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SINDROMA DE TURNER DA CRIANCA
AO ADULTO
...Uma Abordagem Multidisciplinar

VeraSANTOS, MénicaMARCAL, DanilaAMARAL, RosaPINA, LurdesLOPES,
GuilherminaFONSECA

RESUM O

O Sindromade Turner € umadas cromossomopatias mais frequentemente encontradas na
préticaclinica Caracteriza-se por um envolvimento multissistémico, condicionando el e-
vada morbilidade, bem como uma mortalidade acrescida em todas as idades. E portanto
fundamental umaabordagem continuaeintegrada, em centrosdereferéncia, com afinali-
dade de melhorar aqualidade de vida e prevenir amortalidade precoce.

Tem havido um crescente interesse da comunidade cientificaem responder a estes objec-
tivos, o que se tem manifestado na publicacéo de orientagdes clinicas.

Esteartigo pretende rever estas orientagdes, dando particular énfase amultidisciplinaridade
no seguimento destas doentes desde aidade do diagnéstico e ao longo da sua vida adulta.

TURNER SYNDROME
From Child toAdult...A Multidisciplinary Approach
Turner syndromeisone of the most frequent chromosome disordersin clinical practice. It
ischaracterized by amultisystemic involvement, responsible for ahigh morbidity and an
increased mortality at all ages. Therefore it is essential that there is a continuous and
integrated approach in reference centers to improve the quality of life and prevent early

mortality.
There has been a growing interest in the scientific community to achieve these goals, V.S, MM, DA, RP, LL.,
with the publication of clinical guidelines. GF.: Unidade de Endocrinolo-

This article intends to review these guidelines, with particular emphasis on amultidis- 92 Pediarica, Area Departa-
mental de Pediatria Médica.

ciplinary care of these patients from the age of diagnosis and throughout their adult life. Hospital Dona Estefania. Lis-
boa
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INTRODUCAO

O Sindromade Turner (ST) constitui umadas altera-
¢Bes cromossdmicas maisfrequentes, com umaincidéncia
aproximadade 1 para 2500 nascimentos de sexo feminino®.
Estima-se que ocorra em aproximadamente 3% dos fetos
femininos, mas dada a el evadataxa de aborto espontaneo
apenas cerca de 1% destes fetos sobrevive até ao termo
dagravidez2.

O ST écausado por monossomiatotal ou parcial deum
cromossoma X, Com ou Sem mosai cismo. Associa-seaum
fendtipo de sexo feminino com disgenesiagonadal ebaixa
estatura® coexistindo, frequentemente, outras alteracdes
anivel cardiovascular, renal, endocrinol 6gico, osteo-arti-
cular, otorrinolaringol égico e estomatol égico, entre ou-
tras. Paraa ém destaelevadamorbilidade, o ST condiciona
também um risco acrescido de mortalidade: cercadetrés
vezes superior ao da populacdo feminina em gera para
todas as idades e causas de morte?.

O envolvimento multissistémico eo risco de complica-
¢es ao longo de toda a vida®, tornam fundamental um
acompanhamento por equipas multidisciplinares, com con-
tinuidade na prestacéo de cuidados?.

Recentemente, tém sido publicadas varias orientagdes
sobre avigilancia de salide nas criangas e mulheres adul -
tas com ST24-6, Todas apontam paraumavigilanciaperio-
dica desde o diagndstico, com envolvimento multidisci-
plinar, deformaaprevenir, identificar etratar precocemen-
te eventuais complicagdes®.

Em Portugal, a prética habitual ndo tem sido uniforme
em todos os centros, dependendo da experiéncia indivi-
dual dos médicos que acompanham estes casos.

O objectivo desteartigo érever as principais comorbili-
dades associadas ao ST e resumir as actuais orientagtes
publicadas por grupos de estudo internacionais, dando
énfase ao acompanhamento multidisciplinar com carécter
essencialmente preventivo e a continuidade na prestacéo
de cuidados na passagem do seguimento das adolescen-
tes em Pediatria para as especialidades de adultos®.

CaracteristicasClinicase Diagnostico

O ST édefinido pelapresencade determinadas carac-
teristicasfisicas associadas, necessariamente, aalteractes
caracteristicas dos cari6tipos, isto €, auséncia total ou
parcia de um dos cromossomas X4

O quadro clinico de ST pode ser bastante variado, des-
deum fendtipo grave com baixaestatura, disgenésiagona
dal, linfedema, cardiopatiaedismorfiafacia atéum fendtipo
mais ligeiro, em que apenas se salienta uma diminuicdo
moderadadaestaturaou falénciaovarica. Geralmente, ocor-
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re atraso no desenvolvimento pubertéario e € frequente a
amenorreia primariaZ. As manifestagdes podem ser frus-
tres e o diagndstico vir a ser suspeitado apenas na puber-
dade ou vida adulta?. O quadro 1 resume as principais
caracteristicas clinicas presentes no ST>.

Quadro 1 — Caracteristicas clinicas mais frequentes do ST

Muito frequentes (> 50%)

- Baixa estatura

- Disgenésia gonadal

- Linfedema das méos e pés

- Unhas hiperconvexas/Displasia ungueal

- AlteragBes da forma ou rotag@o dos pavilhdes auriculares

- Maxilar superior estreito condicionando alteragdes no
posicionamento dos dentes

- Micrognatia

- Baixa inser¢do do cabelo

- Torax largo com mamilos hipoplésicos ou invertidos

- Cubitus valgus

- 42 metacarpicos curtos

- Exostose tibial

- Tendéncia para obesidade

- Otite média recorrente

Frequentes (< 50%)

- Perda de audicéo

- Nevi pigmentados

- Pescogo alargado

- AlteracOes renais

- AlteracOes cardiovasculares
- Hipertensdo

- Hipotiroidismo

- Intolerancia a glicose

- Didlipidémia

Ocasionais (< 5%)

- Escoliose, cifose, lordose

- Osteoporose

- Gonadoblastoma

- Doenca inflamet6ria intestinal
- Neoplasia do célon

- Neuroblastoma

- Artrite reumatéide juvenil

- Doenca hepética

Adaptado de Frias J, Davenport M. Health supervisionfor children
with Turner Syndrome. Pediatrics 2003; 111 (3): 692-702°

Existem alteracBes fenotipicas que nos devem fazer
suspeitar de ST e que variam consoante 0 grupo etério:

» Recém-nascidos/l actentes— edema das m&os ou pés,
pterygium colli, cardiopatia congénita envolvendo cavi-
dades cardiacas esquerdas (coartagdo da aorta, sindrome
do corag&o esquerdo hipoplasico), baixaimplantagdo das
orelhas, baixaimplantac&o dos cabel os, hipoplasiadaman-
dibulg;
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» Criancas — baixa estatura, cubitus valgus, displasia
ungueal, nevi pigmentados multiplos, dismorfiafacial, 4°
metacérpico curto, palato em ogiva, otite média crénica,
niveis aumentados de hormonafolicul o-estimulante (FSH);

» Adolescentes — baixa estatura ou atraso pubertério
de causa n&o esclarecida®.

Nestas situacles estaindicadaarealizacdo de cari6tipo
em sangue periférico. Se estefor normal easuspeitaclini-
ca elevada dever-se-a realizar o cari6tipo noutras linhas
celulares, como fibroblastos? ou estudo a argado por FISH
(fluorescencein situ hybridization)®.

Em termos cariotipicos, aproximadamente 36% das
doentes apresentam monossomia 45,X 3, em 60% existe
mosaicismo45,X com outraslinhas celularescomo 46,X X,
46,XY, 46, X,i (Xq) ou47,XXX. Asrestantes doentes apre-
sentam alteracOes estruturais de um dos cromossomas X
(deleccéo de uma porcéo dos bragos longo ou curto, iso-
cromossoma ou cromossomaem anel)1-3. Geralmente, os
mosai cos associam-se a um fendtipo mais ligeiro mas as
manifestacBes clinicas em cada caso individual n&o séo
previsiveis pelo cariotipo®. Em cerca de 6% dos casos, é
possivel encontrar material genético proveniente do cro-
mossomaY (mosaicismo 45X/46XY )27 edestes, 7 a10%
desenvolvem gonadobl astoma®*8, um tumor raro que sur-
ge quase exclusivamente em gonadas disgenésicas com
mosaicismo Y 2. Por este motivo, recomenda-se a pesquisa
de material Y por estudos de DNA ou FISH em todos os
casos de ST associados a existéncia de fragmentos cro-
mossomicos de origem desconhecida ou a sinais de
virilizagao?46. A gonadectomia profil 4cticaem idade pu-
bertéria est4 indicada nestas jovens que apresentam ma-
terial do cromossoma Y468,

O diagnéstico de ST pode também surgir em cariotipo
colhido por amniocentese ou bidpsiadas vilosidades cori6-
nicas na sequéncia de caracteristicas ecogréficas suspei-
tas (translucéncia danucaaumentada, cardiopatia, altera-
¢cBesrenais, polihidramnios ou oligodmnios erestri¢do do
crescimento intra-uterino), alteracfes do rastreio bioqui-
mico ou idade maternaavancada®. Nestas situagdes, éim-
portante o esclarecimento do casal com o geneticistae o
pediatra para que possam tomar uma decisdo informada
rel ativamente as manifestacdes clinicas, evolucéo e prog-
nostico do ST deformaaequacionar correctamente apos-
sibilidade deinterrupcéo dagravidez 1.

SeguimentoeTratamento M édico

No ST é frequente o envolvimento multissistémico,
nomeadamente endocrinol 6gico, cardiovascular e renal,
entre outros, associando-se a significativa morbilidade e
amortalidade prematura.

Em seguida, descrevemos os principais problemas as-
sociados ao ST, agrupados por érgéos e sistemas, e actu-
ais recomendacdes de grupos de estudo internacionais
paraa prevencdo e identificac&o destas comorbilidades.

Sistema Endocrinolégico

Comojafoai referido, as principais alteracbes endocrino-
I6gicas s@o a baixa estatura e 0 atraso pubertério, com
amenorreia primaria. Contudo, deve-se ainda estar alerta
parao risco aumentado de doencatiroideia, dislipidémiae
DiabetesMeéllitustipo 1 e 2.

A baixa estatura é a caracteristica mais constante no
ST? devendo-se & haploinsuficiéncia do gene pseudo-
autossdmico SHOX (short stature homeobox-containing
gene), que codificaum factor de transcri¢do expresso no
esqueleto em desenvolvimento e cuja mutacdo € respon-
sével pelas ateragdes esquel éticas presentes no ST10,

O crescimento das criangas com ST é caracterizado
por discretarestri¢do do crescimento intra-uterino, cresci-
mento lento durante a infancia e auséncia de aceleracéo
pubertaria. A estaturaalvo familiar raramente éatingida, a
ndo ser em alguns casos de mosaicismo. Na auséncia de
tratamento, a estatura média é de cerca de 143 cm, ultra-
passando raras vezes os 150 cm®.

Apesar de ndo se verificar défice de hormonade cres-
cimento (HC), pensa-se que hajano ST umadiminuiggo da
sensibilidade aos factores de crescimento. O tratamento
com HC em doses supra-fisiol gicas € a base da terapéu-
ticadabaixaestaturae, cercade 80% das crian¢as atingem
aestatura-alvo familiar®. O tratamento com HC deve ser
considerado assim que verifique desacel era¢do do cresci-
mento e o0s riscos e beneficios tenham sido discutidos
com afamilia. A dose recomendada é de 50 pg/Kg/diaeo
seguimento deve ser realizado em consulta de endocrino-
logiapediatricaacadatrés/seis meses. A terapéuticadeve
ser mantida até que se tenha atingido uma estatura satis-
fatéria ou haja ja um potencial de crescimento reduzido
(velocidade de crescimento inferior a2 cm/ano ou idade
Gssea superior a 14 anos)®.

Em Portugal, o tratamento com HC € comparticipado a
100% ap0s avaliacdo dos critérios de indicacao terapéuti-
cae aprovagao pela Comissio Nacional de Normalizagcdo
daHormonade Crescimento.

Tém-se colocado algumas dlvidasrel ativamente a pos-
sibilidade de aumento do risco de diabetes mellitus e de
doenca cardiovascular com aterapéutica com HC. Contu-
do, um estudo recente mostrou que apds 6 meses da sus-
pensdo deste tratamento, a glicemia em jejum era sobre-
ponivel aos niveis pré-tratamento tendo ocorrido remissdo
dainsulinorresisténciainduzidapelaHC. Também o perfil
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lipidico, apds a suspensdo do tratamento, apresentava va-
lores mais cardio-protectores que no grupo controlol0,
Noutro estudo verificou-se que, apds a descontinuacdo da
HC, as doentes ndo apresentavam risco aumentado de
hi pertrofiamiocérdicaou de disfuncdo ventricularll.

O atraso pubertério €, muitas vezes, a manifestacéo
clinica que conduz ao diagnostico de ST. Os ovarios dos
fetos com cariétipo 45,X tém umafaseinicia de normal
diferenciacdo até cerca do 3° més de gestacdo, a que se
sucede uma perda patol 6gica de odcitos, com velocidade
varidvel e que se prolonga durante ainfancia e idade es-
colar levando a auséncia de desenvolvimento pubertério
ou infertilidade®12.

Apenas cerca de 16% das raparigas com ST tém pu-
berdade esponténea, sendo que esta ocorre em 14% das
doentescom monossomiaX eem 32% das com mosaicismo.
Nestes casos, aidade médiade inicio do desenvolvimen-
to pubertério € ligeiramente superior (cercade 8 meses) a
das adolescentes saudaveis!?.

Na auséncia de desenvolvimento pubertério e niveis
aumentados de hormonafolicul o-estimulante (FSH) deve
iniciar-seterapéuticacom estradiol. A decisdo parainiciar
aterapéutica hormonal de substitui¢do deve ter em conta
aidade normal deinicio dapuberdade, o padr&o familiar e
aopinio dadoente e suafamilia®. Actua mente, recomen-
da-seiniciar aterapéuticade substitui cdo com estrogénios
pelos 12-13 anos, idade habitual da puberdade, a fim de
assegurar umaadequada adaptacéo psico-social e um nor-
mal desenvolvimento da massa 6ssezb.

A doseinicial recomendada é de 0,25 mg de estradiol
oral (correspondendo a 6,25 pg diérios de aplicacdo
transdérmica). Dever-se-a aumentar progressivamente a
dose ao longo de 2 anos até a dose de 2-4 mg de estradiol
oral (100-200 g didriosdeaplicagdo transdérmica). A tera
péuticacom progesteronaciclicaé habitualmenteiniciada
apOsamenarcaou apés 2 anos de terapéuticacom estrogé-
nios. Estaterapéuticavisareproduzir apuberdade normal
emaximizar o aumento de volume uterino®.

Esta recomendado manter as doses maximas entre os
15 e 0s 30 anos. Apos essa idade podem administrar-se
doses mais baixas tendo em consideragdo a importancia
dos estrogénios na prevencdo da osteoporose. Apds o0s
50 anos, a eventualidade de se manter terapéutica estro-
génica de substituicdo deve seguir as mesmas recomen-
dacdes que para as restantes mulheres menopéusicasP.

Importa ainda ndo esquecer o aconselhamento relati-
vo as doencas sexual mente transmissiveis*6.

A ocorrénciade gravidez natural estadescritaem 2-5%
das mulheres com ST1613, Egtas gestaces associam-se a
um grande nimero de abortos espontaneos, existindo, tam-
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bém, um risco muito elevado de malformagtes congénitas
ou cromossomopatias (cerca de 50% dos casos)?.

Nas mulheres inférteis é possivel a gravidez através
da doacéo de odcitos e fertilizacdo in vitro eimplantacao
apos preparacdo do endomeétrio com doses elevadas de
estrogénios e progestagénios?5. O sucesso dos tratamen-
tos de gravidez e a taxa de aborto sdo sobreponiveis a
outras causas deinfertilidade®. Namaioriadas mulheres é
necessari o cesariana por incompatibilidade feto-pél vica?d.

A possibilidade do uso de tecido ovérico criopreser-
vado obtido antes da regressdo ovarica na infancia en-
contra-se em investigagdo, parecendo ser umatécnicapro-
missora®13,

Duranteagravidez existerisco acrescido de complica-
¢Oes cardio-vascul ares, nomeadamente dissec¢do adrtica,
implicando umavigilanciacardiol 6gicaparaaém davigi-
lancia obstétricaregular?®.

A intolerénciaaglicoseeaDiabetesMdlitustipo 1 ocor-
rem com maisfrequénciano ST do que napopul agio geral®,
0 gue associado a niveis inapropriados de insulina podera
apontar parauma disfuncéo das céulas B-pancreaticas!4.

Assim, recomenda-se a monitorizagdo anual dos ni-
veis de glicemia em jejum, sobretudo nas raparigas com
excesso de peso, com histériafamiliar de DigbetesMeéllitus
tipo 2 ou estigmas de resisténcia a insulina, tais como
acantose nigricans®.

A dislipidémiaassociadaao ST caracteriza-se por au-
mento significativo dostriglicéridose LDL, aumentoligei-
rodo colesterol total e diminuic¢éo discretadasHDL, bem
como um menor tamanho dasparticulasde LDL o queesta
associado aum perfil mais aterogénico®.

Recomenda-se aavaliacéo anual do perfil lipidico em
jejum® e o tratamento adequado dadislipidémia®,

Sistema Cardiovascular

Asmulheres adultas com TS apresentam umamortali-
dade prematura el evada atribuida sobretudo as malforma-
¢Oes cardiacas, disseccdo da aorta, hipertensdo arterial
(HTA) edoencacoronariaisquémical®.

A prevaléncia de malformagdes cardiovasculares nas
doentes com ST varia entre 20-40%, sendo mais elevada
nos casos de monossomia X°. As mais frequentes sfo a
coartacdo da aorta, a valvula adrtica biclspide ou a asso-
ciagdo dasduas. O coragéo esquerdo hipoplasico também
tem sido descrito como umamalformagao associada, pelo
gue a sua presenca num RN de sexo feminino deve cons-
tituir indicacdo pararealizaco de cari6tipol.

A presenca de pterygium colli esta particularmente
associada a presenca de valvula adrtica bicuspide e coar-
tacdo da aorta’.
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A dissec¢do adrticaocorre em aproximadamente 1,4%
das mulheres com ST numaidade inferior a dapopulagdo
femininaem geral (30,7 vs 68 anos)l’. Oitentaa 90% das
mulheres com ST e dissecgdo adrticatém vévulaadrtica
bictspide ou HTA, factores de risco conhecidos para a
dilatacio da aortal®. No entanto, adisseccio daaortapode
também ocorrer em mulheres com ST e sem nenhum des-
tesfactores derisco. Naverdade, 0 ST parece associar-se
avascul opatia com dilatacéo da aorta e de outras grandes
artérias ndo associada ao défice de estrogéniost®.

Estima-se que 7-17% das criangas e 24-40% das mu-
Iherescom ST venham ater HTAZ. Apesar de ser idiopética
na maioria dos casos, devem excluir-se eventuais causas
cardiol 6gicas ou renais e aHTA deve ser adequadamente
tratada®.

Como se pode constatar, sdo vérias as possivels alte-
ragOes cardiovasculares no ST e, tendo em conta que a
auséncia de alteracfes auscultatdrias ndo permite excluir
cardiopatia, dever-se-arealizar ecocardiografiaatodasas
doentesl®.

O seguimento cardiolgico no ST deve ser iniciado na
alturado diagndstico e todas as doentes devem ser subme-
tidas aexamefisico completo com determinacéo datensdo
arterial (TA) nasquatro extremidades e avaliag&o por car-
diologiapediatrica, com electrocardiografia e ecocardio-
grafiab.

No sentido de monitorizar o didmetro daaortaou iden-
tificar outro tipo de doenca cardiaca esta preconizada a
realizag@o de RM N-cardiaca e da aortaem todas as doen-
tes. Este exame tem muitas vantagens sobre a ecocardio-
grafia, umavez que permite observar atotalidade do arco
aortico, possibilitando a detec¢cdo de dilatacdo da aorta
proximal comparativamente a aorta transversa e descen-
dente?0. A monitorizagéo do didmetro da aorta devera ser
feitapor um cardiol ogistaexperiente, umavez que 0 menor
crescimento somético podera subestimar o diametro adr-
tico. Recomenda-se, portanto, amedic&o do indice adrtico,
isto é arelagdo entre o didmetro daaorta e superficie cor-
poral ou arelacdo entre o didmetro da aorta ascendente e
a aorta descendente??.

A alturadarealizagéo deste exame depende daidentifi-
cacdo prévia(ou ndo) delesdo cardiaca estrutural. Nos ca-
sosem queaavaliagdo cardiolégicaénormal, aRMN cardi-
aca podera ser protelada para quando a crianca ja conse-
guir colaborar no exame sem necessidade de sedac&o®.

Se apdsestainvestigacdo cardiol 6gicando forem encon-
tradas HTA ou cardiopatia, dever-se-4 efectuar reavaliagdo
clinicaeimagiol gicaacada5-10 anos, naaturadatransicao
do seguimento da pediatria paraas especialidades de adul -
tos, antes de possivel gravidez ou se surgir HTAS.

Sefor identificadadoenca cardiovascular, o tratamen-
to e monitorizag@o devem ser determinados pelaCardiologia
Pedi &trica/Cardiol ogia®. N&o esta estabelecido o critério
para intervencdo cirdrgica quando esta presente dilata-
c&o adrtica?l.

Sistema Nefr o-Ur olégico

Cercadeumtercodasdoentescom ST tém maformactes
estruturai sdo rim, nomeadamente malformagfesdo sistema
excretor (20%), rim em ferradura (10%), alteragbesposicionals
dosrins (5%) ou alteragdes davascul arizagso renal>8. Ape-
sar de estes problemas ndo terem, na maioria dos casos,
significado clinico, podem contribuir paraum risco acresci-
do de HTA, hidronefrose ou infecgBes urindrias®.

Assim, recomenda-se a realizag&o de ecografia renal
naaltura do diagndstico paraexclusio destas alteragdes?.

Sistema Osteorticular

Muitas das alteragcdes Gsseas sdo responsaveis pelas
caracteristicas fenotipicas do ST, nomeadamente umara-
z&0 segmento superior/inferior aumentada e hipoplasiadas
vértebras cervicais conferindo o aspecto de pescogo cur-
to. Também afécies caracteristica, com micrognatia, des-
Vio das comissuras pal pebrais parabaixo, palato em ogiva
ebaixainsercdo dos pavilhGes auriculares sdo o resultado
de malformagdes Gsseas. S80 ainda tipicas outras atera-
¢des como o cubitus val gus ou deformidade de Madelung
(desvio externo edorsal do radio, com subluxagao do clbito
distal). Esta Ultima parece dever-se a haploinsuficiéncia
do gene SHOX, pois é também uma caracteristica do
Sindroma de Leri-Weill, em que existe delec¢do isolada
deste gene?.

Cercade 10-20% das raparigas com ST desenvolvem
escoliose?8. A cifose e/ou deformidades vertebrais em
cunha sdo também mais frequentes’.

Verifica-se um aumento de cerca de 25% de risco de
fracturas, associado a traumatismo de impacto médio e
elevado. Estefacto parece estar relacionado com umade-
ficiéncia selectiva do osso cortical, independente do
hipogonadismo. Além disso, na auséncia de terapéutica
hormonal de substitui¢&o pode ocorrer deficiénciade 0sso
trabecular, aumentando o risco de fracturas vertebrais apos
0s 45 anos?.

No sentido de obter uma densidade 6ssea éptima sdo
fundamentais: introducéo atempada de umadose adequa-
dade estrogénios, ingestdo adequadade calcio evitamina
D e prética regular de exercicio fisico com carga™ 22, E
ainda de extremaimportancia a prevencgéo dos acidentes,
com optimizag&o das acuidadesauditivaevisua , exercicios
gue melhorem acoordenac&o motorae evicgdo de despor-

www.actamedicaportuguesa.com


www.actamedicaportuguesa.com

Vera SANTOS et al, Sindroma de Turner da crianga ao adulto ...uma abordagem multidisciplinar, Acta Med Port. 2010; 23(5):873-882

tos de contacto?. Sabe-se ainda que a terapéutica com
HC tem um efeito positivo na densidade mineral dssea?.

Por todos estes motivos, 0 acompanhamento em Orto-
pediaéfundamental. Recomenda-se também arealizacdo
de densitometria 6ssea na altura da transferéncia para os
cuidados médicos do adulto, repetindo-se 0 exame trés a
cinco anosdepois. Se ndo existirem alteragBes significati-
vas pode-se posteriormente realizar adensitometriamais
espagadamente®.

Existe ainda risco aumentado de displasia congénita
daancapelo que estadeve ser cuidadosamente rastreada®.

Sistemalmunitario

Parece existir umabase genética associadaaumamai-
or susceptibilidade para o desenvolvimento de doencgas
auto-imunes!®.

E frequente o aparecimento de anticorpos anti-
tiroideus, o que pode cursar com hipotiroidismo ou, me-
nos frequentemente com hipertiroidismo?14. O hipotiroi-
dismo esté especiamente associado ao subgrupo de do-
entes com isocrocromossoma X g214. A partir dos quatro
anosdeidade, todas as doentes devem realizar determina-
¢&o anual dafuncaotiroideia(TSH e FT4)8.

A doenga celiacatem umaincidéncia de 4-6% nestas
doentes. O rastreio deve também ser iniciado a partir dos
quatro anos, com doseamento de anticorpos |gA antitrans-
glutaminase a cada dois a cinco anosP.

Verifica-se ainda uma prevaléncia aumentada de ou-
tras doengas auto-imunes, como doencga inflamatériain-
testinal ou artrite reumatdide juvenil®.

Alteragdes Otorrinolaringol 6gicas

Osindividuos com ST tém umaelevadaincidénciade
doenca do ouvido médio, com gravidade variavel, desde
episadios recorrentes de otite média ndo complicada até
efusdo crénica recorrente associada a hipoacusia de con-
ducdo, perfuracdo timpanica e colesteatoma?3. Na base
destas alteracBes parece estar a hipoplasia linfética, le-
vando a efusdo linfética persistente e as alteracdes anat6-
micas (braguicefaliae palato em ogiva), que causam hori-
zontalizac8o das trompas de Eustaquio e disfungdo do
palato?3. O tratamento destas situacBes deve ser agressi-
VO uma vez que a hipoacUsia pode ter uma repercussdo
negativa no desenvolvimento da linguagem®.

O ST associa-se ainda uma elevadaincidéncia de sur-
dez neuro-sensorial, habitualmente a partir da segunda e
terceira décadas de vida?23,

Deste modo, as orientagGes internacionais recomen-
dam vigilancia do aparecimento de efusdes do ouvido
meédio até aos sete/oito anos ou até mais tarde em caso
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de histéria de otite média. As raparigas e mulheres sem
historia de hipoacUsia devem efectuar uma avaliacéo
audiologica a cada dois/trés anos. As criangas ou mu-
Iheres com alteracOes devem ser avaliadas de acordo com
a situagao®.

AlteracBesoftalmolgicas

Cerca de um terco das doentes apresenta estrabismo.
Outros problemas frequentemente encontrados sdo a pto-
se palpebral e a ambliopia®. Recomenda-se a avaiagio
oftalmol 6gicaem todas as criangas entre 0s 12-18 meses.

Sistema Gastro-I ntestinal

A doencainflamatériaintestinal (DIl) tem umapreva-
|énciaaumentadanas mulherescom ST (2,6-3%), em espe-
cial nos casos de cari6tipo Xq. Contrariamente a popul a-
¢do geral, adoencade Crohn é duasvezes mais prevalente
do que a colite ulcerosa?.

A idade deinicio dos sintomas € precoce (medianade
idade: 16 anos). A DIl deve ser excluidaem mulherescom
ST ehemorragiaintestinal ou diarreiando explicadas. Por
outro lado, deve suspeitar-se de ST nasraparigas com DI
ebaixaestatura?.

Existe umaelevada preval énciade alteragdes das pro-
vas de funcéo hepéatica no ST26. A elevagio dos valores
das enzimas hepaticas geralmente ndo progride para do-
enca hepética franca®14, contudo, existe evidéncia que a
cirrose hepéticaémaisfrequente nas mulheres com ST14.24,

Rel ativamente a terapéutica de substitui cdo com estro-
génios, os resultados dos estudos ndo sdo conclusivos,
existindo estudos em que esta terapéutica se associa a
aumento das enzimas hepaticas, enquanto que noutros
ocorremel horia®14. A recomendago de Elsheikh et al, com
uso de estrogénios transdérmicos nas mulheres em que
severifiquem enzimas hepéticas aumentadas, afim deevi-
tar o efeito daprimeirametabolizagéo hepética, parece ser
correcta?.

Ortodoncia

Asraparigas com ST tém um desenvol vimento cranio-
facial anormal, associando-se aum maxilar superior geral-
mente estreito condicionando pal ato ogival, mas com man-
dibulalarga e micrognatismo®-4:6, E portanto frequente a
existéncia de maloclusio dentaria. Além disso, o desen-
volvimento dentério pode ser anormal e aerupg¢do daden-
ticdo secundéria precocel-6,

Assim é recomendadaumaavaliagdo dentériaaosdois
anos de idade e ortoddndica aos sete anos. O seguimento
por ortoddncia é particularmente importante quando se
institui aterapéuticacom HC, namedidaem que estapode
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afectar as proporgdes cranio-faciaish®. N&o deve ser es-
guecidaaantibioticoterapiaprofil &cticaantes de procedi-
mentos dentérios nas raparigas com cardiopatia®.

Pele, Anexose Sistema Linfatico

Existe também uma frequéncia aumentada de vérias
situacBes dermatol 6gicas como nevi pigmentados, pso-
riase, alopéciaareata e vitiligo?.

Osnevi pigmentados multipl os af ectam cercade 27%
dasmulherescom ST, maso risco detransformac&o malig-
na ndo se encontra aumentado. A sua remogao SO esta
indicada se estiverem em locais de atrito ou se existir sus-
peitade malignizagio?.

O linfedema é caracteristico do recém-nascido, resol-
vendo espontaneamente. Por vezes, ha recorréncia do
linfedema, sobretudo apds o inicio da terapéutica com
estrogénios ou HC. Na maioria dos casos, consegue-se
um bom controlo apenas com meias compressivas e/ou
diuréticos?.

Desenvolvimento Psicomotor el ntegracdo Psico-Social

A maior parte das doentes com ST apresentam desen-
volvimento motor e cognitivo adequados, cominteligéncia
normal. Nalguns casos (nomeadamente de cariétipo com
cromossomaem anel) pode existir défice cognitivol-24.

Asraparigas com ST geralmente tém resultados mais
baixos nas provas de performance néo verbal que nasde
performance verbal, levando aalgumas dificul dades nas
areas damateméti ca e organi zag&o visuo-espacial. Pare-
ce aindaexistir umamaior frequénciade défice de aten-
cao nestas doentes!:®. Apesar destes problemas, um
numero significativo de mulheres com ST atinge o ensi-
no superior2S.

E frequente que estas jovens tenham algum i solamen-
to social, associado a ansiedade e imaturidade em algu-
mas situagdes sociai sk,

O apoio psicol 6gico deve ser efectuado no sentido de
prevenir estas dificuldades e normalizar o processo de de-
senvolvimento, estruturando planos de reforco da auto-
estima e de prevencao do isolamento social?.

DISCUSSAO

O Sindroma de Turner constitui uma das ateraces
cromossomicas maisfrequentes, com umaincidénciaapro-
ximadade 1 para 2500 nascimentos de sexo feminino, esti-
mando-se que existam, em todo o mundo cercade 1,5 mi-
Ihdes de casos?. Em Portugal, 0s dados reais ndo sio co-
nhecidos, contudo se aplicarmos a incidéncia da doenca
(1:2500) atotalidade dapopul acéo femininaresidente em

Portugal (5 478 768; dados INE 2007) e a actual taxa de
natalidade portuguesa (9, 7% ; dados INE 2007)2° estima-
mos aproximadamente 2000 casos de ST em Portugal e
cerca de 20 novos casos por ano. Apesar disso, e ao con-
trério de outros paises (como aFrancga, por exemplo), ain-
da ndo temos orientacdes sobre a vigilancia de saiide no
ST, adaptadas as caracteristicas do Sistema de Salde Por-
tugués.

O ST é uma entidade heterogénea, cujas manifesta-
¢Oes fenotipicas podem ser inesperadas e muito variadas,
desde um espectro ligeiro aformas graves dadoenca, com
envolvimento cardiaco, renal, endocrinol 6gico e esquel é-
tico, entre outros.

Mesmo nos casos menos graves € importante que o
seguimento sgjarealizado por umaequipamultidisciplinar
gue acompanhe a crianga, a adolescente e a mulher em
todas os aspectos da sua salde fisica e psiquica

E fundamental umaequipamotivada paraa prevencio
e deteccdo precoce de complicagdes, no sentido prevenir
amortalidade prematuraque se associaao ST emelhorar a
qualidade de vida das doentes afectadas.

Com estes objectivos em mente, torna-se de extrema
importancia uma transi ¢do organizada e estruturada para
os cuidados de salde de adultos. Varias das referéncias
bibliogréficas consultadas sdo consensuais narelevancia
deste periodo. Todos os problemas presentes nainfancia
e adolescéncia devem continuar a ser adequadamente se-
guidos e, para além disso, deve manter-se o esforco de
prevenir complicagdes ou anteci par 0 seu diagndstico, per-
mitindo um tratamento atempado. Estatransi¢&o deve ser
realizadano final do crescimento e puberdade, aproxima-
damente aos 18 anos de idade, de forma gradual e por
etapas®®, num periodo de 2 a3 anos®. E fundamental que
ao longo do seguimento a adolescente se prepare pro-
gressivamente para assumir decisdes nos seus cuidados
de satidel.

A necessidade de uma equipamultidiciplinar em que
0s seus elementos estejam familiarizados com as parti-
cularidades de seguimento do ST implicageralmente a
referenciacdo a um centro de cuidados de salde tercia-
rios*.

Estas equipas devem incluir endocrinologia, cardio-
logia, nefrologia, otorrinolaringol ogia, especidistasem fer-
tilidade, cirurgia plastica, estomatologia, técnicos de au-
diologia, psicologia e enfermagem. Devera ainda existir
uma parceria entre os profissionais de salide e grupos de
apoio ao ST4, que neste momento nN&Eo existem No NOSso
pais e que urgecriar.

O quadro 2 resume as orientacBes recomendadas pe-
los principais grupos de trabalho dedicados a este tema.
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Quadro 2 — Seguimento de criancas, adolescentes e mulheres com ST

' Em cada - .
No diagn Consulta Anual AvaliacOes Periddicas
Pediatria Geral
Exame objectivo completo, DPM
X X
e PA
Endocrinologia
Funco tiroideia X X . A pam[ dqs 4 a_nos na ausénecia de sinais clinicos de
disfuncéo tiroideia.
Perfil lipidico X e A partir da adolescéncia.
Glicémia em jejum X X
Gastroenterologia
Funcdo hepatica X X
Ac anti-transglutaminase A X e Acada?2-5 anos
Cardiologia

e A cada5 anos na auséncia de cardiopatia

* Natransicdo para a idade adulta.
Avaliagdo cardiologica X * Previamente & gravidez.

«  Sesurgir HTA.

» Outra periodicidade de acordo com cardiopatia.

» Avdliagdo na pré-puberdade (assim que tolerar exame
RMN cardiaca sem sedacdo).

e Senmpre que se judtificar.

Nefrologia
Ecografia renal X * Sempre que se judtificar; de acordo com patologia.
Otorrinolaringologia
— * Anuadl se otite serosa ou diminuicdo acuidade auditiva.
A R OIRG X . Acada2-3 anos se assintomética.
Ortopedia

Avallagao ortopédica (escoliose, X . Periddica se terapética com HC,
cifose)

» Natransicdo para idade adulta, com repeticéo apds
Densitometria 6ssea 3-5 anos.

» Depois de acordo com alteragdes encontradas.

Oftalmologia
Avaliacdo oftalmoldgica X e Ao0s 12-18 meses.
s o9 (estrabismo)

Estomatologia

. P e Ao0s 7 anos.

Estomatologia/Ortodéncia . Sequimento reguiar.
M edicina Fisica e Reabilitagdo
M edicina fisica/ Terapia fala Quar’@o_ Uizt i liE s O s £ e
ortopédicas.
Psicologia
I ntervencgao psicolégica QUETED FEREssaily (EEPa ey
o p 9 adolescéncia, ...).
www.actamedicaportuguesa.com 880
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CONCLUSAO

Este artigo, com umadescri¢o rel ativamente exausti-
va das vérias &reas implicadas no ST e das suas conse-
guéncias naidade adulta visa alertar as equipas de salde
para aimportancia do seguimento destas doentes ao lon-
go de toda a sua vida, com adopcdo de procedimentos
uniformes e consensuais.
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