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Resumo

A Sindrome de Turner é uma cromossomopatia
que acomete o sexo feminino, sendo caracterizada pela
auséncia completa ou parcial de um segundo cromosso-
mo sexual, provocando alteracdes fisicas como a baixa
estatura e o infantilismo sexual pela presenca de gona-
das rudimentares. Descrevemos um caso de Sindrome
de Turner, em uma paciente de 18 anos de idade com
queixas de amenorréia primdria e baixa estatura. O di-
agnostico foi feito pelos achados clinicos (citamos a bai-
xa estatura, atraso puberal, implantagcdo baixa de ore-
lhas e cabelos e pescogo alado), exames de imagem e
laboratoriais, sendo confirmado pelo cariétipo. Apés o
diagnéstico, encaminhamos a paciente para investiga-
coes das complicacdes associadas e, posteriormente,
iniciamos a terapia de reposi¢do hormonal. Ressaltamos
a importancia do diagndstico precoce para a realizagdo
de um tratamento adequado.

1. Sindrome de Turner,
2. Baixa estatura;

Descritores:

3. Cromossomopatia.
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Abstract

The Turner’s Syndrome is a chromosomopathy
which affects women, it is distinguished by the par-
tial or complete lack of a second sexual chromoso-
me, leading to physical alterations such as the short
stature and sexual infantilism by the presence of ru-
dimentary gonads. We report a Turner’s Syndrome
case of a 18 year-old patient with complaints of
primary amenorrhea and short stature. The diagno-
sis was performed by the clinical findings (short sta-
ture, pubic retardation, ear disturbances, low hairli-
ne in back and webbed neck are mentioned), image
and laboratorial examination, being confirmed by
karyotype. After the diagnosis, the patient was con-
ducted to investigations and, later, the hormonal re-
placement therapy began. We do emphasize the im-
portance of the early diagnosis for the execution of
a proper treatment.

Keywords: 1. Turner’s Syndrome;
2. Short stature;

3. Chromosomopathy.

Relato de Caso
Paciente de 18 anos de idade, do sexo feminino,
estudante da 6* série do ensino fundamental, previa-
mente higida, procurou o servi¢co de Endocrinologia do
Ambulatério Médico de Especialidades da Universida-
de do Sul de Santa Catarina (AME-UNISUL) com quei-
xas de amenorréia primdria e baixa estatura.

Sua acompanhante relata que, durante a infancia, a
paciente procurou o servico médico para investigacdo
de atraso de crescimento, embora ndo fosse encontrada
nenhuma anormalidade fisica e a apresentacdo do de-
senvolvimento neuropsicomotor fosse normal para a ida-
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de. Relatou também, durante a infancia, o excesso de
peso com acimulo desproporcional de gordura na re-
gido cervical posterior. Alegou telarca aos 16 anos, pu-
barca e axilarca aos 15 anos.

A menarca materna foi aos 17 anos. A altura do pai e
da mae € de 165 centimetros cada.

Ao exame fisico: peso (43 kg); altura (134 cm); IMC
(23,94 kg/m2); PA: 110x60 mmHg; PEG (Potencial Estatu-
ral Genético): 158,5 cm; Cabeca e pescoco: implantagio baixa
dos pavilhdes auriculares e dos cabelos; boca em formato de
“boca de peixe”’; pescoco alado; glandula tire6ide de volume
normal, firme, mével a degluti¢ao, indolor a palpagio e sem
nédulos ou linfonodos palpaveis; Térax: alargado (em “‘escu-
do”), mamilos separados, mamas (M2 pela classificag@o de
Tanner), presenca de manchas café-com-leite, pélos axila-
res presentes e normais para a idade; Abdome/Pelve: acu-
mulo de gordura naregido do abdome, presenga de manchas
café-com-leite, p€los pubianos (P4/P5 pela classificagdo de
Tanner); Membros: presenca de ctibito valgo e quarto meta-
carpo curto. Algumas fotos referentes ao exame fisico de
nossa paciente estdo mostradas na Figura 1.
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Figura 1 - Quarto metacarpo curto (Foto A), cubito
valgo (Foto B), baixa implantacao do cabe-
lo (Foto C) e pescogo alado (Foto C), na
Sindrome de Turner.

Apos esse exame clinico, iniciou-se a investigacdo
de amenorréia primdria e baixa estatura, com a solici-
tacdo de exames hormonais e de imagem. Os resulta-
dos sdo mostrados na Tabela 1.

Tabela 1 - Resultado dos exames laboratoriais e de
imagem, solicitados inicialmente para inves-
tigacdo da Sindrome de Turner.

Exames Laboratoriais
Exames Resultad Referéncia
Fase folicular - 2,5-10,2
Meio do ciclo - 3,4-33,4
Fase luteal - 1,5-9,1
FSH (mUl/mL) 95,8 Contraceptivo oral — 0,0-4,9
Pés-menopausa — 23,0-116,3
Gestantes - <0,3
Pré-pubere - < 0,4
Fase folicular—1,9-12,5
Fase luteal - 0,5-16,9
LH (mUl/mL) 12,6 Pico ovulatério - 8,7-76,3
Menopausa — 15,9-54,0
Contraceptivo oral —0,7-5,6
Gestantes - <1,5
Pré-pubere - <20
Fase folicular - 0,2-160
Fase folicular (D2-D3) - <84
Estradiol 17 k (pg/mL) <20 Pico ovulatdrio + 3dias - 34-400
Fase luteinica — 27-246
Contraceptivo oral - <102
ndo tratada - <30
Glicemia de Jejum (mg/dL) 96 70-100
TSH (mUIl/mL) 2,0 0,42-5,6
Exames de I
Exames Resultad
Ultra-sonografia pélvica Utero hipopldsico (volume = 1,48 cm’)
Ovdrios ndo visualizados
Rx de maos e punho
X sep + 14 anos
(idade ossea)

Fonte: Resultados: Prontudrio Médico da paciente apresentado no caso em questao;
Valor de Referéncia: Laboratério de Andlises Clinicas da UNISUL. Dados de refe-
réncias apenas para o sexo feminino.
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Com os resultados disponiveis, a hipétese diagnds-
tica mais provével para este caso foi a Sindrome de
Turner, e, para a sua confirmagao, solicitamos o cari6-
tipo dessa paciente (resultado na Figura 2).
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Figura 2 - Cariétipo do Relato do caso.

Ap6s o diagndstico confirmado de Sindrome de Tur-
ner, a paciente foi encaminhada ao Cardiologista, ao
Urologista e ao Otorrinolaringologista para investigacio
de possiveis anormalidades relacionadas a essa sindro-
me. Posteriormente, retornou ao Ambulatério de Endo-
crinologia para acompanhamento.

Iniciamos a terapia de reposi¢cdo hormonal com es-
trogé€nio conjugado na dose de 0,625mg ao dia, durante
6 meses, e solicitamos o retorno da paciente para avali-
ar a resposta inicial ao tratamento.

Discussao

A Sindrome de Turner foi descrita pela primeira vez
em 1938'? e define-se por uma anormalidade cromos-
somica sexual que afeta as mulheres, caracterizando-se
pela falta completa ou parcial de um segundo cromosso-
mo sexual, acarretando alteragdes fisicas como linfede-
ma, baixa estatura e disgenesia gonadal.’ Essa sindro-
me aparece em 1 entre 2500 - 3000 nascidos vivos do
sexo feminino.’

A falta de um segundo cromossomo sexual impli-
ca na presencga do fenétipo feminino, baixa estatura,
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infantilismo sexual devido a gdnadas rudimentares,
uma variedade de anormalidades somaticas e mortes
embriondrias.>

Os casos de Turner, quando diagnosticados durante
o pré-natal, apresentam como indicios a hidropsia e o
higroma cistico nucal & ultra-sonografia obstétrica, ni-
veis séricos maternos anormais de gonadotrofina corid-
nica humana, de estriol ndo conjugado e de alfafetopro-
tefna, sendo entdo confirmados pelo resultado anormal
do cariétipo fetal.?

No periodo neonatal, a Sindrome de Turner é diag-
nosticada quando o linfedema congénito e o edema tor-
nam-se evidentes e nota-se a presenca de pescogo ala-
do, baixa implantagdo do cabelo e/ou orelhas, prega nu-
cal evidente, torax em formato de escudo, edema de
maos e pés.!

Segundo a literatura, deve-se suspeitar de Sindrome
de Turner em qualquer recém-nascido do sexo feminino
que apresente edema ou hipoplasia de cAmaras esquer-
das cardiacas ou coarctag¢do da aorta.’

Aproximadamente um terco dos pacientes recebem
o diagnéstico de Sindrome de Turner na infancia, quan-
do se investiga baixa estatura.®* Ao contrario de nossa
paciente, a qual foi diagnosticada apenas na idade adul-
ta, mesmo sendo investigada na infancia.

Durante a adolescéncia, o diagndstico de Sindrome
de Turner deve ser suspeitado em mulheres com baixa
estatura, retardo puberal e amenorréia primaria ou, me-
nos freqiientemente, secundaria.

As manifestacdes clinicas caracteristicas da Sindro-
me de Turner podem ser: fdscies caracteristicas (mi-
crognatia, orelhas proeminentes, com implantagdo baixa
e/ou rodadas, “boca de peixe”, palato ogivédide, ptose
palpebral, hipertelorismo ocular e estrabismo); o térax
geralmente € em formato de escudo, com microtelia,
mamilos invertidos, a aréola apresenta-se distanciada uma
da outra; o pescogo € curto e largo (alado), presente em
20-40% das pacientes; e a implantacdo baixa de cabe-
los em regido posterior.?

Existem alteracdes associadas a Sindrome de Tur-
ner, dentre elas, citam-se: alteragdes cardioldgicas (co-
arctagdo da aorta em 10-20%)?; renais (rim em ferra-
dura e duplicag¢do do sistema coletor em 40%)*; em
maos, como a presenga de edema em regido dorsal
dos dedos e quarto metacarpo curto (50%); esqueléti-
cas, como genu valgus, ctbito valgo e a presencga de
escoliose; presenca de manchas café-com-leite na pele,
tendéncia a formacgdo de queldides e alteracdes un-
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gueais; otorrinoldgicas (otite média recorrente, pela mo-
difica¢do congénita da tuba de Eustdquio', que pode
resultar em perda auditiva); hipertensdo arterial e, ra-
ramente, sangramento gastrointestinal secundério a te-
langectasias intestinais.

No caso apresentado, observamos fécies caracteris-
ticas da Sindrome de Turner, auséncia de desenvolvi-
mento sexual completo e de alteracdes nos aparelhos
urindrio, cardiaco e otorrinolégico.

A partir dessas alteracdes no exame clinico, proce-
dem-se as investigacdes hormonais (dosagens de gona-
dotrofinas e estradiol 17-3) e de imagem (ultra-sonogra-
fia pélvica) e confirma-se o diagndstico da Sindrome de
Turner através da cariotipagem, sendo definitiva na mai-
oria dos casos.’ Aproximadamente metade dos casos
tem apenas um cromossomo X (45,X), e 5-10% tém uma
duplicagdo (isocromossomo) de um brago longo de um
cromossomo X (46,X.,i(Xq)). O restante apresenta mo-
saicismo para 45,X, em uma ou mais linhagens celula-
res, observado também no caso apresentado.

Como foi visto, pacientes com Sindrome de Turner
podem apresentar alteracdes em diversos aparelhos e
sistemas e, assim, fazem-se investigagdes com o intuito
de observar a existéncia de anomalias. Deve ser reali-
zado, nessas pacientes, ecocardiograma, ultra-sonogra-
fia do aparelho urindrio, exames endocrinoldgicos e ava-
liagdo otorrinoldgica, com o intuito de buscar a presenga
de anomalias cardiacas, tais como: presenca de valvulas
adrticas bicuspides (50%) e coarctacdo da aorta (em
menos de 20%)', alteragdes anatdmicas renais, hipoti-
reoidismo (em 10 a 30%), alteracdes no metabolismo da
glicose (intolerancia a glicose ou diabetes mellitus) e
alteragcdes anatomicas do aparelho auditivo, com risco
de otite média e déficit auditivo.

A baixa estatura € o mais comum quadro clinico da
Sindrome de Turner.? Por isso, insistimos que meninas
com baixa estatura associada a outras manifestacoes
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clinicas devem ser investigadas para a possibilidade de
Sindrome de Turner. O hormdnio de crescimento deve
ser iniciado o mais precoce possivel, quando a estatura
da paciente encontra-se abaixo do percentil 5, represen-
tado em curva de crescimento para meninas, 0 que ge-
ralmente ocorre entre 2 e 5 anos de idade.!

O manejo terapéutico, em mulheres com Sindrome
de Turner na adolescéncia e idade adulta, consiste na
terapia de reposicdo hormonal com estrogénio e proges-
terona. A reposicao estrogénica deve ser iniciada gra-
dualmente na adolescéncia, por volta dos 14 anos de
idade?, com o objetivo de prevenir osteoporose e promo-
ver o desenvolvimento dos caracteres sexuais secundd-
rios®. A maioria das mulheres necessita de uma dose
diaria equivalente de 0,625 a 1,25 mg de estrogénio con-
jugado.! Sendo assim, optamos, inicialmente, por essa
medida terapéutica para a nossa paciente, que passou a
utilizar 0,625 mg/dia de estrogénio conjugado e sera re-
avaliada ap6s 6 meses de uso da medicacao.

A progesterona, normalmente, é prescrita apods 1
ano do inicio da terapia estrogé€nica, em esquema cicli-
co ou continuo, com o objetivo de provocar ‘“sangra-
mento menstrual” nas mulheres que desejam e, princi-
palmente, evitar a hiperplasia e o adenocarcinoma de
endométrio.>* Como alternativa ao uso de estrogénio
associado a progesterona, pode-se utilizar os anticon-
cepcionais orais de baixa dosagem para aumentar a
aderéncia ao tratamento.
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