XVI JORNADA DE INICIACAO
CIENTIFICA ETECNOLOGICA

[ | |
HER INSTITUTO FEDERAL | campus
[ | ]

07 e 08/10 ISSN: 2447-7435

Expressao fenotipica incomum na sindrome de Turner: um estudo citogenético-clinico

Thayna Hellen Nascimento de Lima®; Adriana Valéria Sales Bispoz; Neide Santos®

1 - Orientando - campus Serra Talhada- e-mail para contato: thaynaellen10@gmail.com;
2 - Orientadora - campus Serra Talhada e-mail para contato: adriana.bispo@ifsertao-pe.edu.br;
3 - Universidade Federal de Pernambuco;

RESUMO

A sindrome de Turner (ST) consiste em um dos mais prevalentes distlrbios cromossémicos humanos,
sendo caracterizada pela auséncia total ou parcial de um cromossomo sexual. O cariétipo 45,X ocorre
em 40% a 60% dos casos. O quadro clinico da ST consiste de baixa estatura e disgenesia gonadal,
levando a atraso no desenvolvimento puberal, amenorreia primaria e esterilidade, além de uma
variedade de estigmas fenotipicos de abrangéncia varidvel. O objetivo geral deste trabalho é identificar
alteragdes fenotipicas raras na ST bem como investigar uma possivel associagcdo entre as diferentes
alteragdes cromossdmicas e as caracteristicas clinicas desses pacientes. O presente trabalho analisou
pacientes diagnosticadas clinicamente com a sindrome de Turner (ST) com o enfoque na caracterizagdo
citogenética e clinica das portadoras. As amostras de sangue circulante periférico foram obtidas através
de puncgdo venosa, analise citogenética feita a partir da cultura de linfécitos e bandeamento G dos
cromossomos. Foram analisadas em média 20 metafases por paciente. Foram estudados 31 pacientes
com ST. Dos resultados obtidas em nosso trabalho, 54,8% dos casos possuiam o cariétipo 45,X, 9,67%
possuiam 46,X,i(Xq)/45,X, 6,45% com 45,X/46,X,r(X) e 3,22% apresentaram mosaicismo de linhagem
45,X/46,XX. A baixa estatura foi o sintoma mais apresentado, seguido de ovarios atrofiados, pouco
definidos ou ndo identificados e baixa implantagdo dos cabelos. Adicionalmente, descrevemos um caso
raro de uma paciente com ST e caridtipo 45,X com a alta estatura. De modo geral, a ST resulta no
desenvolvimento de caracteristicas clinicas extremamente varidveis, muitas das quais comuns a outros
disturbios, dessa forma, a descri¢cdo de alteragdes clinicas raras é de extrema importancia, junto com o
diagndstico cromossdmico, para ampliar os aspectos fenotipicos como caracteristicas clinicas a serem
investigadas nesta sindrome.
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