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RESUMO

Os cromossomos isodicéntricos sdo as aberragcbes mais comuns do
cromossomo Y humano e geralmente se originam durante a
espermatogénese. Esses cromossomos contém dois centrémeros, o que
pode resultar em instabilidade mitética e consequentemente perda do
cromossomo Y, implicando na presenca de uma linha celular adicional,
normalmente 45,X. O fendtipo é variavel, desde mulheres com sindrome
de Turner a pacientes com ambiguidade sexual e homens com apenas
anormalidades na espermatogénese. Essa variabilidade depende da
estrutura do cromossomo Y dicéntrico e da distribuicdo do mosaicismo nos
oérgdos e sistemas. Ademais, a maioria desses pacientes apresenta baixa
estatura e varios disturbios de desenvolvimento sexual. O objetivo deste
trabalho é relatar caso de paciente com disturbios de desenvolvimento
sexual e portador do cromossomo Y isodicéntrico associado ao fenémeno
raro de 3 linhagens celulares. Trata-se de um estudo descritivo de dados
obtidos a partir do prontudrio, sob TCLE. Paciente masculino, recém-
nascido a termo, com malformacdes geniturindrias como hipospéadia peno-
escrotal, bolsa bifida e criptorquidia bilateral, além de hérnia inguinal
encarcerada. Nesse contexto, ele foi encaminhado para o servico de
genética, onde o exame do cariétipo a partir de sangue periférico revelou
mosaicismo 45,X[17]/46,X,idic(Y)[23]/46,XY[10]. Ou seja, o exame
mostrou a presenca de 3 linhagens celulares: 46,X,idic(Y), presente em
46% das células analisadas; 45,X em 34% e 46,XY em 20%. A partir dos
achados clinicos e laboratoriais, a conduta adotada foi submeter o
paciente a uma cirurgia de herniorrafia inguinal bilateral e orquidopexia
bilateral. A avaliacdo cirdrgica constatou aspecto de sofrimento no
testiculo esquerdo (torcéo testicular); testiculo com aspecto dismorfico,
com epididimo dissociado; corddo espermético espessado, com cisto de
formato tubular e conteldo mucdide. O recém-nascido se encontrava
estdvel no quarto dia pds-operatério. Casos como este em que sdo
constatadas alteragdes estruturais do cromossomo Y sao frequentes na
literatura quando se trata de uma ou duas linhagens celulares. Nosso
caso, apresentou 3 linhagem celulares, sendo considerado um fenémeno
raro. Assim, acreditamos que este trabalho vem a contribuir para a
expansao da literatura, evidenciando uma forma de mosaicismo associada
ao cromossomo Y isodicéntrico raramente descrita. Além disso, o fenétipo
do paciente incluia malformacdes importantes cuja descricdo pode servir
de base para que futuros estudos que possam consolidar um padrao de
causalidade entre o gendtipo e o fendtipo em casos semelhantes.
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