Amenorreia primaria e sua relacdo com anormalidades cromossdémicas detectadas

por meio do cariétipo

Fundamentacdao teérica/Introducao: A amenorreia primaria (AP) caracteriza-se pela falta
da primeira menstruacéo apos os 16 anos de idade ou pela auséncia de desenvolvimento
dos caracteres sexuais secundarios até os 14 anos. Suas causas sao variaveis e incluem
as anormalidades cromossdmicas (ACs). Objetivos: Avaliar a frequéncia e os tipos de ACs
identificadas por meio do cariétipo entre pacientes com AP. Delineamento e Métodos: O
estudo observacional retrospectivo foi formado de pacientes com diagndstico de AP
avaliadas em um Servigo de Genética Clinica de um hospital terciario de Porto Alegre, em
um periodo de 32 anos. Realizou-se uma revisdo dos prontuarios para a obtencao dos seus
dados clinicos e da avaliacao cariotipica. O cari6tipo por bandas GTG de todas as pacientes
foi realizado no Laboratério de Citogenética do Servico. Este trabalho foi aprovado pelo
Comité de Etica em Pesquisa da Instituicdo (Nimero do CAAE: 69178217.7.0000.5345).
Resultados: A amostra foi composta por 104 pacientes, sendo que suas idades na primeira
avaliacao variaram de 15 a 46 anos (média de 22,8 anos). As ACs foram observadas em
49 pacientes (47,1%). As principais alteracbes foram as constituicdes cromossémicas
associadas a sindrome de Turner (ST) (n=29 - 59,2%), em especial a 45,X (n=14 — 28,6%),
e a 46,XY (n=19 - 38,8%). Trés pacientes (6,1%) apresentavam uma delecdo do brago
longo do cromossomo X [del(Xq)]. Conclusdes/Consideragdes Finais: ACs sé&o
frequentes entre pacientes com AP, sendo que as principais alteracdes observadas
constituem-se naquelas associadas a ST e a constituicdo cromossdémica 46,XY. Chama
atencdo que as pacientes com del(Xq) possuiam como Unica caracteristica clinica a AP
(elas ndo apresentavam, por exemplo, estigmas da ST). Além disso, pacientes com
constituicdo cromossémica 46,XY frequentemente necessitam de gonadectomia profilatica,
devido ao risco de malignizagdo. Isso tudo justifica a realizacdo do cariétipo entre as

pacientes com AP.
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