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Resumo: Introducdo A Sindrome de Turner (ST) € uma cromossomopatia que atinge o sexo feminino,
caracterizada pela auséncia de um segundo cromossomo sexual, provocando alteracOes fisicas
como pescoco curto e aado, baixa estatura e infantilismo sexual pela presenca de gbnadas
rudimentares. Descrevemos o caso de um recém nascido (RN) com ST, diagnosticado pelo
conjunto de caracteristicas dismorficas com confirmagdo pelo caridtipo. Relato de Caso RN
feminino, nascido de parto cesareo, peso 2870g, Apgar 9/10 com artéria umbilical Unica. Durante
a internacdo foram observados sinais dismorficos como prega epicantica, hipertelorismo
mamario, pequena ponte nasal, baixa implantacdo de cabelo, pescoco aado, hirsutismo, edema
em membro inferior associado a pé em mata-borrdo (figuras 1 e 2). Realizou ultrassonografia de
rins e vias urinarias sem malformagdes, e ecocardiograma sem sinais de cardiopatia congénita.
Teve dta com encaminhamento para geneticista, onde realizou cariétipo que confirmou
monossomia do cromossomo X (45,X), fechando diagnostico de ST. Discussdo Publicada e
descrita em 1938 por Henry Turner, a ST tem uma incidéncia de 1/2500 meninas, é uma
anormalidade cromossdmica sexual que afeta as mulheres, caracterizando-se pela falta completa
ou parcial de um segundo cromossomo sexual, acarretando alteracOes fisicas dismorficas,
alteracOes cardiacas e renais. O padrdo ouro de diagndstico é o cariétipo, sendo que cerca de
metade dos casos tem apenas um cromossomo X (45,X), e 5-10 tém uma duplicacdo
(isocromossomo) de um brago longo de um cromossomo X (46,X,i(Xq)). O restante apresenta
mosaicismo para 45,X, em uma ou mais linhagens celulares. Os distlrbios hormonais também
estdo presentes sendo necessario seguimento com endocrinologia. Conclusdo O diagnostico da
ST muitas vezes é feito tardiamente, durante investigagdo de alteragdes do crescimento e
puberais, porém muitos sinais ja sdo presentes ao nascimento e cabe ao pediatra identifica-los
precocemente.
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