7R ol ' V Reunido Brasileira de Citogenética e Citogendmica
Q 5th Brazilian Meeting of Cytogenetics and Cytogenomics
RBC 30 e 31/Maio & 01 e 02/Junho de 2017

Prevaléncia de mosaicismo na sindrome de Turner no estado de
Pernambuco

Pinto, R.N.%; Santos, L.O.%; Barros, J.V.%; Laranjeira, R.S.M.%;
Silva, K.R.%; Silva, R.F.A.%; Bispo, A.V.S.}; Duarte, A.R.%; Aradjo, J.%;
Gomes, B.3; Santos, N.!

Abstract/Resumo

A existéncia de mosaicismo cromossdmico tem sido apontada como um fator determinante para a viabilidade das
pacientes portadoras da Sindrome de Turner (ST), tendo em vista que apenas 1% dos fetos com o cariétipo 45,X sdo
nativivos, pois 99% sdo abortados espontaneamente Diversos casos de mosaicismo cromossdmico tém sido descritos,
com as mais variadas constituicdes celulares associadas a linhagem classica para a ST (45,X). Essa coexisténcia de
linhagens pode resultar na maior parte dos casos no abrandamento dos sintomas que caracterizam a sindrome, sendo
as consequéncias fenotipicas decorrentes do mosaicismo dependentes da proporcao de células alteradas Esse estudo
teve como objetivo determinar a prevaléncia de mosaicismo cromossémico em portadores da Sindrome de Turner e
verificar possiveis associagdes entre os fenotipos e cariotipos dessas pacientes oriundas do Estado de Pernambuco.
Para o desenvolvimento da investigacdo foram coletadas amostras de sangue periférico em pacientes que foram
recrutadas do Servico de Genetica Médica do Instituto Materno Infantil Prof. Fernando Figueira (IMIP) e Servigo de
Endocrinologia Pediatrica do Hospital das Clinicas (HC), entre outubro de 2006 e agosto de 2016. O cultivo de
linfocitos de sangue periférico foi realizado para cada paciente e, posteriormente, um bandeamento G foi utilizado
para identificacdo cromossdmica e deteccdo das alteragcGes encontradas. A analise citogenética detectou cariotipos
compativeis com a ST em 84 pacientes, O cari6tipo 45,X foi observado em 58,3% da amostra, seguido de individuos
portadores de mosaicismo, que representaram 33,3% dos casos. Entre as pacientes portadoras de mosaicismo, 0
cariotipo 46,X,i(Xq)/45,X foi o mais prevalente, representando 16,6% da amostra. Linhagens celulares contendo
cromossomo em anel (46,X,r(X)/45,X) e o cromossomo Y (45,X/46,XY) também foram detectadas. As manifestaces
clinicas mais incidentes nas pacientes com ST foram a baixa estatura e amenorréia priméria, sendo constatado a
ocorréncia de 89,2% e 64,3%, respectivamente, em pacientes com mosaicismo confirmado. Os resultados obtidos
confirmaram a necessidade de investigacdo de mosaicismo cromossémico, para determinar uma relagdo entre a
expressao fenotipica especifica e cada tipo de associagdo de linhagens cromossémicas diferentes. Além disso, a
avaliacdo precisa da constituicdo cromossdmica ird proporcionar as portadoras da ST um diagndstico conclusivo,
prognoéstico adequado e tratamento com terapias especificas.
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