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Resumo: Introducdo: Este relato descreve um caso raro de sindrome de Turner causada por mosaicismo
47, XXX [18] / 45, X [12]._ x000D_ x000D_ Descricéo do caso: Escolar, feminina, 11 anos e 1
MEés, queixou ser menor que as meninas da mesma idade. Negou comorbidades. Pais n&o
consanguineos. Menarca com 10 anos e meio, ciclo menstruais regulares. Altura: p18%, Peso:
p80%. Ao exame fisico, presenca de: pescogo curto, maos e pés pegquenos, encurtamento do 4°
metacarpo e cubito valgo. Investigacdo diagndstica, mostrou: ecocardiograma normal,
ultrassonografia de abdome com esteatose hepatica grau leve, idade Ossea: 13 anos, TSH: 3,11
mcUl/mL, T4L: 1,17 ng/dL, FSH: 3,78 mUIl/mL, LH: 0,595 muUl/mL, estradiol: 47 pg/mL,
androstenediona 2,35 ng/mL, IGFBP-3: 7,6 mcg/mL, IGF-1: 370 ng/ml, DHEA: 6,1 ng/mL,17-
OHP: 35 ng/dL, Caridtipo inicial: 47, XXX [20]. Foi solicitado novo cariétipo, com andlise de 30
células, evidenciando entdo, mosaicismo 47, XXX [18] / 45, X [12]._ x000D_ x000D_
Comentérios. A sindrome de Turner afeta 1:2500 nascidos vivos do sexo feminino. Baixa
estatura e amenorreia priméria, séo o fendtipo cléssico presente em mais de 90% dos individuos
com monossomia 45, X. O cari6tipo mosaico 45, X/47, XXX éraro (~1,5%) e apresenta fenotipo
mais leve, com menor frequéncia de baixa estatura e maior propensdo a ter puberdade
espontanea, menarca e gravidez. No entanto, o risco de insuficiéncia ovariana prematura é maior.
A paciente descrita nesse relato caso tinha dismorfias caracteristicas da sindrome de Turner,
porém com altura normal para idade e puberdade espontanea. A repeticdo do cariétipo com um
maior nimero de células analisadas foi indispensavel para a correta definicdo diagnostica,
evitando que a paciente fosse erroneamente diagnosticada com a sindrome do Triplo X, cujo
fendtipo inclui alta estatura, menopausa precoce e déficit intelectual.
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