lotul de studiu au fost incluşi 32 de copii cu sin-
drom Klinefelter cu vârsta de până la 18 ani diagnos-
ticaţi clinic şi confirmaţi citogenetic prin cariotipare 
standard. Analiza citogenetică, care a inclus studiul 
cariotipului din culturile limfocitelor sângelui perife-
ric, a determinat cinci variante citogenetice de bază 
ale sindromului Klinefelter: 1. forma clasică - aneu-
ploidia 47,XXY; 2. forma mozaică – 47,XXY/46,XY; 
3. – variante cu linii celulare uniforme şi cromozomi 
sexuali supranumerari - 48,XXYY, 49,XXXXY; 4. 
– variante cu anomalii structurale ale cromozomilor 
autozomali – 47,XXY,inv(5); 5. – alte forme citogene-
tice - varianta sindromul Klinefelter asociat cu trans-
locaţie robertsoniană - 47, XXXY, rob (13:14).

Pentru diagnosticarea cât mai timpurie a subiec-
ţilor cu sindrom Klinefelter şi evaluarea acestora pe 
parcursul etapelor de dezvoltare a fost elaborată şi 
utilizată Fişa de evaluare şi diagnostic genetic care a 
facilitat procesul investigaţional. Aceasta a inclus date 
privind evaluarea medico-genetică, anamneza eredo-
colaterală, informaţii furnizate, în mare parte, de către 
mame şi/sau alţi membri ai familiei copiilor.

Datele acumulate în timpul consultului medico-ge-
netic al subiecţilor cu suspecţie la sindromul Klinefel-
ter au permis alcătuirea pedigree-ului, arborelui gene-
alogic al fiecărei familii. În baza datelor anamnestice 
(anamneza eredocolaterală, obstetricală), a datelor de 
laborator, rezultatelor testelor genetice (testul Barr şi 
analiza citogenetică (cariotiparea)) a fost stabilit dia-
gnosticul definitiv la copiii din lotul de studiu. 

Toţi băieţii cu suspecţie la sindromul Klinefelter 
au fost supuşi unui complex de metode de diagnostic, 
precum: testul Barr, cariotiparea, profilul hormonal. 
Astfel, testul Barr informativ în prima etapă de exa-
minare şi diagnostic a fost pozitiv în toate cazurile. 
Metoda citogenetică (cariotiparea) a fost aplicată fo-
losind preparate cromozomiale de metafază ale limfo-
citelor sângelui periferic în conformitate cu procedura 
standard şi studiul cromozomilor după metoda de ban-
dare G. 

Rezultate şi discuţii: Analiza prospectivă şi re-
trospectivă a eşantionului de 84 de băieţi de vârstă 
pediatrică cu elemente clinice sugestive pentru sin-
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dromul Klinefelter s-a bazat pe prezenţa diferitor ma-
nifestări clinice, precum: dismorfisme craniofaciale, 
hernie inghinală, retard în dezvoltare, anomalii de 
dezvoltare ale organelor genitale externe - hipospa-
dias peno-scrotal, micropenis, testicule mici, absente 
bilateral, care sugerau o disgenezie gonadică, criptor-
hidism; sindroame plurimalformative ce asociau hipo-
gonadism, ginecomastie, tulburări de comportament, 
retard cognitiv-verbal, întârziere pubertară, talie înaltă 
şi disproporţională. 

Testul cromatinei X a fost efectuat la toţi pacienţii 
incluşi în studiu, iar rezultatul testului Barr a fost po-
zitiv şi anormal în 32 cazuri de copii diagnosticaţi cu 
sindromul Klinefelter şi a relevat, în majoritatea cazuri-
lor, 1 corpuscul Barr, mai rar (în cazul polisomiilor X) 

2 sau 3 corpusculi Barr. Cazurile cu procente mici de 
cromatină sexuală corespundeau mozaicurilor cromo-
zomiale cu o linie 46,XY. Pentru confirmarea diagnos-
ticului definitiv s-a efectuat analiza citogenetică pentru 
aprecierea cariotipului şi formei citogenetice a SK.

Cea mai frecventă anomalie cromozomială dia-
gnosticată la pacienţii cu sindromul Klinefelter a fost 
trisomia liberă omogenă 47,XXY (27 cazuri - 84,5%), 
urmată de formele: mozaică (47,XXY/46,XY: 1 caz 
- 3,1%), polisomiile X-Y (varianta 48,XXYY: 1 caz 
– 3,1% şi pentasomia - 49,XXXXY: 1 caz - 3,1%) 
şi variantele cu anomalii structurale ale cromozomi-
lor autozomali (47,XXY,inv(5): 1 caz – 3,1%) şi cea 
asociată cu translocaţie robertsoniană (47, XXXY, rob 
(13:14): 1 caz – 3,1%).

Tabelul 1
Distribuţia cazurilor de sindrom Klinefelter diagnosticate în anii 2007 - 2012

Sindromul Klinefelter 2007 2008 2009 2010 2011 2012
47,XXY 2 6 3 4 5 7
47,XXY, inv (5) 1
47,XXXY, rob (13; 14) 1
47,XXY/46,XY 1
48,XXYY 1
49,XXXXY 1
Total 3 7 4 5 6 7

Băieţii cu sindromul Klinefelter, forma clasică, 
aneuploidia 47 XXY au un fenotip clinic specific care 
se caracterizează în principal prin: anomalii de dez-
voltare ale organelor genitale externe - hipospadias 
peno-scrotal, micropenis, testicule mici, absente bi-
lateral, hipogonadism, ginecomastie bilaterală, hernie 
inghinală, întârziere pubertară, talie înaltă şi dispro-
porţională, precum şi unele dismorfisme craniofacia-
le, diverse tulburări de comportament, retard cognitiv-
verbal, dificultăţi de adaptare psiho-socială etc.

Manifestările clinice în alte forme citogenetice ale 
pacienţilor cu SK au fost:

• Varianta 47,XXY,inv(5): retard mental uşor spre 
moderat, tulburări de limbaj cu retard cognitiv-verbal, 
dezvoltarea motorie lentă, dereglări de coordonare, 
comportament imatur, statura normală, dismorfism 
craniofacial (epicant, hipertelorism, buze proeminen-
te), hipogonadism, ginecomastie (33-50%), micrope-
nis, clinodactilie şi sinostoza radioulnară. 

• 47, XXXY,rob(13;14): retard mental moderat, 
caractere sexuale secundare deficitare, statură joasă, 
trăsături faciale dismorfice cu microcefalie, uşor pro-
gnatism, anomalii osoase: brahidactilie, clinodactilia 
degetului V la mâini bilateral, cifoză toracică, scoli-
oză, deficit de atenţie şi tulburări de comportament.

• 47,XXY/46,XY: retard mental uşor spre mode-
rat, tulburări ale comportamentului socio-afectiv, sta-
tură înaltă, trăsături faciale dismorfice, ginecomastie 
şi hipogonadism.

• Varianta 48,XXYY: retard mental moderat, talie 
înaltă, aspect eunucoid, păr rar, ginecomastie, picioa-
re lungi, subţiri, hipogonadism hipergonadotropic şi 
testicule mici.

• Varianta 49, XXXXY: se caracteriza prin triada 
clasică: retard mental moderat spre sever, sinostoză 
radioulnară şi hipogonadism hipergonadotropic. Alte 
caracteristici clinice includeau retardul cognitiv-verbal 
sever, problemele de comportament, masa corporală 
scăzută la naştere, statură joasă, dismorfisme faciale 
(facies grosier, hipertelorism, epicant, prognatism), gi-
necomastie, malformaţii congenitale de cord, anomalii 
scheletice (genu valgus, pes cavus, clinodactilia dege-
tului mic), hipotonie musculară, hiperextensibilitate ar-
ticulară, anomalii ale organelor genitale, criptorhidism, 
testicule mici în formă de „bob de mazăre”, micropenis, 
infantilismul caracteristicilor sexuale secundare. 

Evaluarea datelor examenului clinico-genealo-
gic şi manifestărilor fenotipice a permis identificarea 
particularităţilor polimorfismului clinic la copiii cu 
sindrom Klinefelter în diferite perioade de dezvoltare 
ontogenetică: perioada prenatală, neonatală, prepu-
bertară şi pubertară. 

Diagnosticarea subiecţilor cu sindromul Klinefel-
ter poate fi efectuată cunoscând particularităţile mani-
festărilor clinice în funcţie de perioada de dezvoltare 
ontogenetică. Astfel, în perioada prenatală numai un 
procent mic de fetuşi cu SK sunt diagnosticaţi prena-
tal, atunci când se efectuează amniocenteza din cau-
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za vârstei materne avansate. Deoarece efectul vârstei 
mamei este mai slab în SK comparativ cu alte anoma-
lii cromozomiale, cum ar fi sindromul Down, diagnos-
ticul prenatal al SK este, în principal, o descoperire 
întâmplătoare. Până în prezent nu s-au găsit markeri 
ecografici caracteristici pentru diagnosticarea prenata-
lă prin examenul ecografic al SK, ceea ce înseamnă că 
nu există nici o modalitate eficientă de screening pre-
natal al gravidelor, decât analiza citogenetică a cario-
tipului fetal efectuată prin amniocenteză. S-a observat 
că SK poate fi diagnosticat prenatal întâmplător, în 
lipsa unor semne ecografice şi biochimice sugestive 
(screeningul biochimic – triplu test) pentru SK, iar 
frecvenţa lor creşte odată cu vârsta maternă. 

Beneficiul identificării prenatale a SK constă în 
principal în posibilitatea de a pregăti părinţii pentru 
naşterea unui copil cu asemenea afecţiune şi în reco-
mandări, întreruperea sarcinii şi planificarea unei sar-
cini ulterioare pentru naşterea unui copil sănătos. În 
cazul diagnosticării prenatale a SK, părinţii vor avea 
posibilitatea de a: 

1. iniţia copilului bolnav de SK terapia necesară, 
în timp optimal şi cât mai curând posibil, în vederea 
optimizării dezvoltării educaţionale şi ameliorării 
comportamentului şi dezvoltării cognitiv-verbale. 

2. promova activitatea fizică în scopul ameliorării 
funcţiei motorii.

3. monitoriza dezvoltarea pubertară, conlucrând 
cu alţi specialişi pentru tratamentul endocrinologic şi 
neurologic.

4. planifica împreună cu un psiholog perioada op-
timală de informare a pacientului despre problema de 
sănătate pe care o are sau în situaţia când cuplul deci-
de să întrerupă sarcina –acordarea unui suport psiho-
emoţional. 

Cu toate acestea, unele aspecte ale diagnosticului 
prenatal rămân a fi controversate din cauza că circa 
70% dintre sarcinile cu sindromul Klinefelter diagnos-
ticate prenatal se finalizează cu întreruperea sarcinii 
după indicaţii medicale. În situaţiile când diagnosticul 
SK nu se face prenatal, procentul diagnosticării aces-
tuia postnatal sau în primii 10 ani de viaţă va rămîne 
redus. Circa 75% dintre persoanele de sex masculin cu 
SK nu vor fi diagnosticate în perioada prepubertară. 

Particularităţile polimorfismului clinic în pe-
rioada neonatală. La naştere, nou-născuţii de sex 
masculin rareori prezintă manifestări clinice, iar dia-
gnosticul SK la această etapă nu este caracteristic. Cu 
toate acestea, unele malformaţii congenitale, au fost 
ocazional raportate ca fiind mai frecvente la SK decât 
la băieţii sănătoşi. Cele mai frecvente sunt: anomali-
ile de dezvoltare a organelor genitale externe, cum ar 
fi micropenisul, criptorhidia, hipospadiasul, sau alte 
tipuri de malformaţii: palatoschizisul, clinodactilia 
degetului mic şi hernia inghinală. Unii copii pot pre-
zenta un grad variabil de hipotonie: tonusul muscular 
este redus într-un procent ridicat de pacienţi exami-

naţi. Depistarea acestor caracteristici fenotipice şi ma-
nifestări clinice ar trebui să motiveze medicii pentru 
indicarea testului Barr şi cariotipării la copii. 

Tabelul 2
Particularităţile polimorfismului clinic 

în sindromul Klinefelter

Caracteristici Nou-
născut

Prepu-
bertate 

Puber-
tate

Masa corporală mică la 
naştere +/-

Dismorfism cranio-facial +/- +/- +/-
Insuficienţă gonadică +/- + +
Micropenis, testicule mici + + +
Hipospadias peno-scrotal + +/- +/-
Criptorhidism + +/- +/-
Hernie inghinală + +/-
Ginecomastie + +
Talie înaltă şi dispropor-
ţională + +

Retard mental + +
Tulburări de comporta-
ment + +

Malformaţii congenitale 
de cord +/- +/- +/-

Particularităţile polimorfismului clinic în copilă-
ria fragedă. Copiii cu SK au un fenotip variabil fără 
un anumit dismorfism cranio-facial caracteristic, de 
aceea ei sunt, de obicei, greu de distins de alţi băieţi 
cu cariotip normal. Copiii cu cariotipul 47,XXY pot 
prezenta un hipogonadism, iar reducerea creşterii pe-
nisului în copilăria timpurie poate indica deficitul de 
androgeni. Dintre alte manifestări se constată criptor-
hidia, hipostadiasul şi hernia inghinală. 

Particularităţile polimorfismului clinic în perioa-
da prepubertară. În perioada preşcolară şi şcolară co-
pilul cu SK prezintă dificultăţi de învăţare, deficit cog-
nitiv-verbal, tulburări de limbaj, dificultăţi de vorbire 
şi probleme de ortografie, citire şi matematică. Adesea 
se observă un grad variabil de dificultăţi în exprimarea 
sentimentelor şi de socializare. În acest sens, copiii cu 
SK prezintă un risc mai mare de tulburări de comporta-
ment şi probleme psihologice, decât băieţii normali de 
aceeaşi vârstă. Diagnosticarea precoce a sindromului 
este importantă, deoarece permite identificarea rapidă a 
problemelor cognitiv-verbale şi a dificultăţilor compor-
tamentale, care necesită terapie de corecţie individuali-
zată şi suport educaţional adecvat. Anomaliile genitale 
asociate în SK sunt raportate sporadic şi acestea nu sunt 
menţionate ca acuze de bază ale afecţiunii în această 
perioadă. Totuşi, în perioada prepubertară se constată 
semne ale dezvoltării pubertare întârziate sau incom-
plete, asociate cu o talie mai înaltă şi o disproporţio-
nalitate a membrelor inferioare în raport cu trunchiul. 

Diagnosticarea SK în copilărie oferă avantaje im-
portante:
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1. iniţierea precoce a psiho-corecţiei şi dezvoltării 
limbajului;

2. prevenirea tulburărilor de comportament şi izo-
lării sociale;

3. monitorizarea copilului şi susţinerea lui în peri-
oada peripubertară;

4. o mai bună gestionare a acestor pacienţi în tim-
pul pubertăţii, conservarea fertilităţii şi iniţierea trata-
mentului de substituţie cu androgeni înaintea apariţiei 
simptomelor de hipogonadism. 

Particularităţile polimorfismului clinic în peri-
oada pubertară. Debutul pubertăţii la băieţii cu SK 
este, de obicei spontan şi are loc la vârsta obişnuită. 
Cu toate acestea, începând cu adolescenţa, testiculele 
rămân a fi mici, nedezvoltate şi nu ajung niciodată di-
mensiunile normale. Începutul pubertăţii este conven-
ţional definit ca atingerea unui volum testicular de 4 
ml. La subiecţii cu SK volumul testicular, în general, 
se opreşte la aproximativ 4-5 ml. Anumite modificări 
tubulare, cum ar fi apoptoza celulelor germinale şi 
scleroza şi hialinoza tubilor seminiferi au loc într-un 
stadiu intermediar de pubertate [5]. 

Trăsăturile fenotipice la copiii cu SK capătă un 
aspect eunocoid, se dezvoltă ginecomastia. Gineco-
mastia este cauzată de dezechilibrul între receptorii de 
estrogen şi receptorii pentru hormonii androgeni, ceea 
ce duce la acţiunea excesivă a estrogenului asociată 
cu deficitul de androgeni sau la o combinaţie a aces-
tor efecte. Cu toate acestea, dezvoltarea ginecomastiei 
unilaterale sau bilaterale ar putea fi una dintre cele mai 
frecvente acuze, care îi determină pe băieţi şi părinţii 
lor să consulte un medic. Datorită acestor manifestări 
clinice caracteristice, SK în perioada pubertăţii poate 
fi mai uşor depistat. 

Diagnosticul în pubertate are următoarele avantaje 
importante:

1. prevenirea consecinţelor pe termen lung a insu-
ficienţei gonadice;

2. ameliorarea tulburărilor de comportament şi 
dezvoltării cognitiv-verbale;

3. dezvoltarea identităţii psihologice şi sexuale;
4. prevenirea infertilităţii, dacă este posibil, prin 

crioconservare de ţesut testicular la pubertate precoce 
şi cât mai curând a probelor de material seminal ce 
conţine un număr foarte redus de spermatozoizi;

5. prevenirea semnelor şi simptomelor sindromu-
lui metabolic.

Studiul realizat ne-a permis să elaborăm şi să uti-
lizăm în cadrul consultului medico-genetic algoritmul 
de diagnostic al sindromului Klinefelter. 

Etapele algoritmului prezentat au facilitat diagnos-
ticarea copiilor cu sindromul Klinefelter care s-au 
adresat pentru consult medico-genetic. 

Reieşind din cele menţionate, conchidem că atât în 
perioada copilăriei fragede, cât şi în cea prepuberta-
ră există semne clinice, care ar putea sugera timpuriu 
diagnosticul sindromului Klinefelter la copii. Totuşi, 
datele cercetării noastre denotă că majoritatea paci-
enţilor cu sindrom Klinefelter au fost diagnosticaţi în 
perioada de pubertate (23 cazuri – 71,9%), 6 pacienţi 
(18,7%) - prepubertar, şi doar 3 pacienţi (9,4%) - în 
perioada copilăriei fragede. Aceste rezultate sunt da-
torate faptului că manifestările clinice caracteristice 
SK, precum: întârzierea pubertară, tulburările de lim-
baj cu retardul cognitiv-verbal, comportamentul ima-
tur, statura înaltă, hipogonadismul, ginecomastia etc., 
devin evidente şi se constată mai frecvent în perioada 
de pubertate. 

Fig.1. Algoritmul de diagnostic în sindromul Klinefelter
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Concluzii: 
1. Particularităţile manifestărilor clinice la băieţii 

cu sindromul Klinefelter au un fenotip variabil şi sunt 
corelate cu forma citogenetică a patologiei cromozo-
miale.

2. Efectuarea testului Barr, pozitiv în toate cazuri-
le, poate sugera timpuriu diagnosticul de SK. Analiza 
cromatinei sexuale trebuie efectuată de rutină, ca test 
de screening la toţi băieţeii cu suspecţie de SK.

3. Cea mai frecventă anomalie cromozomială dia-
gnosticată la pacienţii cu sindromul Klinefelter a fost 
trisomia liberă omogenă 47,XXY (27 cazuri - 84,5%), 
urmată de formele mozaice - 1 caz - 3,1%), poliso-
miile X-Y ( varianta 48,XXYY: 1 caz – 3,1% şi pen-
tasomia - 49,XXXXY: 1 caz - 3,1%) şi variantele cu 
anomalii structurale ale cromozomilor autozomali – 
47,XXY,inv(5): 1 caz – 3,1% şi cea asociată cu trans-
locaţie robertsoniană - 47, XXXY, rob (13:14): 1 caz 
– 3,1%.

4. Majoritatea pacienţilor cu sindrom Klinefel-
ter au fost diagnosticaţi în perioada de pubertate (23 
cazuri – 71,9%), 6 pacienţi (18,7%) - prepubertar, şi 
doar 3 pacienţi (9,4%) în perioada copilăriei fragede. 

5. Semnele diagnostice minime la pacienţii cu sin-
dromul Klinefelter au fost: hipogonadismul, gineco-
mastia bilaterală, întârzierea pubertară, talia înaltă şi 
disproporţională, obezitatea.

6. În unele cazuri de sindrom Klinefelter, semnele 
clinice pot lipsi sau sunt foarte discrete prepubertar, 
cea mai caracteristică manifestare fiind retardul men-
tal şi unele tulburări de comportament. 
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Afecţiunile apărute la nivel de unitate mamă-pla-
centă-făt sunt deseori urmate de patologii ale sistemu-
lui nervos central (SNC). Ele se manifestă pe parcur-
sul întregii vieţi, influenţând calitatea acesteia şi spo-
rind cheltuielile societăţii [2,3,8]. 

Patologiile dobândite ale sistemului nervos cen-
tral sunt cauze majore ale morbidităţii şi mortalităţii 
neonatale produse în scurt timp sau pe termen lung 
după naştere. Fiind o problemă apărută pe parcursul 
sarcinii, aceasta interesează în special obstetricienii-
ginecologi. Rezolvarea problemei date oferă medici-
lor neonatologi posibilitatea eficientizării muncii lor. 
Problema abordată este actuală din considerentele că 
aproape 50% de afecţiuni grave materne se răsfrâng 

asupra stării sănătăţii fătului, fiind asociate cu afecţi-
uni ale SNC. [2,3,8,9].

Naşterea prematură (NP), rămîne a fi una din pro-
blemele majore în obstetrica contemporană, deoarece 
influenţează considerabil indicatorii morbidităţii şi 
mortalităţii infantile. [ 4,9]. Mortalitatea copiilor năs-
cuţi prematur este în cursul ultimelor decenii într-o 
scădere progresivă, datorită transferului în utero spre 
centre terţiare, introducerii şi aplicării corticoterapiei 
antenatale şi creşterii continue a performanţelor cen-
trelor de terapie intensivă neonatală. Cu toate acestea 
însă, în contextul morbidităţii infantile, asistăm la pre-
valenţa sechelelor neurologice de lungă durată. Astfel 
una dintre consecinţele esenţiale legate de prematuri-


