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A Vanda, pouco depois de nascer, ficou com uma difi culdade respiratéria muito
intensa. Foi transferida, de urgéncia, para um Serv ico de Pediatria de um
Hospital do Porto e, pouco depois, o diagnéstico es tava feito: coarctacdo da
aorta, ou seja um afunilamento da artéria aorta, pr 6ximo da saida desta do
coracdo. Foi operada, logo de seguida. Com sucesso.

Mas os pediatras, a partir de outros sinais fisicos , COmo o0 pescoco alargado,

pediram um cariotipo e a suspeita de sindrome de Tu rner foi confirmada (em

linguagem simples, € uma doencga que ocorre nas rapa  rigas e que corresponde a

falta total ou parcial de um dos dois cromossomas X gue este género deve
apresentar). A Vanda teve sempre uma baixa estatura . Na creche, era a mais
pequena da sala.

O desenvolvimento foi sempre muito bom, com excepca 0 da coordenacgédo
motora e da percepc¢ao visual, areas onde demonstrav  a algumas dificuldades.
Quando entrou para a escola, ndo teve problemas na leitura. Mas dava muitos
erros ortogréficos; e nas contas ndo conseguia evol uir. Consultaram um
Pediatra do Desenvolvimento, |4 em Santa Maria da F  eira, que diagnosticou uma
Disortografia e uma Discalculia. Este especialista pediu uma avaliagdo psico-
pedagbgica e, com base neste instrumento, desenhou um programa de
intervencdo muito ambicioso. Os resultados foram ex celentes.

Hoje, aos 16 anos, a Vanda tem uma altura de 140 ce ntimetros. E muito boa em
matematica e corrige a mée nas contas do supermerca  do, que é contabilista de
profissao...

Em 1922, Rossle descreveu, pela primeira vez, a associagdo entre baixa
estatura e alteracbes do desenvolvimento ovarico, em criangcas do sexo
feminino.

Ja em 1938, Turner, por sua vez, descreveu sete casos de mulheres em que se
observava a associacdo entre baixa estatura, infantilizacdo sexual, alteracdes
do pescogco (pescoco alargado e com pregas cutaneas excessivas) e
alteracbes a nivel dos membros superiores (cubitus valgus- alteracdo do
angulo normal do cotovelo, com deslocacdo do antebraco para fora). A este
sindrome (conjunto de sinais e sintomas) foi dado o nome de Sindrome de
Turner, tendo a sua origem cromossomica sido descoberta em 1959.

As células humanas normais possuem 46 cromossomas (estruturas onde esta
armazenada a informacg&o genética e que sdo transmitidas pelos pais, na altura
da fecundacé&o), sendo metade de origem materna e os restantes de origem
paterna. 44 destes cromossomas sdo designados autossomas e 0s restantes
dois sdo designados cromossomas sexuais, ja que sao estes 0s responsaveis
pela determinacdo do sexo de cada indviduo. Os cromossomas sexuais foram
descobertos em 1891 por Henking, um citologista aleméo, e sdo designados
cromossoma X e cromossoma Y. A presenca de dois cromossomas X (um de
origem materna e outro de origem paterna) determina o sexo feminino (46,XX)
e a presenca de um cromossoma X (origem materna) e de um cromossoma Y
(origem paterna) determina o sexo masculino (46,XY).
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Mas a verdade é que nem todas as mulheres tém uma constituicdo, em termos
de cromossomas sexuais, XX, nem todos os homens uma constituicao
cromossOmica XY. E isto acontece devido a erros que ocorrem ao nivel da
formacédo das células sexuais maternas (6vulo) e paternas (espermatozéide),
antes da fecundacdo, ou devido a erros que ocorrem ap6s a fecundacéo, ja
depois da formacao do ovo.

A Sindrome de Turner € uma patologia com origem em alteracdes a nivel dos
cromossomas sexuais e pode ser caracterizado:

* pela presenca de apenas um cromossoma sexual (cromossoma X) em todas
as células (45,X0)- 50 % dos casos

* pela presenca de apenas um cromossoma X em algumas células, possuindo
as restantes dois cromossomas X, que podem ser normais ou andémalos
(mosaico 45,X0/46,XX)

* pela presenca de apenas um cromossoma X em algumas células, possuindo
as restantes dois cromossomas , sendo um deles X e o outro Y (mosaico
45,X0/46,XY).

(A existéncia de células com diferentes composicdes, em termos
cromossomicos, no mesmo individuo, denomina-se mosaicismo.)

Na Sindrome de Turner, as formas mosaico sao habitualmente menos graves e
apresentam manifestacdes mais frustes.

A frequéncia da sindrome de Turner é de cerca de um caso em cada 2.000
raparigas nascidas. No entanto, estima-se que a sua frequéncia, na altura da
concepcao, seja de 3%. Isto acontece porque cerca de 99% das concepcles
com esta patologia terminam em aborto espontaneo e, de forma global, pode
mesmo dizer-se que 5 a 10 % dos abortos espontaneos sao devidos a
Sindrome de Turner.

Em termos de manifestacdes clinicas, a sindrome de Turner, caracteriza-se,
essencialmente, por:

- Baixa estatura. Comum a todas as raparigas com sindrome de Turner.
Habitualmente, durante os 3 primeiros anos de vida, a velocidade de
crescimento € normal (embora no limite inferior da normalidade), e a partir
dessa idade o crescimento comeca a desacelerar, resultando em baixa
estatura significativa (a altura média da mulher adulta com sindrome de Turner
ronda os 1,43m).

- Alteracdes do desenvolvimento ovarico e da maturacéo sexual- O ovario fetal
normal contém cerca de sete milhdes de évulos (1), mas estes comecam a
diminuir rapidamente, a partir do 5° més de gestacdo. Assim, na altura do
nascimento, s6 existem 3 milhdes de 6vulos; na altura da menarca (primeira
menstruacao), existem apenas 400.000 e ap0s a menopausa permanecem
cerca de 10.000 o6wvulos. Na sindrome de Turner, a auséncia de um dos
cromossomas X faz com que todo este processo seja muito acelerado e a
verdade é que, por volta dos dois anos, as raparigas praticamente ja néo tém
ovulos. Assim, as raparigas com Sindrome de Turner sdo, na grande maioria
dos casos, estéreis, ndo tém menstruacdes e nao apresentam desenvolvimento
mamario, bem como dos genitais externos e dos genitais internos
(infantilizac&do sexual). Isto porque, como foi dito anteriormente, 0s seus ovarios
sdo hipofuncionantes, ndo contendo células germinais (6vulos) e néo
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produzindo as hormonas necessarias para a maturacdo sexual e para o
desenvolvimento pubertario.

- Alteracdes do desenvolvimento psicomotor- Inteligéncia dentro dos limites da
normalidade, mas, habitualmente, com a capacidade de realizacdo abaixo das
capacidades verbais (ou seja, discrepancia entre a cognhi¢cdo nao verbal e a
cognicdo verbal). Podem existir, igualmente, problemas de coordenacéo
motora e da capacidade de definicao visuo-espacial (Que se podem traduzir por
dificuldades na escrita e na orientacdo espacial).

- AlteragBes dos vasos linfaticos- Que podem condicionar edema ("inchago")
das maos e dos pés, na altura do nascimento, e apés inicio de terapéutica com
hormona do crescimento e hormonas esteroides.

- Alteracdes do torax- Habitualmente, as raparigas tém um térax alargado, e
mamilos pequenos, muito afastados entre si.

- Alteragbes dos pavilhdes auriculares e da face- PavilhGes auriculares
proeminentes, maxilar inferior pequeno e palato alto, em ogiva.

- Alteragbes do pescogo- Pescoco alargado, com pregas cutdneas e com
implantacdo baixa do cabelo.

- Alteracbes das extremidades e do esqueleto- Cubitus valgus (alteracdo do
angulo entre o braco e o antebraco, com desvio do antebraco para fora),
encurtamento do 4° metacarpo (maos) e do 4° metatarso (pés).

- Alteracdes da pele e das unhas- Nevus ("sinais") hiperpigmentados, excesso
de pele ao nivel do pescoco, tendéncia para a formacdo de cicatrizes
hipertréficas (queldides) e unhas estreitas e curvas.

- Alteracdes renais- Rim em ferradura e alteracbes do aparelho excretor
urinario.

- Alteracdes cardiacas- Defeitos valvulares, coarctacao (estreitamento) da aorta
e hipertenséao arterial (na idade adulta), de causa desconhecida.

- Alteracbes do sistema nervoso central- Surdez neurossensorial.

Ocorrem, ainda, outras alteragdes, embora menos frequentes.
O tratamento da sindrome de Turner visa, por um lado, aumentar a estatura
final destas criancas, e, por outro, promover a sua maturacao sexual.

O primeiro intento € conseguido com recurso a administracdo de hormona de
crescimento, associada ou ndo a esteréides anabolizantes (sendo a utlizacéo
destes ultimos muito controversa). A utilizacdo atempada desta terapéutica
permite atingir alturas finais que rondam os 1,50m.

A maturagdo sexual, nomeadamente, o desenvolvimento dos caracteres
sexuais secundarios (desenvolvimento mamario, do pélo pubico e pélo axilar) &
conseguida através da administracdo de hormonas sexuais (estrogéneos). Esta
administracdo devera ser feita, idealmente, a partir dos 12-13 anos, por duas
razbes: em primeiro lugar, € a idade em que a rapariga estara preparada
psicologicamente para as alteragcdes que 0 Seu corpo ira experimentar; em
segundo lugar ndo havera interferéncia no crescimento (as hormonas sexuais
podem contribuir para um encerramento precoce das cartilagens de
crescimento). Apds atingida a puberdade, para além de estrogéneos, sdo
administrados, igualmente, progestagéneos, de forma ciclica (0 que se

assemelha a fisiologia do ciclo menstrual da mulher) e a rapariga inicia
menstruagcdes regulares. Apesar disso, a grande maioria das jovens s&o
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estéreis. A excepcao a esta regra, sdo alguns casos de Sindrome de Turner,
mosaico (45,0/46,XX), em que tém sido descritos casos de jovens que
engravidaram e que conseguiram levar a sua gravidez até ao termo. No
entanto, os seus filhos tém uma frequéncia aumentada de anomalias
cromossomicas (envolvendo autossomas e cromossomas sexuais) e de
malformacdes congénitas, razao por que devem ser feitas ecografias pré-natais
com pesquisa de malformacbes e oferecido diagndstico pré-natal por
amniocentese (analise cromossoémica de células fetais).

Para além da terapéutica farmacoldgica, de cariz hormonal, a administrar a
estas jovens, o0 apoio psicolégico deve fazer parte do tratamento. Em alguns
paises, nomeadamente, nos Estados Unidos da América e no Canad4, existem
grupos de ajuda matua para doentes com esta patologia.

A Sindrome de Turner ndo parece interferir com a longevidade (estao descritos,
na literatura, casos de mulheres que atingiram mais de 90 anos) nem com a
funcionalidade normal da maioria destas mulheres, pelo que tém todas as
condicdes para uma perfeita insercao, quer familiar, quer social.
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