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A sindrome de Turner (ST) consiste em um dos mais prevalentes distlrbios cromossdmicos
humanos, sendo caracterizada pela auséncia total ou parcial de um cromossomo sexual. O
caridtipo 45,X ocorre em 40% a 60% dos casos. Alteragfes estruturais do cromossomo X, como
isocromossomo do brago longo, delegbes, cromossomo em anel estdo presentes em
aproximadamente 30% dos casos, com cariotipos homogéneos ou mosaicos. A presenca de
mosaicismo com baixa contagem de células 45,X e / ou altera¢gdes estruturais dos cromossomos
sexuais, podem atenuar a expressao clinica, levando ao aparecimento de poucos estigmas da
ST. O quadro clinico da ST consiste de baixa estatura e disgenesia gonadal, levando a atraso
no desenvolvimento puberal, amenorreia priméaria e esterilidade, além de uma variedade de
estigmas fenotipicos de abrangéncia variavel. O objetivo geral deste trabalho € investigar uma
possivel associacdo entre as diferentes alteracdes cromossémicas e as caracteristicas clinicas
de pacientes portadoras de mosaicismo cromossdmico na sindrome de Turner. Até a presente
data, 13 pacientes apresentaram cariotipos compativeis com a ST, as quais foram atendidas no
servico de genética médica do Instituto de Medicina Integral Prof. Fernando Figueira e
cariotipadas através da andlise de metafases mitéticas, com a técnica de bandeamento G,
obtidas a partir da cultura de linfocitos. Os dados clinicos das referidas pacientes foram obtidos
a partir dos prontuarios médicos. Entre as pacientes, oito casos apresentaram mosaicismo com
linhagem 45,X, trés casos com monossomia do X sem mosaicismo e trés obtiveram o cariétipo
46,X,i(Xq). Clinicamente ndo foi observada uma diferenga significativa nas pacientes com
mosaicismo, o que pode ser também um reflexo do tamanho amostral. Adicionalmente, foi
possivel descrever dois casos com ectrodactilia, alteraces esqueléticas raras geralmente nao
associadas com a ST. A andlise citogenética nas pacientes diagnosticadas com a ST foi de
extrema importancia para a definicado de seus cariétipos, confirmagédo do diagndstico, bem como
a identificacdo do potencial efeito fenotipico dos diferentes rearranjos cromossémicos nessa
sindrome. De modo geral, a ST resulta no desenvolvimento de caracteristicas clinicas
extremamente varidveis, muitas das quais comuns a outros disturbios, dessa forma, a descricdo
de alteracdes clinicas raras reforca a importancia do diagnéstico cromossémico mesmo em
pacientes que ndo exibem o fenétipo ST classico, além disso, inclui a ectrodactilia como uma
caracteristica clinica a ser investigada nesta sindrome. Além disso, a associagdo entre as
diferentes constituigbes carotipicas e a expresséao fenotipica € extremamente relevante para o
direcionamento adequado da conduta terapéutica dessas pacientes.
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