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POR ONDE ANDAM AS MENINAS COM A

SINDROME DE TURNER?
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INTRODUCAO

E uma sindrome genética muito fre-
guente que ocorre em 1 a cada 1.500-
2.500 meninas nascidas vivas.

Ocorre por anomalias no cromossomo
X, que pode estar ausente (cari6tipo
45, X) em todas as células ou em mo-
saicismo com células normais (exem-
plo: cariétipo 45,X-46,XX ou 45,X-
46,XY), ou apresentar-se na forma de
isocromossomo Xg, ou com delecbes
Xp, cromossomo X em anel e outras a-
nomalias estruturais do cromossomo X.

QUANDO SUSPEITAR DESTA SINDROME?

Toda paciente do sexo feminino com
baixa velocidade de crescimento (<
4cm/ano) e/ou crescendo abaixo do
alvo genético calculado: (altura da mae
em centimetros) + (altura do pai em
centimetros - 13) /2, deve ser investi-
gada como possivel sindrome de Tur-
ner. E a presenca de alguns achados fi-
sicos pode ser fortemente sugestiva,
como: pescoco alado, linha posterior de
implanta¢do dos cabelos baixa, implan-
tacdo baixa de orelhas, facies tipica,
palato alto, micrognatia, hipoplasia na-
sal, térax alargado com aumento da
distancia entre os mamilos, linfedema,
encurtamento do quarto metacarpo, cu-
bito valgo, deformidade de Madelung,
unhas hipoplasicas e/ou hiperconve-
xas, multiplos nevos pigmentados.

Em recém-nascidas e lactentes, a sus-
peita deve ser feita na presenca de e-
dema em dorso de méos e/ou pés, ex-
cesso de pele na nuca e anomalias do
lado esquerdo do coracéo.

Ja na adolescéncia a indicacéo é de
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auséncia de sinais puberais em A indugdo puberal em meninas com
maiores de 13 anos e amenorreia insuficiéncia ovariana é usualmente
priméria ou secundaria associada as iniciada entre 11 e 12 anos com baixas
concentragBes elevadas de horménio doses de estrogénios para néo interfe-
foliculo-estimulante (FSH). rir no tratamento com somatropina

E importante ressaltar que algumas

POR QUE E IMPORTANTE TER meninas com a sindrome de Turner a-

O DIAGNOSTICO PRECOCE? presentam uma disgenesia gonadal
s (Jecorrente da presenca de um cro-

mossomo Y em fases muito precoces

E uma sindrome que pode afetar varios da embriogénese. Este fato eleva mui-
6érgaos, e quanto mais precoce o diag- t0 0 risco de haver uma transformacao

néstico melhor a prevencdo e aborda-
gem terapéutica.

Baixa estatura é o achado mais comum
da condicdo, e pacientes ndo tratadas
apresentam alturas médias muito inferi-
ores ao limite da normalidade (136 a
147 cm). Os mecanismos que determi-
nam baixa estatura nas pacientes com
Sindrome de Turner ainda ndo foram
completamente entendidos, visto nao
haver deficiéncia de horménio de cres-
cimento. Provavelmente o que ocorre é
uma falha na resposta a acdo desse
hormoénio combinada com displasia es-
quelética.

O tratamento com somatropina deve
ser iniciado assim que houver evidén-
cias de falha de crescimento, a partir
dos 2 anos de idade, e mantido até a
idade Ossea de 14 anos e/ou a veloci-
dade de crescimento menor de 2cm-
ano.

maligna da gbnada hipoplasica. A pro-
cura citogenética da presenca do cro-
mossomo Y € necessaria, e quando
presente exige a remocdo da gbnada
0 mais precocemente possivel.

Muitas outras complicacBes estao re-
lacionadas a sindrome, como hipotire-
oidismo, problemas visuais, perda au-
ditiva e malformagdes renais e cardia-
cas.

Dificuldades escolares também podem
ocorrer, mesmo que a Inteligéncia seja
normal. Dificuldades mateméticas e
problemas visoespaciais sdo comuns.

QUAL O PAPEL DO PEDIATRA?

- Suspeitar desta sindrome em toda
menina com baixa velocidade de cres-
cimento (< 4cm/ano) e/ou crescendo a-
baixo do alvo genético calculado;

A disgenesia gonadal resulta em insufi- - Solicitar o exame de cariétipo de san-
ciéncia ovariana prematura na maioria gue com banda G;

das pacientes, manifestada por desen- - Solicitar avaliacdo do médico geneti-
volvimento puberal nulo ou incompleto, cista sempre que houver davida diante
auséncia de desenvolvimento mamario, do resultado do cariétipo. Meninas com
amenorréia (a maioria das pacientes resultado de cariétipo 45,X ou 45,X-
tém amenorréia primaria, mas algumas 46,XY necessitam realizar o exame es-
tém menarca e, em seguida, amenor- pecifico de pesquisa do cromossomo
réia secundaria) e infertilidade. Y:
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- Encaminhar a paciente para acompa-
nhamento endocrinoldgico, devido ao
manejo da estatura, do hipogonadismo
e demais possiveis complicacdes en-
docrinolégicas;

- Solicitar Ecocardiograma para descar-
tar coartacdo de aorta ou outra malfor-
macao cardiaca;

- Solicitar Ultrassonografia de aparelho
urindrio para descartar rins em ferradu-
ras, agenesia renal ou hipoplasia bila-
teral;

- Solicitar avaliagdo audiométrica para
descartar perdas auditivas;

- Solicitar avaliagéo oftalmolégica.

E COMO O PEDIATRA PODE
MONITORAR A CRIANCA?

O Protocolo Clinico de Diretrizes Tera-
péuticas da Sindrome de Turner, do Mi-
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nistério da Saude de 2018 pode ser util
para o pediatra com algumas instru-
cOes:

- Puericultura regular;

- Audiometria a cada 3 a 5 anos;

- Avaliacdo de escoliose/cifose anual-
mente  durante a infancia e
adolescéncia;

- Avaliacdo oftdlmica anual;

- Teste da doenca celiaca a cada 2-5
anos, ou antes, se houver sintomas;

- Testes da funcéo tireoidiana e intole-
rancia a glicose no diagnoéstico e,
depois disso, a cada ano;

- Atentar para doencas autoimunes as-
sociadas: vitiligo, psoriase, deficiéncia
de vitamina B12;

- Avaliagdo de 25 hidroxivitamina D a
cada 2-3 anos;

- Durante uso de somatropina ou estré-
genos e progestagenos, com endocri-
nologista pediatrico, no minimo a cada

6 meses.

Diagnéstico precoce e intervencdes ou
acompanhamentos bem realizados pro-
movem adequada qualidade de vida as
meninas com a Sindrome de Turner.
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