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O Sindroma de Turner é uma das cromossomopatias mais frequentemente encontradas na
prática clínica. Caracteriza-se por um envolvimento multissistémico, condicionando ele-
vada morbilidade, bem como uma mortalidade acrescida em todas as idades. É portanto
fundamental uma abordagem contínua e integrada, em centros de referência, com a finali-
dade de melhorar a qualidade de vida e prevenir a mortalidade precoce.
Tem havido um crescente interesse da comunidade científica em responder a estes objec-
tivos, o que se tem manifestado na publicação de orientações clínicas.
Este artigo pretende rever estas orientações, dando particular ênfase à multidisciplinaridade
no seguimento destas doentes desde a idade do diagnóstico e ao longo da sua vida adulta.

TURNER SYNDROME
From Child to Adult…A Multidisciplinary Approach

Turner syndrome is one of the most frequent chromosome disorders in clinical practice. It
is characterized by a multisystemic involvement, responsible for a high 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,
with the publication of clinical guidelines.
This article intends to review these guidelines, with particular emphasis on a multidis-
ciplinary care of these patients from the age of diagnosis and throughout their adult life.
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INTRODUÇÃO

O Sindroma de Turner (ST) constitui uma das altera-
ções cromossómicas mais frequentes, com uma incidência
aproximada de 1 para 2500 nascimentos de sexo feminino1.
Estima-se que ocorra em aproximadamente 3% dos fetos
femininos, mas dada a elevada taxa de aborto espontâneo
apenas cerca de 1% destes fetos sobrevive até ao termo
da gravidez2.

O ST é causado por monossomia total ou parcial de um
cromossoma X, com ou sem mosaicismo. Associa-se a um
fenótipo de sexo feminino com disgenesia gonadal e baixa
estatura2 coexistindo, frequentemente, outras alterações
a nível cardiovascular, renal, endocrinológico, osteo-arti-
cular, otorrinolaringológico e estomatológico, entre ou-
tras. Para além desta elevada morbilidade, o ST condiciona
também um risco acrescido de mortalidade: cerca de três
vezes superior ao da população feminina em geral para
todas as idades e causas de morte3.

O envolvimento multissistémico e o risco de complica-
ções ao longo de toda a vida4, tornam fundamental um
acompanhamento por equipas multidisciplinares, com con-
tinuidade na prestação de cuidados4.

Recentemente, têm sido publicadas várias orientações
sobre a vigilância de saúde nas crianças e mulheres adul-
tas com ST2,4-6. Todas apontam para uma vigilância perió-
dica desde o diagnóstico, com envolvimento multidisci-
plinar, de forma a prevenir, identificar e tratar precocemen-
te eventuais complicações3.

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

O objectivo deste artigo é rever as principais comorbili-
dades associadas ao ST e resumir as actuais orientações
publicadas por grupos de estudo internacionais, dando
ênfase ao acompanhamento multidisciplinar com carácter
essencialmente preventivo e à continuidade na prestação
de cuidados na passagem do seguimento das adolescen-
tes em Pediatria para as especialidades de adultos4.

Características Clínicas e Diagnóstico
O ST é definido pela presença de determinadas carac-

terísticas físicas associadas, necessariamente, a alterações
características dos cariótipos, isto é, ausência total ou
parcial de um dos cromossomas X4.

O quadro clínico de ST pode ser bastante variado, des-
de um fenótipo grave com baixa estatura, disgenésia gona-
dal, linfedema, cardiopatia e dismorfia facial até um fenótipo
mais ligeiro, em que apenas se salienta uma diminuição
moderada da estatura ou falência ovárica. Geralmente, ocor-

re atraso no desenvolvimento pubertário e é frequente a
amenorreia primária2. As manifestações podem ser frus-
tres e o diagnóstico vir a ser suspeitado apenas na puber-
dade ou vida adulta2. O quadro 1 resume as principais
características clínicas presentes no ST5.

Existem alterações fenotípicas que nos devem fazer
suspeitar de ST e que variam consoante o grupo etário:

• Recém-nascidos/lactentes – edema das mãos ou pés,
pterygium colli, cardiopatia congénita envolvendo cavi-
dades cardíacas esquerdas (coartação da aorta, síndrome
do coração esquerdo hipoplásico), baixa implantação das
orelhas, baixa implantação dos cabelos, hipoplasia da man-
díbula;
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Quadro 1 – Características clínicas mais frequentes do ST

Adaptado de Frias J, Davenport M. Health supervision for children
with Turner Syndrome. Pediatrics 2003; 111 (3): 692-7025
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• Crianças – baixa estatura, cubitus valgus, displasia
ungueal, nevi pigmentados múltiplos, dismorfia facial, 4º
metacárpico curto, palato em ogiva, otite média crónica,
níveis aumentados de hormona folículo-estimulante (FSH);

• Adolescentes – baixa estatura ou atraso pubertário
de causa não esclarecida4.

Nestas situações está indicada a realização de cariótipo
em sangue periférico. Se este for normal e a suspeita clíni-
ca elevada dever-se-á realizar o cariótipo noutras linhas
celulares, como fibroblastos2 ou estudo alargado por FISH
(fluorescence in situ hybridization)1.

Em termos cariotípicos, aproximadamente 36% das
doentes apresentam monossomia 45,X3, em 60% existe
mosaicismo 45,X com outras linhas celulares como 46,XX,
46,XY, 46, X,i (Xq) ou 47,XXX. As restantes doentes apre-
sentam alterações estruturais de um dos cromossomas X
(delecção de uma porção dos braços longo ou curto, iso-
cromossoma ou cromossoma em anel)1,3. Geralmente, os
mosaicos associam-se a um fenótipo mais ligeiro mas as
manifestações clínicas em cada caso individual não são
previsíveis pelo cariótipo5. Em cerca de 6% dos casos, é
possível encontrar material genético proveniente do cro-
mossoma Y (mosaicismo 45X/46XY)2,7 e destes, 7 a 10%
desenvolvem gonadoblastoma4,8, um tumor raro que sur-
ge quase exclusivamente em gónadas disgenésicas com
mosaicismo Y2. Por este motivo, recomenda-se a pesquisa
de material Y por estudos de DNA ou FISH em todos os
casos de ST associados à existência de fragmentos cro-
mossómicos de origem desconhecida ou a sinais de
virilização2,4,6. A gonadectomia profiláctica em idade pu-
bertária está indicada nestas jovens que apresentam ma-
terial do cromossoma Y4,6,8.

O diagnóstico de ST pode também surgir em cariótipo
colhido por amniocentese ou biópsia das vilosidades corió-
nicas na sequência de características ecográficas suspei-
tas (translucência da nuca aumentada, cardiopatia, altera-
ções renais, polihidrâmnios ou oligoâmnios e restrição do
crescimento intra-uterino), alterações do rastreio bioquí-
mico ou idade materna avançada4. Nestas situações, é im-
portante o esclarecimento do casal com o geneticista e o
pediatra para que possam tomar uma decisão informada
relativamente às manifestações clínicas, evolução e prog-
nóstico do ST de forma a equacionar correctamente a pos-
sibilidade de interrupção da gravidez 1.

Seguimento e Tratamento Médico
No ST é frequente o envolvimento multissistémico,

nomeadamente endocrinológico, cardiovascular e renal,
entre outros, associando-se a significativa morbilidade e
a mortalidade prematura.

Em seguida, descrevemos os principais problemas as-
sociados ao ST, agrupados por órgãos e sistemas, e actu-
ais recomendações de grupos de estudo internacionais
para a prevenção e identificação destas comorbilidades.

Sistema Endocrinológico
Como já foi referido, as principais alterações endocrino-

lógicas são a baixa estatura e o atraso pubertário, com
amenorreia primária. Contudo, deve-se ainda estar alerta
para o risco aumentado de doença tiroideia, dislipidémia e
Diabetes Mellitus tipo 1 e 2.

A baixa estatura é a característica mais constante no
ST9 devendo-se à haploinsuficiência do gene pseudo-
autossómico SHOX (short stature homeobox-containing
gene), que codifica um factor de transcrição expresso no
esqueleto em desenvolvimento e cuja mutação é respon-
sável pelas alterações esqueléticas presentes no ST10.

O crescimento das crianças com ST é caracterizado
por discreta restrição do crescimento intra-uterino, cresci-
mento lento durante a infância e ausência de aceleração
pubertária. A estatura alvo familiar raramente é atingida, a
não ser em alguns casos de mosaicismo. Na ausência de
tratamento, a estatura média é de cerca de 143 cm, ultra-
passando raras vezes os 150 cm5.

Apesar de não se verificar défice de hormona de cres-
cimento (HC), pensa-se que haja no ST uma diminuição da
sensibilidade aos factores de crescimento. O tratamento
com HC em doses supra-fisiológicas é a base da terapêu-
tica da baixa estatura e, cerca de 80% das crianças atingem
a estatura-alvo familiar9. O tratamento com HC deve ser
considerado assim que verifique desaceleração do cresci-
mento e os riscos e benefícios tenham sido discutidos
com a família. A dose recomendada é de 50 µg/Kg/dia e o
seguimento deve ser realizado em consulta de endocrino-
logia pediátrica a cada três/seis meses. A terapêutica deve
ser mantida até que se tenha atingido uma estatura satis-
fatória ou haja já um potencial de crescimento reduzido
(velocidade de crescimento inferior a 2 cm/ano ou idade
óssea superior a 14 anos)6.

Em Portugal, o tratamento com HC é comparticipado a
100% após avaliação dos critérios de indicação terapêuti-
ca e aprovação pela Comissão Nacional de Normalização
da Hormona de Crescimento.

Têm-se colocado algumas dúvidas relativamente à pos-
sibilidade de aumento do risco de diabetes mellitus e de
doença cardiovascular com a terapêutica com HC. Contu-
do, um estudo recente mostrou que após 6 meses da sus-
pensão deste tratamento, a glicemia em jejum era sobre-
ponível aos níveis pré-tratamento tendo ocorrido remissão
da insulinorresistência induzida pela HC. Também o perfil
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lipídico, após a suspensão do tratamento, apresentava va-
lores mais cardio-protectores que no grupo controlo10.
Noutro estudo verificou-se que, após a descontinuação da
HC, as doentes não apresentavam risco aumentado de
hipertrofia miocárdica ou de disfunção ventricular11.

O atraso pubertário é, muitas vezes, a manifestação
clínica que conduz ao diagnóstico de ST. Os ovários dos
fetos com cariótipo 45,X têm uma fase inicial de normal
diferenciação até cerca do 3º mês de gestação, a que se
sucede uma perda patológica de oócitos, com velocidade
variável e que se prolonga durante a infância e idade es-
colar levando à ausência de desenvolvimento pubertário
ou infertilidade2,12.

Apenas cerca de 16% das raparigas com ST têm pu-
berdade espontânea, sendo que esta ocorre em 14% das
doentes com monossomia X e em 32% das com mosaicismo.
Nestes casos, a idade média de início do desenvolvimen-
to pubertário é ligeiramente superior (cerca de 8 meses) à
das adolescentes saudáveis12.

Na ausência de desenvolvimento pubertário e níveis
aumentados de hormona folículo-estimulante (FSH) deve
iniciar-se terapêutica com estradiol. A decisão para iniciar
a terapêutica hormonal de substituição deve ter em conta
a idade normal de início da puberdade, o padrão familiar e
a opinião da doente e sua família4. Actualmente, recomen-
da-se iniciar a terapêutica de substituição com estrogénios
pelos 12-13 anos, idade habitual da puberdade, a fim de
assegurar uma adequada adaptação psico-social e um nor-
mal desenvolvimento da massa óssea6.

A dose inicial recomendada é de 0,25 mg de estradiol
oral (correspondendo a 6,25 µg diários de aplicação
transdérmica). Dever-se-á aumentar progressivamente a
dose ao longo de 2 anos até à dose de 2-4 mg de estradiol
oral (100-200 µg diários de aplicação transdérmica). A tera-
pêutica com progesterona cíclica é habitualmente iniciada
após a menarca ou após 2 anos de terapêutica com estrogé-
nios. Esta terapêutica visa reproduzir a puberdade normal
e maximizar o aumento de volume uterino6.

Está recomendado manter as doses máximas entre os
15 e os 30 anos. Após essa idade podem administrar-se
doses mais baixas tendo em consideração a importância
dos estrogénios na prevenção da osteoporose. Após os
50 anos, a eventualidade de se manter terapêutica estro-
génica de substituição deve seguir as mesmas recomen-
dações que para as restantes mulheres menopáusicas6.

Importa ainda não esquecer o aconselhamento relati-
vo às doenças sexualmente transmissíveis4,6.

A ocorrência de gravidez natural está descrita em 2-5%
das mulheres com ST1,6,13. Estas gestações associam-se a
um grande número de abortos espontâneos, existindo, tam-

bém, um risco muito elevado de malformações congénitas
ou cromossomopatias (cerca de 50% dos casos)2.

Nas mulheres inférteis é possível a gravidez através
da doação de oócitos e fertilização in vitro e implantação
após preparação do endométrio com doses elevadas de
estrogénios e progestagénios2,6. O sucesso dos tratamen-
tos de gravidez e a taxa de aborto são sobreponíveis a
outras causas de infertilidade6. Na maioria das mulheres é
necessário cesariana por incompatibilidade feto-pélvica2,6.

A possibilidade do uso de tecido ovárico criopreser-
vado obtido antes da regressão ovárica na infância en-
contra-se em investigação, parecendo ser uma técnica pro-
missora6,13.

Durante a gravidez existe risco acrescido de complica-
ções cardio-vasculares, nomeadamente dissecção aórtica,
implicando uma vigilância cardiológica para além da vigi-
lância obstétrica regular2,6.

A intolerância à glicose e a Diabetes Mellitus tipo 1 ocor-
rem com mais frequência no ST do que na população geral5,
o que associado a níveis inapropriados de insulina poderá
apontar para uma disfunção das células β-pancreáticas14.

Assim, recomenda-se a monitorização anual dos ní-
veis de glicemia em jejum, sobretudo nas raparigas com
excesso de peso, com história familiar de Diabetes Mellitus
tipo 2 ou estigmas de resistência à insulina, tais como
acantose nigricans5.

A dislipidémia associada ao ST caracteriza-se por au-
mento significativo dos triglicéridos e LDL, aumento ligei-
ro do colesterol total e diminuição discreta das HDL, bem
como um menor tamanho das partículas de LDL o que está
associado a um perfil mais aterogénico8.

Recomenda-se a avaliação anual do perfil lipídico em
jejum6 e o tratamento adequado da dislipidémia4.

Sistema Cardiovascular
As mulheres adultas com TS apresentam uma mortali-

dade prematura elevada atribuída sobretudo às malforma-
ções cardíacas, dissecção da aorta, hipertensão arterial
(HTA) e doença coronária isquémica15.

A prevalência de malformações cardiovasculares nas
doentes com ST varia entre 20-40%, sendo mais elevada
nos casos de monossomia X5. As mais frequentes são a
coartação da aorta, a válvula aórtica bicúspide ou a asso-
ciação das duas. O coração esquerdo hipoplásico também
tem sido descrito como uma malformação associada, pelo
que a sua presença num RN de sexo feminino deve cons-
tituir indicação para realização de cariótipo16.

A presença de pterygium colli está particularmente
associada à presença de válvula aórtica bicúspide e coar-
tação da aorta6.
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A dissecção aórtica ocorre em aproximadamente 1,4%
das mulheres com ST numa idade inferior à da população
feminina em geral (30,7 vs 68 anos)17. Oitenta a 90% das
mulheres com ST e dissecção aórtica têm válvula aórtica
bicúspide ou HTA, factores de risco conhecidos para a
dilatação da aorta18. No entanto, a dissecção da aorta pode
também ocorrer em mulheres com ST e sem nenhum des-
tes factores de risco. Na verdade, o ST parece associar-se
a vasculopatia com dilatação da aorta e de outras grandes
artérias não associada ao défice de estrogénios19.

Estima-se que 7-17% das crianças e 24-40% das mu-
lheres com ST venham a ter HTA2. Apesar de ser idiopática
na maioria dos casos, devem excluir-se eventuais causas
cardiológicas ou renais e a HTA deve ser adequadamente
tratada5.

Como se pode constatar, são várias as possíveis alte-
rações cardiovasculares no ST e, tendo em conta que a
ausência de alterações auscultatórias não permite excluir
cardiopatia, dever-se-á realizar ecocardiografia a todas as
doentes16.

O seguimento cardiológico no ST deve ser iniciado na
altura do diagnóstico e todas as doentes devem ser subme-
tidas a exame físico completo com determinação da tensão
arterial (TA) nas quatro extremidades e avaliação por car-
diologia pediátrica, com electrocardiografia e ecocardio-
grafia6.

No sentido de monitorizar o diâmetro da aorta ou iden-
tificar outro tipo de doença cardíaca está preconizada a
realização de RMN-cardíaca e da aorta em todas as doen-
tes. Este exame tem muitas vantagens sobre a ecocardio-
grafia, uma vez que permite observar a totalidade do arco
aórtico, possibilitando a detecção de dilatação da aorta
proximal comparativamente à aorta transversa e descen-
dente20. A monitorização do diâmetro da aorta deverá ser
feita por um cardiologista experiente, uma vez que o menor
crescimento somático poderá subestimar o diâmetro aór-
tico. Recomenda-se, portanto, a medição do índice aórtico,
isto é a relação entre o diâmetro da aorta e superfície cor-
poral ou a relação entre o diâmetro da aorta ascendente e
a aorta descendente21.

A altura da realização deste exame depende da identifi-
cação prévia (ou não) de lesão cardíaca estrutural. Nos ca-
sos em que a avaliação cardiológica é normal, a RMN cardí-
aca poderá ser protelada para quando a criança já conse-
guir colaborar no exame sem necessidade de sedação6.

Se após esta investigação cardiológica não forem encon-
tradas HTA ou cardiopatia, dever-se-á efectuar reavaliação
clínica e imagiológica a cada 5-10 anos, na altura da transição
do seguimento da pediatria para as especialidades de adul-
tos, antes de possível gravidez ou se surgir HTA6.

Se for identificada doença cardiovascular, o tratamen-
to e monitorização devem ser determinados pela Cardiologia
Pediátrica/Cardiologia6. Não está estabelecido o critério
para intervenção cirúrgica quando está presente dilata-
ção aórtica21.

Sistema Nefro-Urológico
Cerca de um terço das doentes com ST têm malformações

estruturais do rim, nomeadamente malformações do sistema
excretor (20%), rim em ferradura (10%), alterações posicionais
dos rins (5%) ou alterações da vascularização renal5,6. Ape-
sar de estes problemas não terem, na maioria dos casos,
significado clínico, podem contribuir para um risco acresci-
do de HTA, hidronefrose ou infecções urinárias5.

Assim, recomenda-se a realização de ecografia renal
na altura do diagnóstico para exclusão destas alterações2.

Sistema Osteorticular
Muitas das alterações ósseas são responsáveis pelas

características fenotípicas do ST, nomeadamente uma ra-
zão segmento superior/inferior aumentada e hipoplasia das
vértebras cervicais conferindo o aspecto de pescoço cur-
to. Também a fácies característica, com micrognatia, des-
vio das comissuras palpebrais para baixo, palato em ogiva
e baixa inserção dos pavilhões auriculares são o resultado
de malformações ósseas. São ainda típicas outras altera-
ções como o cúbitus valgus ou deformidade de Madelung
(desvio externo e dorsal do rádio, com subluxação do cúbito
distal). Esta última parece dever-se a haploinsuficiência
do gene SHOX, pois é também uma característica do
Sindroma de Leri-Weill, em que existe delecção isolada
deste gene2.

Cerca de 10-20% das raparigas com ST desenvolvem
escoliose2,6. A cifose e/ou deformidades vertebrais em
cunha são também mais frequentes6.

Verifica-se um aumento de cerca de 25% de risco de
fracturas, associado a traumatismo de impacto médio e
elevado. Este facto parece estar relacionado com uma de-
ficiência selectiva do osso cortical, independente do
hipogonadismo. Além disso, na ausência de terapêutica
hormonal de substituição pode ocorrer deficiência de osso
trabecular, aumentando o risco de fracturas vertebrais após
os 45 anos22.

No sentido de obter uma densidade óssea óptima são
fundamentais: introdução atempada de uma dose adequa-
da de estrogénios, ingestão adequada de cálcio e vitamina
D e prática regular de exercício físico com carga4, 22. É
ainda de extrema importância a prevenção dos acidentes,
com optimização das acuidades auditiva e visual, exercícios
que melhorem a coordenação motora e evicção de despor-
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tos de contacto22. Sabe-se ainda que a terapêutica com
HC tem um efeito positivo na densidade mineral óssea2.

Por todos estes motivos, o acompanhamento em Orto-
pedia é fundamental. Recomenda-se também a realização
de densitometria óssea na altura da transferência para os
cuidados médicos do adulto, repetindo-se o exame três a
cinco anos depois. Se não existirem alterações significati-
vas pode-se posteriormente realizar a densitometria mais
espaçadamente4.

Existe ainda risco aumentado de displasia congénita
da anca pelo que esta deve ser cuidadosamente rastreada4.

Sistema Imunitário
Parece existir uma base genética associada a uma mai-

or susceptibilidade para o desenvolvimento de doenças
auto-imunes14.

É frequente o aparecimento de anticorpos anti-
tiroideus, o que pode cursar com hipotiroidismo ou, me-
nos frequentemente com hipertiroidismo2,14. O hipotiroi-
dismo está especialmente associado ao subgrupo de do-
entes com isocrocromossoma Xq2,14. A partir dos quatro
anos de idade, todas as doentes devem realizar determina-
ção anual da função tiroideia (TSH e FT4)6.

A doença celíaca tem uma incidência de 4-6% nestas
doentes. O rastreio deve também ser iniciado a partir dos
quatro anos, com doseamento de anticorpos IgA antitrans-
glutaminase a cada dois a cinco anos6.

Verifica-se ainda uma prevalência aumentada de ou-
tras doenças auto-imunes, como doença inflamatória in-
testinal ou artrite reumatóide juvenil5.

Alterações Otorrinolaringológicas
Os indivíduos com ST têm uma elevada incidência de

doença do ouvido médio, com gravidade variável, desde
episódios recorrentes de otite média não complicada até
efusão crónica recorrente associada a hipoacúsia de con-
dução, perfuração timpânica e colesteatoma23. Na base
destas alterações parece estar a hipoplasia linfática, le-
vando a efusão linfática persistente e as alterações anató-
micas (braquicefalia e palato em ogiva), que causam hori-
zontalização das trompas de Eustáquio e disfunção do
palato23. O tratamento destas situações deve ser agressi-
vo uma vez que a hipoacúsia pode ter uma repercussão
negativa no desenvolvimento da linguagem6.

O ST associa-se ainda uma elevada incidência de sur-
dez neuro-sensorial, habitualmente a partir da segunda e
terceira décadas de vida2,23.

Deste modo, as orientações internacionais recomen-
dam vigilância do aparecimento de efusões do ouvido
médio até aos sete/oito anos ou até mais tarde em caso

de história de otite média. As raparigas e mulheres sem
história de hipoacúsia devem efectuar uma avaliação
audiológica a cada dois/três anos. As crianças ou mu-
lheres com alterações devem ser avaliadas de acordo com
a situação6.

Alterações oftalmológicas
Cerca de um terço das doentes apresenta estrabismo.

Outros problemas frequentemente encontrados são a pto-
se palpebral e a ambliopia6. Recomenda-se a avaliação
oftalmológica em todas as crianças entre os 12-18 meses1.

Sistema Gastro-Intestinal
A doença inflamatória intestinal (DII) tem uma preva-

lência aumentada nas mulheres com ST (2,6-3%), em espe-
cial nos casos de cariótipo Xq. Contrariamente à popula-
ção geral, a doença de Crohn é duas vezes mais prevalente
do que a colite ulcerosa2.

A idade de início dos sintomas é precoce (mediana de
idade: 16 anos). A DII deve ser excluída em mulheres com
ST e hemorragia intestinal ou diarreia não explicadas. Por
outro lado, deve suspeitar-se de ST nas raparigas com DII
e baixa estatura2.

Existe uma elevada prevalência de alterações das pro-
vas de função hepática no ST2,6. A elevação dos valores
das enzimas hepáticas geralmente não progride para do-
ença hepática franca6,14, contudo, existe evidência que a
cirrose hepática é mais frequente nas mulheres com ST14,24.

Relativamente à terapêutica de substituição com estro-
génios, os resultados dos estudos não são conclusivos,
existindo estudos em que esta terapêutica se associa a
aumento das enzimas hepáticas, enquanto que noutros
ocorre melhoria2,14. A recomendação de Elsheikh et al, com
uso de estrogénios transdérmicos nas mulheres em que
se verifiquem enzimas hepáticas aumentadas, a fim de evi-
tar o efeito da primeira metabolização hepática, parece ser
correcta2.

Ortodôncia
As raparigas com ST têm um desenvolvimento crânio-

facial anormal, associando-se a um maxilar superior geral-
mente estreito condicionando palato ogival, mas com man-
díbula larga e micrognatismo1,4,6. É portanto frequente a
existência de maloclusão dentária. Além disso, o desen-
volvimento dentário pode ser anormal e a erupção da den-
tição secundária precoce1,6.

Assim é recomendada uma avaliação dentária aos dois
anos de idade e ortodôndica aos sete anos. O seguimento
por ortodôncia é particularmente importante quando se
institui a terapêutica com HC, na medida em que esta pode
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afectar as proporções crânio-faciais1,6. Não deve ser es-
quecida a antibioticoterapia profiláctica antes de procedi-
mentos dentários nas raparigas com cardiopatia6.

Pele, Anexos e Sistema Linfático
Existe também uma frequência aumentada de várias

situações dermatológicas como nevi pigmentados, pso-
ríase, alopécia areata e vitiligo2.

Os nevi pigmentados múltiplos afectam cerca de 27%
das mulheres com ST, mas o risco de transformação malig-
na não se encontra aumentado. A sua remoção só está
indicada se estiverem em locais de atrito ou se existir sus-
peita de malignização2.

O linfedema é característico do recém-nascido, resol-
vendo espontaneamente. Por vezes, há recorrência do
linfedema, sobretudo após o início da terapêutica com
estrogénios ou HC. Na maioria dos casos, consegue-se
um bom controlo apenas com meias compressivas e/ou
diuréticos2.

Desenvolvimento Psicomotor e Integração Psico-Social
A maior parte das doentes com ST apresentam desen-

volvimento motor e cognitivo adequados, com inteligência
normal. Nalguns casos (nomeadamente de cariótipo com
cromossoma em anel) pode existir défice cognitivo1,2,4.

As raparigas com ST geralmente têm resultados mais
baixos nas provas de performance não verbal que nas de
performance verbal, levando a algumas dificuldades nas
áreas da matemática e organização visuo-espacial. Pare-
ce ainda existir uma maior frequência de défice de aten-
ção nestas doentes1,6. Apesar destes problemas, um
número significativo de mulheres com ST atinge o ensi-
no superior2,6.

É frequente que estas jovens tenham algum isolamen-
to social, associado a ansiedade e imaturidade em algu-
mas situações sociais1,4,6.

O apoio psicológico deve ser efectuado no sentido de
prevenir estas dificuldades e normalizar o processo de de-
senvolvimento, estruturando planos de reforço da auto-
estima e de prevenção do isolamento social4.

DISCUSSÃO

O Sindroma de Turner constitui uma das alterações
cromossómicas mais frequentes, com uma incidência apro-
ximada de 1 para 2500 nascimentos de sexo feminino, esti-
mando-se que existam, em todo o mundo cerca de 1,5 mi-
lhões de casos2. Em Portugal, os dados reais não são co-
nhecidos, contudo se aplicarmos a incidência da doença
(1:2500) à totalidade da população feminina residente em

Portugal (5 478 768; dados INE 2007) e à actual taxa de
natalidade portuguesa (9,7‰ ; dados INE 2007)25 estima-
mos aproximadamente 2000 casos de ST em Portugal e
cerca de 20 novos casos por ano. Apesar disso, e ao con-
trário de outros países (como a França, por exemplo), ain-
da não temos orientações sobre a vigilância de saúde no
ST, adaptadas às características do Sistema de Saúde Por-
tuguês.

O ST é uma entidade heterogénea, cujas manifesta-
ções fenotípicas podem ser inesperadas e muito variadas,
desde um espectro ligeiro a formas graves da doença, com
envolvimento cardíaco, renal, endocrinológico e esquelé-
tico, entre outros.

Mesmo nos casos menos graves é importante que o
seguimento seja realizado por uma equipa multidisciplinar
que acompanhe a criança, a adolescente e a mulher em
todas os aspectos da sua saúde física e psíquica.

É fundamental uma equipa motivada para a prevenção
e detecção precoce de complicações, no sentido prevenir
a mortalidade prematura que se associa ao ST e melhorar a
qualidade de vida das doentes afectadas.

Com estes objectivos em mente, torna-se de extrema
importância uma transição organizada e estruturada para
os cuidados de saúde de adultos. Várias das referências
bibliográficas consultadas são consensuais na relevância
deste período. Todos os problemas presentes na infância
e adolescência devem continuar a ser adequadamente se-
guidos e, para além disso, deve manter-se o esforço de
prevenir complicações ou antecipar o seu diagnóstico, per-
mitindo um tratamento atempado. Esta transição deve ser
realizada no final do crescimento e puberdade, aproxima-
damente aos 18 anos de idade, de forma gradual e por
etapas4,6, num período de 2 a 3 anos4. É fundamental que
ao longo do seguimento a adolescente se prepare pro-
gressivamente para assumir decisões nos seus cuidados
de saúde1.

A necessidade de uma equipa multidiciplinar em que
os seus elementos estejam familiarizados com as parti-
cularidades de seguimento do ST implica geralmente a
referenciação a um centro de cuidados de saúde terciá-
rios4.

Estas equipas devem incluir endocrinologia, cardio-
logia, nefrologia, otorrinolaringologia, especialistas em fer-
tilidade, cirurgia plástica, estomatologia, técnicos de au-
diologia, psicologia e enfermagem. Deverá ainda existir
uma parceria entre os profissionais de saúde e grupos de
apoio ao ST4, que neste momento não existem no nosso
país e que urge criar.

O quadro 2 resume as orientações recomendadas pe-
los principais grupos de trabalho dedicados a este tema.
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Quadro 2 – Seguimento de crianças, adolescentes e mulheres com ST
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CONCLUSÃO

Este artigo, com uma descrição relativamente exausti-
va das várias áreas implicadas no ST e das suas conse-
quências na idade adulta visa alertar as equipas de saúde
para a importância do seguimento destas doentes ao lon-
go de toda a sua vida, com adopção de procedimentos
uniformes e consensuais.
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