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Introducdo: A sindrome de Klinefelter (SK) é uma doenca genética caracterizada pela presenca de um cromossomo X
adicional (47,XXY). Ela se caracteriza principalmente por hipogonadismo e infertilidade, sendo assim mais frequente-
mente diagnosticada na idade adulta. Nosso objetivo foi relatar o caso de um adolescente com achados neurolégicos,
cognitivas e comportamentais associadas a sindrome. Descricdo do caso: Paciente masculino, 15 anos de idade com
histériade atraso no desenvolvimento neuropsicomotor e especialmente dafala. Apresentava déficitde aprendizagem,
apresentando diversas repeténcias na escola, e possuindo dificuldade de convivio social. Seu eletroencefalograma
mostrou-se alterado. Ao exame fisico, apresentava estatura adequada para aidade, hélices das orelhas emfauno, gine-
comastia e dor nabolsa escrotal. A ecografia testicular evidenciou testiculos reduzidos de volume, além de varicocele.
O cari6tipo revelou uma constituicdo cromossdmica compativel com SK (47,XXY). A avaliacdo psicologica evidenciou
um quociente de inteligéncia (Ql) verbal condizente com deficiéncia mental leve (62) e um QI total limitrofe (75). A
sua dosagem de testosterona estava dentro dos padrées normais, contudo, o hormdnio luteinizante e o horménio
foliculo estimulante estavam aumentados e o espermograma revelou azoospermia. Ap6s, iniciou-se a reposi¢do com
testosterona. Aos 16 anos, estava com anormalidade de dic¢ao, além de dificuldade de relacionamento interpessoal
e de aprendizado. Com 17 anos apresentou quadro depressivo, para o qual iniciou uso de fluoxetina. Discussdo: Os
pacientes com SK podem apresentar altera¢ées gonadais, além de achados cognitivos e comportamentais, déficit
intelectual e atraso no desenvolvimento neuropsicomotor e na fala, o que, além de dificultar a identificagdo precoce,
pode interferir nas suas relacées interpessoais, deixando-os mais vulneraveis a possiveis transtornos psiquiatricos.
Conclusdo: Dessa forma, o diagnéstico rapido da sindrome pode possibilitar um maior apoio da equipe de saltde
assistente e da familia do paciente, facilitando o acesso as terapias necessarias para reduzir possiveis problemas de
desenvolvimento como os apresentados pelo paciente.
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Introducdo: A Anomalia de Ebstein (AE) é uma doenca rara que caracteriza-se por atrealizacdo do ventriculo
direito e defeitos da valvula tricispide, com altera¢ées nos folhetos septais e posteriores, e graus variados de
hipotrofia ventricular direita. Diversas anomalias cardiacas estao potencialmente associadas. Intervengoes cirar-
gicasobjetivamreduziragravidade e sequelas hemodinamicas, hipoxemia e combater taquiarritmias intrataveis.
Objetivo: Conhecer os resultados a médio e longo prazo do tratamento cirdrgico em pacientes com Anomalia
de Ebstein. Método: Revisdo integrativa através da busca de artigos em bases cientificas online. Resultados:
O quadro clinico da AE é variavel. Sintomas neonatais como cianose, cardiomegalia e sopros holossistélicos
ocorrem quando ha malformacoes graves. A abordagem cirdrgica é possivel através da utilizacao de diversas
técnicas, como a técnica do cone, viavel com baixa mortalidade hospitalar, corrigindo a insuficiéncia tricispide
sem exigir substituicao valvar. A literatura mostra resultados favoraveis ao tratamento cirdrgico, como melhora
nos testes de tolerdncia ao exercicio. As taxas de sobrevida ap6s o tratamento cirdrgico sao de cerca de 91,9%
em 10 anos. Outro estudo mostra que as taxas de sobrevida aos 5, 10 e 20 anos sao de 95,8%, 95,8% e 85,6%,
respectivamente. Embora haja reducao na mortalidade a longo prazo e a necessidade de reoperagées devido a
melhora significativa na detec¢do de casos mais leves e o uso de técnicas atuais, ainda, a incidéncia de insufi-
ciéncia residual ou recorrente perpetuam a necessidade de reoperacao. Quando é realizado o reparo da vavula
tricispide com pericardio autélogo, tem-se observado resultados razoaveis, com a cirurgia na inféncia repre-
sentando o pior espectro, enfrentando geralmente cirurgia de revisao. Conclusao: Estudos sobre os resultados
alongo prazo do tratamento cirdrgico na AB é pouco explorada na literatura. O reparo da valvula tricGspide gera
resultados favoraveis, porém, ha necessidade de acompanhamento médico.




