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Alteracado cromossdmica em paciente com mosaico
47, XXX e 45,X
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Abstract/Resumo

A estabilidade do numero e da morfologia dos cromossomos em qualquer organismos é fundamental para o seu
desenvolvimento harmonioso. Altera¢cbes numéricas sdo correspondentes a perda ou ao acréscimo de
cromossomos no cariétipo, sendo classificadas como explodias e aneuploidias. A trissomia do cromossomo X
é uma aneuploidia, relacionada com a ndo disjuncdo durante o periodo meiotico, ocorrendo de 1 em 1000
nativivos. Neste caso, as células apresentam dois cromossomos X inativos durante a intérfase, apresentando
dois corpusculos de Barr. Sendo esta, a anormalidade cromossémica feminina mais comum, porém nao
resultante em uma sindrome especifica. A monossomia ocorre quando um dos cromossomos do par ndo esta
presente, formando uma constituicdo com 45 cromossomos. Sendo esta anormalidade relacionada com a
Sindrome de Turner. A ndo disjuncao e a perda cromossémica durante a anafase, sdo mecanismos patogénicos
gue levam a monossomia do cromossomo X. O objetivo deste trabalho foi relatar um caso de uma paciente
com indicacéao clinica para a Sindrome de Turner e caso de mosaicismo. A paciente, do sexo feminino, foi
encaminhada pelo médico assistente ao LaGene (Laboratério de Citogenética Humana e Genética Molecular)
em parceria com o Nucleo de Pesquisas Replicon, com indicacdo de sindrome de Turner e mosaicismo
cromossdmico para a realizacdo do cariétipo. Ap6s a assinatura do Termo de Consentimento Livre e
Esclarecido, o cariotipo foi realizado mediante cultura de Linfdcitos T a curto prazo (48 horas), bandeamento
GTG com 550 bandas e analise das metafases usando o software IKAROS® (Metasystem, German), sendo
analisados um total de 30 células. O resultado da citogenética convencional apresentou um cariétipo de
mosaico com 66% das células analisadas com trissomia do X (47,XXX) e 34 % com monossomia do X (45,X).
Em geral, ndo se pode prever um fen6tipo resultante nessas condi¢des de Mosaicismo.

Keyword/Palavras-chave: Trissomia; Monossomia; Cromossomo sexual

1 Escola de Ciéncias Agrarias e Bioldgicas Pontificia Universidade Catolica de Goias, Goiania, GO, Brasil,
sabrina.sara.ssm@gmail.com

2 Programa de Pés-Graduagdo Mestrado em Genética, Pontificia Universidade Catdlica de Goias, Goiania, GO, Brasil

3 Programa de P6s-Graduagdo em Biotecnologia e Biodiversidade, Rede Centro Oeste de P6s-Graduacéo, Pesquisa e Inovacdo, Campus
Samambaia, Universidade Federal de Goias, Goiania, GO, Brasil

4 Laboratdrio de Citogenética Humana e Genética Molecular, Secretaria de Saude de Goias, Goiania, GO, Brasil

5 Nucleo de Pesquisas Replicon, Pontificia Universidade Catdlica de Goias, Goiania, GO, Brasil

Semina: Ciéncias Bioldgicas e da Saude, Londrina, v. 38, n. 1 - Supl 1, p. 69, maio/jun. 2017



