Associa¢do de Sindrome de Down e Sindrome de Turner: {
Um relato de caso

Danielli Rondam da Silva'?; Bruna Venhold Picolo'? Jodo Pedro Paz Takeuchi'? Ana Kalise Béttcher, Milene Carvalho Merola’;
Rafaela Coelho Pires'; Mayra Teles'?; Rafaella Mergener'?; Thainah de Carvalho Moraes'; Bibiana Mello de Oliveira'? Paulo
Ricardo Gazzola Zen'??

1- Laboratério de Citogenética, Universidade Federal de Ciéncias da Satide de Porto Alegre, Porto Alegre, Brasil

2- Servigo de Genética Médica, Irmandade da Santa Casa de Misericérdia de Porto Alegre, Porto Alegre, Brasil

3- PPG Patologia, Universidade Federal de Ciéncias da Satide de Porto Alegre, Porto Alegre, Brasil

danielli.rondamo1 @gmail.com

Introducgao:

A sindrome de Turner, condicdo genética que afeta exclusivamente mulheres, é caracterizada pela monossomia
completa ou parcial do cromossomo sexual X. J& a sindrome de Down, de maior prevaléncia, resulta da trissomia
do cromossomo 21. A associacdo entre aneuploidias sexuais e trissomia 21 é incomum e geralmente identificada
em casos de mosaicismo (Ryu et al., 2012); entretanto, o presente caso se mostra ainda mais atipico por ndo
apresentar mosaicismo.

Relato de caso

Universidade Federal de Ciéncias da satide
de porto Alegre

Pré-natal

Recém-nascida do sexo feminino,
com um més de vida, primogénita
de casal ndo consanguineo com pai
higido, 38 anos, e mée de 30 anos
com diagnéstico de diabetes
mellitus gestacional. A
ultrassonografia mostra um retardo
de crescimento intrauterino e
cardiopatia congénita.

Avaliagdo genética
neonatal

Fronte ampla, fendas
palpebrais obliquas para
cima, base nasal achatada,
filtro labial longo, orelhas
de implantagdo  baixa,
pescogo curto com pregas
cutaneas cervicais
redundantes, diastase dos
retos abdominais.

Investigacao
familiar

Cariétipo materno com
resultado de 46,Xt(X;4)
(p21.3;934) translocagdo
reciproca balanceada
entre o cromossomo X e
0 cromossomo 4, como
apresentado nas Figuras
3e4.

Cariétipo de Cardiopatia et o
liquido amniético congénita complicagdes  pés-
47,X,del(X)(p22.3p11.2)+21 PEELDES da
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compativel com sindrome de
Down associada a sindrome de
Turner, como apresentado nas
Figuras1e 2.
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Figura 1: Registro de caritipo com  Figura 2: Registro de cromossomo.
resultado 47,X del(X) X normal, alterado e ideograma
(p22.3p11.2)+21 com pontos de quebra

A descricdo deste caso é relevante pela
complexidade clinica e citogenética decorrente da
associacdo das sindromes identificadas. A ocorréncia
simultdnea dessas condi¢des reflete mecanismos
genéticos intrincados e demanda atengdo
diferenciada tanto no processo diagnéstico quanto
no manejo clinico. O cariétipo 47Xdel(X)
(p22;3p11.2),+21 revelou dois eventos
cromossdmicos independentes, diferindo da maioria
dos relatos j& publicados, nos quais predomina o
mosaicismo.

Do ponto de vista clinico, a paciente apresenta
caracteristicas fenotipicas compativeis com ambas as
sindromes. A deteccdo pré-natal por meio de
amniocentese foi fundamental para o diagndstico
precoce e possibilitou o planejamento de um
acompanhamento multidisciplinar ~ desde o
nascimento. O seguimento continuo em genética
médica mostra-se indispensavel, assim como a
atuagdo de uma equipe multiprofissional. Ressalta-se
ainda a relevancia da investigacdo genética familiar
associada ao aconselhamento genético.

Comunicagdo interatrial
(ostium secundum)
associada a defeito do septo
atrioventricular completo.

cardiopatia
complexa, paciente
evoluiu a 6bito.
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Figura 3: Registro de cromossomo X
normal, alterado e ideograma com
pontos de quebra

Conclusao

Este relato evidencia a raridade e a complexidade da
associacdo entre sindrome de Down e sindrome de
Turner em uma mesma paciente, ressaltando a
relevancia do diagnéstico citogenético para elucidar
casos incomuns. A deteccdo pré-natal por meio da
amniocentese possibilitou a confirmacdo diagnéstica
precoce e o planejamento de condutas clinicas
adequadas desde o nascimento.

A presenca de dois eventos cromossémicos distintos
reforca a importancia de se considerar mecanismos
genéticos diversos, além de destacar a necessidade
de investigacdo familiar, especialmente em situagées
de alterag¢@es estruturais herdadas.

O acompanhamento continuo em genética médica,
aliado a atuacdo de uma equipe multiprofissional,
mostra-se essencial para o manejo integral da
paciente. Este caso contribui para a literatura ao
ampliar o conhecimento sobre apresentagdes
clinicas complexas e reforca a relevancia do
aconselhamento genético no suporte as familias.

Figura 4: Registro de cromossomo
4normal, alterado e ideograma
com pontos de quebra
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