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Resumo- Objetivo é relatar um caso clinico de Sindrome de Turner (ST) do tipo Isocromia,
apresentando etiologia e alguns sinais clinicos desse distlrbio cromossémico, como também o
diagndstico e o tratamento. Como fontes de dados utilizou-se revisédo bibliogréafica feita no Scientific
Electronic Library Online (SciELO) e no PubMed, sem limite de periodo, com o termo subsequente:
Sindrome de Turner e também revisdo de prontuario médico. J& na sintese dos dados confirmou-se
que a paciente possui Sindrome de Turner (ST) através do exame cari6tipo com banda G. Com o0s
dados foi possivel relacionar a ST com a baixa estatura, anomalias cardiacas, autoimunidade e
densidade mineral dssea. Portanto, concluiu-se que o relato presente possibilitou a discussdo de
ocorréncias clinicas, mecanismos de diagnostico, além das técnicas terapéuticas para a ST.

Palavras-chave: Sindrome de Turner; Mosaicismo; Isocromia; Monossomia; Mutacdo
Cromossoémica.

Area do Conhecimento: Ciéncias da Salde.
1 INTRODUCAO:

A sindrome de Turner (ST) € uma sindrome genética, caracterizada por sinais clinicos como
baixa estatura e dimorfismos caracteristicos, ocasionada pela monossomia do cromossomo X,
podendo ocorrer com cariétipos: 45, X; 45, X /46, XX (mosaicismo com monossomia do cromossomo
X); 45, X/46, XY (mosaicismo com ou sem delecdo parcial do cromossomo Y). Também podem
ocorrer por alteracBes estruturais de parte de um dos cromossomos sexuais, seja X ou Y. Os
nameros de incidéncia permeiam em aproximadamente 1: 2.130 nativivos do sexo feminino (Nielsen
et al, 1991).

As anormalidades tipicas da sindrome de Turner incluem baixa estatura, disgenesia gonadal,
pescoco alado, linha posterior de implantacdo dos cabelos baixa, facies tipica, térax alargado com
aumento da distancia entre os mamilos, linfedema, cubito valgo, tireoidite autoimune com ou sem
hipotireoidismo, anormalidades renais, cardiovasculares e auditivas, além de deficiéncia cognitiva em
algumas atividades, embora a inteligéncia média seja considerada normal (Ministério da Saude,
PORTARIA N° 223, DE 10 DE MAIO DE 2010)

Diante do exposto, analisa-se os sinais clinicos, como peculiaridades fisicas e metabdlicas. A
queixa de baixa estatura, associa-se a um crescimento linear tardio desde o nascimento. O atraso
pubere com a escassez do estirdo de crescimento atenua negativamente ainda mais a estatura final.
Transcorre hipogonadismo primario, determinando em limitado ou nulo desenvolvimento mamario e
associado a amenorreia primaria.
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Em pacientes com ST, alguns fatos podem ser habituais, possibilitando a apresentacédo de
déficits nas funcBes verbais e sociais, organizacdo visual-espacial, cognicdo social, tarefas de
resolucdo de problemas nao verbais, como exemplo: equacdes matematicas e transtornos de déficit
de atencao. Skuse et al. (1994), relataram a exposi¢do das portadores da sindrome supracitada a
probleméaticas sociais, envolvendo o ambito biopsicossocial na limitacdo e Optica de outrem sob
estas. Estudos realizados por McCauley et al. (2001) corroboraram ao fato das pacientes com tal
sindrome encontrarem-se com maior risco de apresentarem comportamentos demasiadamente
agressivos, com baixa autoestima, retraimento e afins, devido as suas particularidades que culminam
em complexo de inferioridade e também viséo distorcida pela sociedade. Com o intuito de relatar as
caracteristicas da ST, do tipo isocromia, além de um diagnéstico e tratamento.

2 METODOLOGIA:

Esse presente estudo relata o caso de uma paciente do sexo feminino, que é acompanhada
em uma clinica particular, sendo diagnosticada com Sindrome de Turner. Trata-se de um estudo de
caso, com abordagem qualitativa e descritiva do tipo basica.

3 RESULTADO E DISCUSSAO:
3.1 RESULTADO

Paciente, 8 anos, sexo feminino, acompanhada por neurologista devido a uma hiperatividade
e retardo intelectual, fazendo o uso da droga cloridato de metilfenidato. Com o quadro de
hipoevolutismo, foi encaminhada ao endocrinologista. No decorrer do acompanhamento levantou-se a
hip6tese de doenca genética.

A primeira consulta foi realizada no dia 21 de julho de 2008, no exame fisico, possuia peso
(19.000g); altura (107cm); IMC (16,6 kg/m? ) sendo esses compativeis com uma crianca de 5 anos e
5 meses, hipodesenvolvimento pondoestatural, pele ressacada e tireoide topica e normopalpével.
Dentre as caracteristicas fisicas apresentadas, estdo: baixa estatura com aparéncia quadrada, térax
em escudo, hipertelorismo alado, cubitus valgo, cabeca ulnar proeminente com aparente subluxagéo
do punho (deformidade de Madelung). Também foi constatado que o pai tinha altura (162 cm) e peso
(59.000 g), enquanto a mae com altura (160,0 cm), peso (55.000 g) e menarca aos 14 anos.

Mae relatou histoéria fisioldgica normal e parto vaginal sem intercorréncias. Nasceu com: peso
(2.8009); altura (46 cm); IMC (13,2 kg/m?), sendo o peso o esperado e a altura abaixo do normal,
apresentando hipoevolutismo na primeira infancia. Com atraso psicomotor, andou com 1 ano e 6
meses, contudo, falou na idade habitual. Aos 6 anos comecou a estudar e aos 8 anos ainda estava
no pré-maternal. Além disso, houve queixa de perda de apetite.

No exame clinico apresentou TSH, T4 livre e T3 total normal, portanto a paciente ndo
apresentou nenhuma alteracéo relacionada com hipotireoidismo; lipidograma normal; glicemia jejunal
(69 mg/dL) normal; sem diabetes. No ambito familiar, a avé paterna e tia materna possuiam
tireopatia. Foi solicitado exames, como 0 megateste (teste de avaliagdo da hipoéfise) e cariétipo com
banda G.

No dia 03 de dezembro de 2008, a paciente retornou ao consultério, com o resultado de
alguns exames, sendo que o megateste, cariétipo com banda G e IGF 1 ndo foram realizados. Dentre
os obtidos, apresentou: glicemia jejunal 70 mg/dL; ions calcio 8,8 mg/dL (sendo o padrdo de 8,8-11
mg/dL); ions fosforo 4,5 mg/dL (2,5-5,5 mg/dL); IGFBPs3 (insulin-like growth fator binding protein-3) 4,0
ug/mL (1,6-6,5 ug/mL); raio X de idade éssea ndo era compativel com a idade; peso (19.500 g) e
altura (108,5 cm) demonstrando velocidade de crescimento anormal. Foi prescrito minerais,
suplementacdo de B12 (cobalamina) e solicitado novamente os exames ndo realizados.

A terceira consulta, ocorreu no dia 05 de junho de 2009, tendo a paciente 9 anos de idade,
com altura (111,0 cm) , peso ( 20.500 g) e IMC (16,6 kg/m?) relatando melhora de apetite devido ao
acompanhamento com nutricionista do PSF, sendo que essa solicitou exame de GH com resultado de
0,05 ng/mL (inferior ou igual a 8, ng/mL). Dentre os exames ressolicitados, o caritipo com banda G
ndo foi realizado, enquanto nos exames periodicos, a porcentagem de ions ferro foi 90 mg/dL
(considerado dentro dos padrbes normais) e IGF1 162,0 ug/mL (74-388 ug/mL). Foi mantida a
medicacgéo prescrita na consulta anterior.

No dia 22 de setembro de 2009, a paciente retornou ao consultério com peso (20.500 g) e
altura (111,0 cm). Ha 1 més, ela comegou o processo de leitura e letramento e alimentava-se bem.
Foi executado e entregue o exame do cariétipo com banda G: com numero de células analisadas =
30; resolucdo = 400-450 bandas; cariétipo = 46, X, i (X) (q10) (figura 1), sendo que em todas as
células analisadas foi visualizado um isocromossomo do braco longo do cromossomo X, sendo
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detectado sindrome de turner. Os principais resultados dos avancos clinicos nas quatros consultas ,
relacionados ao peso, altura , IMC, e curva de crescimento, estao sintetizados na tabela 1.

E importante ressaltar que entre as consultas comparou-se as velocidades de crescimento da
paciente, que em primeira analise teve o resultado de 4,06 cm/ano, enquanto a segunda observacao
obteve 4,96 cm/ano., Portanto concluiu-se que, o IGF1 é compativel com a curva de crescimento,
demonstrando que suas dosagens em amplo desenvolvimento, relatam que n&do ha deficiéncia do
horm6énio GH, devido a compatibilidade com sua idade 6ssea. Conforme retratado na anamnese
clinica.

Tabela 1 — Acompanhamento da paciente com Sindrome de Turner nas quatro consultas,
relacionando peso, altura, IMC e velocidade de crescimento durante o periodo de
acompanhamento clinico.

DADOS
CONSULTA Peso Altura IMC Veloc@ade de
(kg) (cm) (kg/m? Crescimento Datas
(cm/ano)
(A) Primeira Consulta 19,0 107 16,6 21/07/2008
(B) Segunda Consulta 19,5 108,5 16,6 4,06 03/12/2008
(C) Terceira Consulta 20,5 111,0 16,6 4,96 05/07/2009
(D) Quarta Consulta 20,5 111,0 16,6 0 22/07/2009
(E) Resultados 21,6 122 14,23 5
Esperados(OMS) a a a a
31,2 133 20,18 6
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Figura 1- cariétipo com bandeamento G da paciente de Sindrome de Turner com
caribtipo 46, X, i (X) (q10).
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Fonte: Laborat6rio Hermes Pardini

O tratamento proposto foi de terapia hormonal e medicacdo para controlar os sintomas de
maneira adequada, sendo que na suplementa¢do hormonal foi utilizado o horménio do crescimento
(GH) que é indicado para meninas com ST com altura abaixo do percentil 5 para idade, com doses de
50 mcg/kg/dia e monitorando os niveis de IGF-1 durante o tratamento que ocorre até que a idade
Ossea supere 13,5 a 14 e o crescimento reduza para menos de 2,5 cm/ano. Contudo, em casos mais
graves de crescimento é indicado complementar o uso de GH com uma das possiveis alternativas:
oxandrolona, estrogénio e progesterona. A oxandrolona, por exemplo, é utilizada quando usada
juntamente ao GH proporciona melhora na estatura final do paciente, uma vez que induz a puberdade
tardia, ja que a menarca pode ser atrasada até os 14 anos, proporcionando a manutencdo da
abertura das placas de crescimento 6sseo por mais tempo.

3.2 DISCUSSAO DE CASO

A pesquisa apresentada € um artigo de relato de caso, com estudos da contribuicdo das
mutacdes da ST, na etiologia e na resposta ao tratamento. Como as remanescentes alteracdes
genéticas, a ST, tem consequéncia de uma méa-formagdo cromossémica, ou seja, 0s portadores da
anomalia possuem caracteristicas genotipica e fenotipicamente diferentes. Neste caso especifico, a
sindrome de Turner aparece, na maioria das vezes, devido a uma nao-disjungdo cromossdmica
durante a formacéo do espermatozoide, com isso o conjunto cromossémico mais frequente nos seus
portadores sdo: 45X (existe a falta de um outro cromossomo X). Além da possibilidade do
mosaicismo no cromossomo X; 45, X/46, XY (mosaicismo com ou sem delecdo parcial do
cromossomo Y). Também podem ocorrer por alteragdes estruturais de parte de um dos cromossomos
sexuais, seja X ou Y(Jung et al, 2010)

No caso em questéo, a paciente apresentou alguns sintomas comuns da sindrome, apesar de
ndo apresentar outros. A suspeita da sindrome ocorre em meninas com altera¢des caracteristicas ao
exame fisico , e durante a investigacdo de quadros de baixa estatura ou de infertilidade.
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Os sintomas da sindrome desenvolvidos na paciente foram: A queixa de baixa estatura, que é
apresentada em 97% dos casos e associa-se a um crescimento linear atrasado desde o nascimento.
O atraso puberal com a falta do estirdo de crescimento piora ainda mais a estatura final. Também
ocorreu insuficiéncia ovariana e hipogonadismo primario, o que acarretou em pouco ou nenhum
desenvolvimento mamario associado a amenorreia primaria. Em casos mais leves (geralmente
associados a mosaicismo), pode ocorrer puberdade normal ou atrasada, com amenorreia secundaria;
alguns casos podem manter a menstruagdo, inclusive com relatos de gravidez sem assisténcia
médica. Ademais, apesar da inteligéncia geralmente ser normal na sindrome de Turner, a paciente
apresentou déficits nas fungbes verbais e sociais, organizacdo visual-espacial, cognigdo social,
tarefas de resolucdo de problemas ndo verbais (exemplo: matematica) e transtorno de déficit de
atencao (Marqui, 2018).

Algumas alteraces presentes da Sindrome de Turner, ndo foram apresentadas pela paciente,
dentre elas estdo as doencas cardiovasculares, uma das causas que mais favorecem para a
mortalidade de individuos com ST. Anormalidades na valvula adrtica (principalmente véalvula adrtica
bicuspide), defeitos do arco adrtico, coarctacdo da aorta, defeitos septais atriais e/ou ventriculares,
anormalidades do sistema venoso, anormalidades de veias pulmonares, anormalidades de artérias
coronérias; hipertensdo arterial sistémica; vasculopatia com aumento no risco de doenca coronariana;
anormalidades de conducao elétrica. Podem ocorrer também alterac6es renais como malformactes
no sistema coletor, anomalias posicionais, obstru¢cdes da jungcdo ureteropélvica e alteragbes no
sistema renovascular. Outrossim ,sdo comuns , alteracBes oftalmolégicas bem como miopia,
hipermetropia, estrabismo, ambliopia, epicanto, ptose, hipertelorismo, ceratocone, glaucoma,
catarata, alteracdes vasculares retinianas, descolamento de retina. Ilgualmente, sdo comuns doencgas
autoimunes apresentando risco aumentado para tireoidite de Hashimoto, hipotireoidismo, doenca
celiaca e doenca inflamatéria intestinal.

Outras alteracbes também comuns sdo osteoporose, perda auditiva, sindrome metabdlica,
diabetes mellitus. Sobre as descricbes da ST, a osteoporose tem sido referida como uma
caracteristica a essa patologia correspondente a deficiéncia de estrogénio decorrente a faléncia
ovariana, similar as mulheres pés-menopausadas, e/ou a uma falha éssea intrinseca, semelhante as
outras anormalidades ésseas achadas nessa situacéo, ligadas a displasia esquelética. Além da perda
auditiva, como as alteragBes especificas audiolégicas (I6bulo proeminente, otite média e perda
auditiva do tipo neurossensorial).( Shaw et al, 2005).

Entretanto, os sintomas acima, mesmo que ndo apresentados atualmente, ainda podem se
desenvolver ao longo da vida da portadora e por isso 0 acompanhamento médico com especialistas é
indispenséavel para diagnosticar e iniciar, de forma mais rapida, o tratamento de qualquer alteragdo
gue venha acontecer.

4 CONCLUSAO:

O presente artigo abordou uma tematica do histérico da sindrome e suas prevaléncias,
sintomas clinicos, métodos de diagnosticos e estratégias de tratamento dos sintomas, sendo os dois
ultimos, fatores indispenséveis para a diagnose precoce, que € essencial para diminuir e controlar os
impactos da doencga ao individuo acometido.
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