Síndrome de Klinefelter
causa mais frequente de hipogonadismo e infertilidade em indivíduos do sexo masculino.

Estes têm um cromossoma X adicional (47,XXY) (interfere com a produção de testosterona), 

estatura elevada, algum desenvolvimento do tecido mamário e testículos pequenos.. 
a maioria das quais diagnosticadas depois da puberdade.
problemas oculares

fenda palatina

cardiopatias

anomalias genitais (criptorquidismo, hipospadias e pénis pequeno)
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È uma anomalia genética rara, frequente em mulheres, que consiste na perda de uma porção do cromossoma 5.

Nascem com pouco peso e têm uma desenvolvimento da laringe deficiente… choro que se assemelha ao gemido dos gatos. 

Este choro distintivo vai desaparecendo com a idade.

Assimetria facial:
Orelhas pequenas

Estrabismo

Crânio pequeno

Tonus muscular frágil
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