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Resumo: Introdugdo: A sindrome do duplo Y, é uma anormalidade do cromossomo sexual caracterizada
por um cromossomo Y adicional em individuos do sexo masculino (47,XYY). Sua prevaléncia
estimada € de 98 em 100.000 recém-nascidos, e incidéncia de 0,1. A incidéncia maior entre
homens inférteis. Usualmente ocorre como um erro na segregacdo do cromossomo durante a
espermatogénese e resulta na producdo de um espermatosoide com uma copia extra do
cromossomo Y. Pode ainda ser decorrente da ndo-disuncdo na meiose ou erro mitético pos-
zigético. Objetivo: Descrever um paciente com sindrome do duplo Y. Descricdo do caso:
Diagnostico da sindrome do duplo Y, aos 6 anos e 2 meses, durante investigacéo de alta estatura
e sono com “espasmos musculares em face e extremidades’. Como o menor foi adotado, a
histéria familiar € desconhecida. Investigacdo diagndstica mostrou cariotipo 47, XY'Y. Dosagem
de enzimas hepéticas, funcdo renal, perfil lipidico, glicemia, insuling, &cido Urico, IGF-1, IGFBP-
3, cortisol, T4L, TSH foram normais. Prolactina: 49,8 ng/mL (2,6-16,1). RNM sela turcica foi
normal e 10: 6 anos na IC: 6 anos e 3 meses. Conclusdo: O diagndstico, na maioria das vezes, €
atrasado até a vida adulta. Os pacientes geralmente sdo altos e magros, com fenétipo e funcéo
gonadal normais. A funcdo do sistema nervoso central é geralmente normal, mas casos de
hipotonia, tremores, dificuldade de aprendizado, hiperatividade, atraso na linguagem e autismo
podem ocorrer. O diagnostico desta aneuploidia prové dados importantes para 0 aconselhamento
genético e manejo precoce de pacientes sob investigacdo de fertilidade.
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