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Introducédo: A Sindrome de Turner (ST) € uma desordem cromossdmica com fendtipo feminino com
uma incidéncia de 1:2.500 mulheres nascidas vivas, estando a sua etiologia associada a monossomia
total ou parcial do cromossomo X, sendo o cariétipo 45, X o determinante da sindrome clinica
classica. O literatura descreve um fen6tipo que inclui baixa estatura, disgenesia gonadal, imaturidade
sexual e anormalidades nas fungdes reprodutiva e cognitiva, estando estas caracteristicas entre os
principais sinais clinicos que podem estar associados a anomalias Osseas, linfaticas e
cardiovasculares. Em consequéncia da grande variedade fenotipica, o diagnéstico clinico nem
sempre é evidente, sendo um dos sinais mais importantes o déficit de crescimento, manifestacao
precoce que deve ser observada para que essas pacientes possam se beneficiar de medidas
profildticas e terapéuticas. Objetivo: Relatar um caso de uma paciente com Sindrome Turner
diagnosticada com 46, X, del (X) (p22), no laboratério Carlos Chagas na cidade de Cuiaba — MT.
Metodologia: Paciente do sexo Feminino 11 anos, com queixa de baixa estatura. Foi solicitado para
o laboratério Carlos chagas o exame de Cariétipo com Bandeamento GTG. O cariétipo foi realizado
em cultura de linfécitos do sangue periférico em meio RPMI sob estimulo mitético de fito-
hemaglutinina. A andlise foi realizada ao microscopio apos a formagdo de bandas GTG para a
identificagcdo de eventual anormalidade estrutural entre os cromossomos homoélogos. Foram
analisadas de cinquenta metafases por até dois avaliadores. Resultado e Discussédo: Foi
encontrada uma delecdo de parte do brago curto do cromossomo X 46, X, del (X)(p22). A baixa
estatura é o principal motivo da consulta e pode estar relacionada com a perda do gene homeobox
(SHOX), que esta localizado no Xp22 e no Ypl1.3. A haploinsuficiéncia do gene SHOX é responsavel
por 2/3 da baixa estatura observada nessas pacientes, porém a insuficiéncia ovariana e outros
aspectos dismorficos sdo causados pela perda de outras regides do cromossomo sexual. O
hipogonadismo também faz parte da sindrome. O uso de horménio do crescimento e de estrogénio
pode auxiliar no crescimento e desenvolvimento puberal. E descrito também aumento na incidéncia
de outras doencas associadas, como otite média, hipertensdo, resisténcia insulinica,
hipercolesterolemia, endocardite e doengas autoimunitarias — hipotireoidismo, doenca celiaca e
vitiligo. Concluséao: O diagndstico precoce € determinante nas condutas terapéuticas, dentre elas, o
uso do hormédnio do crescimento. Além disso, propicia o0 acompanhamento cardiovascular e renal
precoce, quando necessario, em evitar sequelas. O aconselhamento genético € fundamental para
esclarecimento e orientacdo familiar quanto a natureza do processo e o acompanhamento psicolégico
€ importante, ja que auxilia no entendimento da sindrome e nas altera¢des encontradas em relacdo a
fertilidade, sendo a prevencéo ao gonadoblastoma, outro aspecto importante.
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