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Resumen: Se presenta el caso de una paciente de 11 afios, en la que se detecta talla
baja sin ningun otro hallazgo patoldgico de interés. Se realizaron pruebas para
descartar otras enfermedades: enfermedad celiaca, trastornos tiroideos entre otras y
finalmente se realizé un cariotipo en sangre periférica y génadas, asi como el perfil
endocrinolégico. El resultado histopatoldgico de las génadas (15 metafases: 12
tuvieron un cariotipo 45X0 y 3 tuvieron un cariotipo 46XY; el FISH de 63 metafases
fueron 24 con un cariotipo 45X0 y 39 con un cariotipo 46XY) fue fundamental para
establecer el diagndstico de Mosaicismo Turner 45X0/XY. Se indicd terapia con
hormona de crecimiento humana.
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