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Resumo: Introdução: A Síndrome de Turner (ST) é caracterizada pela presença de um cromossomo X e 
pela ausência de todo ou parte do segundo cromossomo sexual (X ou Y) Há evidências de que 
mutações na enzima metilenotetrahidrofolato redutase (MTHFR), ligada ao metabolismo do 
ácido fólico, levariam a aberrações cromossômicas devido a fenômenos de hipometilação. 
Descrição do Caso: Neste estudo, relatamos o caso de paciente de 32 anos, portadora de 
Trombofilia hereditária com mutações na enzima MTHFR (genes C677T and A1298C), que era 
portadora de Doença de Caroli e mãe de uma menina com Síndrome de Tuner. Neste trabalho 
tentamos estabelecer e explicar do ponto de vista genético e fisiopatológico, a relação entre a 
trombofilia e a Doença das vias biliares na mãe e a síndrome de Turner na criança. Discussão e 
Conclusões: Estudos prévios já avaliaram a presença de mutações no gene da MTHFR em 
portadoras de Síndrome de Turner e em mães de portadores de Síndrome de Down, verificando 
se essas mutações seriam mais freqüentes nessas pacientes, quando comparadas a uma amostra 
da população geral. No presente relato, observou-se que a mãe, por ser homozigoto mutante 
(mutação A1298C e C677T na MTHFR), representou um fator de risco importante para a 
ocorrência da Síndrome de Turner na criança.
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