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TRÊS LINHAGENS CITOGENÉTICAS INVESTIGADAS COM A TÉCNICA DE FISH EM PACIENTE SRY POSITIVO E 
ESTÍGMAS DE SÍNDROME DE ULLRICH-TURNER. Trombetta GB , Faller MS , Vasques FR , Dalpiaz D , Arruda LCF , 
Bottini S , Sanseverino MTV , Chula F , Riegel M , Maluf SW . Serviço de Genética . HCPA. 
A síndrome de Ullrich-Turner caracteriza-se, principalmente, pelo cariótipo 45,X ou monossomia X e as principais 
características clínicas são baixa estatura, amenorréia primária, ausência de desenvolvimento de seios, ausência ou 
quantidade mínima de pêlos pubianos e axilares, cúbito valgo e pescoço alado. Descrevemos a paciente D.S.S., filha de um 
casal não consangüíneo, gestação sem intercorrências, parto cesáreo por apresentação pélvica, peso de nascimento: 2100g. 
Encaminhada para avaliação genética por retardo mental, baixa estatura, atraso puberal. O desenvolvimento 
neuropsicomotor foi normal no primeiro ano de vida. Aos 4 anos, a mãe começou a observar episódios de movimentos 
oculares e perda de contato com ambiente, realizou investigação neurológica que evidenciou paroxismos ao 
eletroencefalograma, iniciando com anticonsulvsivantes. Apresentou dificuldade escolar não conseguindo ser alfabetizada. 
Com 11 anos, teve diagnostico de Diabete tipo I. Menarca com 15 anos após uso de hormônios. A investigação cardiológica 
é normal. A ecografia pélvica mostrou útero e gônadas pouco desenvolvidas.O cariótipo com bandas G demonstrou a 
presença de 3 linhagens citogenéticas, com cariótipo 45,X[23]/46,X,+mar[11]/46,XY[6]. A análise com hibridização in situ 
por fluorescência (FISH), utilizando-se as sondas CEPX, CEPY e SRY, confirmou que a linhagem celular XY era constituída de 
um cromossomo Y com SRY presente e que o cromossomo marcador tinha origem de cromossomo X, região centromérica. 
Os pais do paciente apresentaram cariótipo normal. Indivíduos com cariótipo 45,X/46,XY podem ter genitália feminina 
normal ou apresentar algum grau de masculinização variando de clitiromegalia, passando por genitália ambígua, até 
fenótipo masculino hipospádico e criptorquidia. Segundo Schinzel (2001), não existe uma clara correlação entre a proporção 
de células que contém o cromossomo Y e o grau de masculinização. Reindollar et al. (1987) descreveram gêmeos 
monozigóticos de sexos diferenetes, um do sexo masculino e o outro do sexo feminino com características da síndrome de 
Ullrich-Turner, devido a diferentes proporções das 2 linhagens celulares em diferentes tecidos.  
 
DETECÇÃO DE ADRENOMIELONEUROPATIA E ADRENOLEUCODISTROFIA CEREBRAL INFANTIL EM PACIENTES 
BRASILEIROS. Vargas CR , Coelho DM , Barschak AG , Sitta A , Ferreira GC , Deon M , Fitarelli D , Chiochetta M , Caldas R 
, Roth F , Jardim L , Giugliani R , Wajner M . Serviço de Genética Médica . HCPA. 
Adrenoleucodistrofia é uma desordem hereditária recessiva ligada ao cromossomo X (X-ALD), fenotipicamente heterogênea, 
caracterizada por progressiva desmielinização do sistema nervoso central e insuficiência adrenocortical. Seis formas clínicas 
foram descritas para X-ALD: forma cerebral infantil (cALD), adrenomieloneuropatia (AMN), forma cerebral juvenil, forma 
cerebral adulta, forma assintomática e forma olivo-ponto-cerebelar. O diagnóstico da X-ALD é feito pela dosagem dos ácidos 
graxos de cadeia muito longa (AGCML) em plasma pelo método da cromatografia gasosa (CG) em coluna capilar. Foram 
investigados no período de janeiro de 1999 a julho de 2004, 743 indivíduos oriundos de diferentes estados do Brasil com 
suspeita clínica de X-ALD. Destes, foram diagnosticados 70 casos de X-ALD, perfazendo 9,4% do total investigado, tendo os 
pacientes idade entre 4 e 53 anos. Dentre os pacientes, identificou-se 51 (72,9%) casos de cALD, 9 (12,8%) casos de AMN 
e 10 (14,3%) casos de pacientes assintomáticos. Insuficiência adrenal, leucodistrofia e fraqueza muscular foram os sintomas 
mais frequentes. A investigação familiar da X-ALD permite identificar precocemente indivíduos assintomáticos, os quais são 
os pacientes que sabidamente melhor respondem ao tratamento com Óleo de Lorenzo, uma vez que esta terapêutica 
retarda o aparecimento dos sintomas neurológicos nestes pacientes. Desta forma, enfatiza-se a importância da detecção de 
altos níveis séricos de AGCML em familiares de indivíduos afetados por X-ALD.Apoio: FAPERGS, CNPq, PROPESQ/UFRGS, 
FIPE/HCPA. 
 
RELATO DE CASO: GÊMEOS CONJUGADOS. Kronbauer CL , Zoratto GG , Bolson PB , Alberton DL , Franzon NS , Leite 
JCL . Serviço de Genética Médica . HCPA. Programa de Monitoramento de Defeitos Congênitos - ECLAMCRecém-nascidos 
(RNs) do sexo feminino, nascidas em 24/07/2004, no Hospital de Clínicas de Porto Alegre, com idade gestacional de 32 
semanas e 3 dias, gemelares conjugadas de forma xifonfalópagas. Trata-se da primeira gestação de um casal não 
consangüíneo, sem antecedentes familiares. A mãe, de 32 anos, realizou quatro consultas pré-natais, com exames de rotina 
normais e primeira ecografia (01/05/04) evidenciando gestação gemelar. A segunda ecografia, realizada na última semana 
pré-parto, demonstrou a malformação. No terceiro trimestre da gestação, a mãe fez uso de amoxicilina e brometo de N-
butilescopolamina.Ao nascimento, as RNs pesaram em conjunto 3500g (~1750g cada), mediram 38 e 40 cm, ambas com 
perímetro cefálico de 28,5 cm. Obtiveram apgar de 6/9, necessitando aspiração e oxigênio inalatório. RN I apresenta fissura 
labial incompleta anterior. Realizou-se ecografia abdominal que evidenciou fígado único, dois rins em cada recém-nascido, 
não visualizou-se pâncreas, baço e vesícula biliar. A ecocardiografia realizada mostrou coração único, com um átrio e três 
ventrículos, apresentando comunicação inter-ventricular, provável circulação funcional única, veia cava inferior única e 
dificuldade de visualização de vasos da base. A angiografia realizada demonstrou ventrículo direito com comunicação 
interventricular ampla e um ventrículo esquerdo; apresenta coartação, estenose valvar e subvalvar aórtica, além de estenose 
subpulmonar e uma artéria pulmonar saindo do ventrículo esquerdo; as circulações são interligadas e dependentes do 
ventrículo direito único, não presente na RN II; o átrio é único e há somente uma veia cava inferior; não houve identificação 
do ducto arterioso. Diante dos resultados dos exames, foi descartada a possibilidade de correção cirúrgica. As RNs evoluíram 
a óbito no 18° dia de vida.Esse é o terceiro caso de gêmeos conjugados do Programa de Monitoramento de Defeitos 
Congênitos (PMDC) do HCPA, tendo uma taxa de incidência de 0,30/ 10.000 nascimentos (senso anual: 1982-2002). 
Gêmeos conjugados são exemplos de gestações gemelares incompletas e ocorrem em 1% das gestações gemelares 
monozigóticas. Ocorre, predominantemente, nos primeiros 15 a 17 dias de divisão do blastocisto. A forma mais comum é a 
junção pelo tórax. Como nas gestações monozigótica, em geral, há uma maior incidência de malformações precoces em 
gêmeos, ocorrendo em 10 a 20% dos casos.  
 


