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Resumo: Introducdo: A Sindrome de Turner (ST) é caracterizada pela presenca de um cromossomo X

associada a perdatotal ou parcial do segundo cromossomo sexual em pacientes do sexo feminino,
sem atipia genital e com caracteristicas clinicas tipicas dessa sindrome. As pacientes com ST
podem apresentar diferentes caridtipos associados ou ndo a duas ou mais linhagens celulares
(mosaico). Dentre eles, estdo caribtipos contendo cromossomos marcadores, nos quais néo foi
possivel identificar a sua origem. Descricdo do caso: paciente do sexo feminino, 3 anos,
encaminhada da endocrinologia pelo diagnéstico clinico de ST, devido a tendéncia a baixa
estatura e dismorfias, e exame citogenético evidenciando marcador (46,X+mar[30]). A probanda
é filha de pais jovens, ndo-consanguineos, com historico de aumento da translucéncia nucal em
US obstétrico do 1° trimestre. Nasceu de parto cesérea a termo (395d), com Pn=2515g (z=-1,88)
e C=47cm (z=-1,28). Aos 3 anos, apresentava tendéncia a baixa estatura (E: 88 cm (-2>z<0)) e
exame dismorfoldgico com: orelhas rodadas posteriormente, baixa implantacéo capilar posterior
e em tridente, pescoco curto, com sobra de pele, e pectus excavatum inferior, sem atipia de
genitdlia. Dessa forma, foi solicitado exame citogendmico para a definicdo do cromossomo
marcador, que identificou um rearranjo complexo do cromossomo Y. Discussdo: Por meio do
exame citogenético, identificou-se a delecdo do gene SHOXY, relevante para o crescimento e
maturacdo 0ssea, e a presenca do gene TSPY. A auséncia do gene SHOXY € percebida em
alguns individuos com estatura reduzida, como é o caso da paciente em questéo, que apresenta
tendéncia paratal. Além disso, a presenca de sequéncias do cromossomo Y em casos de ST eleva
0 risco de desenvolvimento de tumores gonadais, como gonadoblastoma e disgerminoma. Nesse
caso, em que a paciente apresentava o0 gene TSPY, a gonadectomia profilatica precoce é uma
excelente dternativa, a fim de evitar maiores prejuizos no seguimento clinico presente.
Conclusdo: A ST pode apresentar uma diversidade de ateragdes no cariétipo, que podem levar a
alteragdes clinicas distintas. Nesse sentido, o diagndstico citogendmico precoce, associado ao
tratamento adequado, pode ser essencial para um bom progndéstico desses pacientes, inclusive na
prevencao de neoplasias malignas.
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