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RESUMO

O presente trabalho trata da relacdo que a Sindrome de Turner (ST) tem com
a infertilidade nas mulheres. A ST € um distUrbio genético exclusivo do sexo feminino,
causado pela monossomia total ou parcial do par de cromossomo sexual. A incidéncia é
de 1:2000 a 2500 nascidas vivas. E a alteracdo genética mais comum nas mulheres
sendo a Unica anomalia de monossomia cromoss6mica compativel com a vida. A
auséncia de um cromossomo sexual repercuti na desenvoltura das caracteristicas
secundérias femininas. A disgenesia gonadal é a alteracdo mais comum encontrada na
relagdo entre ambos. O Utero e ovarios ndo se desenvolvem, permanecendo infantis, e
consequentemente ndo ha producédo de dvulos, ou seja, ndo tem ovulacdo. Entdo, o
sistema reprodutor é inviavel para a reproducdo. Metodologicamente foi realizado
pesquisas literarias descritiva qualitativa sobre os aspectos gerais da ST onde buscou a
sua correlacdo com a infertilidade. Trabalhou-se com artigos cientificos encontrados no
Scielo, Google Académico, Biblioteca Digital, Revistas Académicas, e em livros de
graduacéo referente ao tema, de pertence a biblioteca do UniAtenas. A baixa estatura,
atraso da puberdade, infantilismo sexual e esterilidade sao fatores que abalam a
feminilidade, onde dificulta o engajamento social. Por isso os problemas psicoldgicos
sao relativamente comuns nessas mulheres, seguido de sentimentos de inferioridade,
incapacitacdo e baixa autoestima. A sensacédo de impoténcia de gerar um filho faz com
que a inseguranca torna a suscetivel a se isolar socialmente o que consequentemente
dificulta suas relacdes amorosas. A atencao multidisciplinar € necessaria antes e apos o
diagnéstico. Para melhor prognéstico dos resultados do tratamento os profissionais de
saude precisam ter conhecimento sobre a ST, assim tendo a capacitacdo em
diagnostica-la precocemente. O suporte psicologico ira ajudar a enfrentar o desafio de
conviver com a anomalia e a se inserirem na sociedade com bem-estar.

Palavras chave: Sindrome de Turner. Saude da Mulher. Infertilidade.

Assisténcia a Saude.



ABSTRACT

The present work deals with the relation of Turner's Syndrome (ST) with
infertility in women. ST is a genetic disorder exclusive to the female sex, determined by
the total or partial monosomy of the sex chromosome pair. The analysis is from 1: 2000
to 2500 live births. It is the most common genetic alteration in women being the only
chromosomal anomaly compatible with life. The absence of a sex chromosome has
repercussions on the resourcefulness of female secondary characteristics. Gonadal
dysgenesis is the most common alteration found in the relationship between the two.
The uterus and ovaries do not develop, remaining childish, and consequently there is no
production of ovules, that is, it does not have ovulation. Therefore, the reproductive
system is not feasible for reproduction. Methodologically, it was carried out with
qualitative descriptive literary research on the general aspects of ST, where it sought its
correlation with infertility. We worked with scientific articles found in Scielo, Google
Academic, Digital Library, Academic Journals, and in undergraduate books related to
the theme, belonging to the UniAtenas library. Short stature, delay of puberty, sexual
infantilism and sterility are factors that affect femininity, where social engagement is
difficult. Therefore psychological problems are relatively common in these women,
followed by feelings of inferiority, disability and low self-esteem. The feeling of
powerlessness to generate a child makes the insecurity makes it susceptible to isolate
itself socially and that consequently makes difficult in their amorous relationships.
Multidisciplinary care is necessary before and after diagnosis. For a better prognosis of
the results of the treatment the health professionals need to have knowledge about ST,
thus having the ability to diagnose them early. Psychological support will help you face
the challenge of living with the anomaly and getting into society with well-being.

Keywords: Turner syndrome. Women's Health. Infertility. Health Care.
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1 INTRODUCAO

1.1 CONTEXTUALIZACAO E DELIMITACAO

Em 1922 Roslle citou a Sindrome de Turner (ST) como nanismo proveniente
da deficiéncia sexual. As primeiras caracteristicas da sindrome foram descritas em
1930 por Ullrich e 1934 por Bonnevie. Porém, somente em 1938 que Henry Turner
publicou sobre a ST descrevendo-a como uma anomalia grave e detalhando as
principais caracteristicas tipicas manifestadas nas portadoras. Até os anos 90 foi
considerado uma anomalia grave, com malformacdes, baixa estatura, retardo puberal e
infertilidade. Com a avanco tecnolégico, os estudos tornaram-se uma maior proporcao e
0 prognéstico evoluiu, mudando a vis&o inicial (SILVA; NASCIMENTO; ARAUJO, 2016).

A ST é um disturbio genético, causado pela monossomia total ou parcial do
altimo par de cromossomo sexual. Possui véarias alteracdes fenotipicas e € encontrado
somente em mulheres. A incidéncia € de aproximadamente 1:2.000 a 1:2.500 nas
nascidas vivas do sexo feminino (WANDERLEY et al., 2014).

O diagndstico é dado atraves do cari6tipo, exame de avaliagdo dos genes. E
de acordo com estudos, demostram que 50% das pacientes tem o caridtipo 45/X
chamados de “PUROS”, 20% a 30% s&o 0s casos mosaicos que possuem cariotipo
45/X e uma linhagem celular, e os demais apresentam anomalias estruturais de um
cromossomo X (ALVES et al., 2013).

Os fetos com ST desenvolvem o ndmero de ovécitos normais, porém a
maioria deles séo atrofiados e possuem pouco tecido conjuntivo sem foliculo ou apenas
alguns foliculos atrésicos (gbnadas em fita). Suponha-se que é devido a monossomia
do X que faz os ovocitos ndo serem viaveis. A intensidade da disfung&o ovariana varia
com o grau do acometimento das gonadas (ALVES et al., 2013).

A disfuncdo ovariana € um achado clinico comum, sendo mais prevalente
nos casos de ST puro. Os ovarios encontram-se atrofiados, e ocorre a insuficiéncia ou
inexisténcia secrecdo de hormonios sexuais. O desenvolvimento sexual ¢é
comprometido, permanecendo infantil. Sendo assim o sistema reprodutor é incapaz de

ovular, mecanismo necessario para a gravidez. A infertilidade esté relacionada com a
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falta de hormdnios sexuais femininos, ocasionada pela anomalia no par de cromossomo
sexual e quase todas meninas ST necessitam de reposicdo estrogénica para o
desenvolvimento sexual (LARANJEIRA; CARDOSO; BORGES, 2010).

A equipe multiprofissional deve ficar atenta para o atendimento de forma
integral e holistica tanto para a portadora ST quanto para a familia. O aconselhamento
genético esta presente na enfermagem desde a década de 60, sendo responsabilidade
do enfermeiro o0 suporte psicossocial e o acompanhamento dos casos. A deteccdo
precoce é fundamental no resultado do tratamento, por isso € importante o
conhecimento dos profissionais sobre a ST. Para melhorar a estatura final e a qualidade
de vida da paciente € usado por tempo prolongado o horménio de crescimento GH e
reposicdo de horménios sexuais, sendo positivo no fator biopsicossocial (SILVA;
NASCIMENTO; ARAUJO, 2016). A esterilidade afeta a autoestima, mas hoje com a
tecnologia, a inseminacao artificial possibilita a mulher ST infértil a ter filho (SUZIGAN;
SILVA; MACIEL-BORGES, 2005).

1.2 PROBLEMA

A maioria dos profissionais de saude ainda ndo lidaram com casos da
Sindrome de Turner ou por falta de informacdo ou despreparo na identificacdo da
anomalia. Sendo assim, qual a correlacdo da Sindrome de Turner e a infertilidade; e

seus impactos na adaptacao biopsicossocial?

1.3 HIPOTESES

a) Observa-se que a insuficiéncia ovariana € causada pela deficiéncia
genética do ultimo par de cromossomo, sendo responsavel por dar caracteristicas
femininas e desenvolvimento sexual. As alteragcdes nos hormonios sexuais femininos
irdo retardar ou inibir a puberdade. O sistema reprodutor permanece infantil e ndo se
desenvolve. Devido a imaturidade sexual, ndo tem ovulagdo, que consequentemente
tornam-nas inférteis. O achado clinico comum s&o as gbnadas em fitas.

b) Acredita-se que o conhecimento dos profissionais de saude sobre a ST é
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imprescindivel para a detec¢do precoce, influenciando nos resultados do tratamento, no
prognostico de vida com alta qualidade. E necesséaria reposicdo hormonal para o
crescimento e desenvolvimento. O acompanhamento multiprofissional € importante para
a assisténcia as manifestacdes clinicas que a sindrome provoca. Devido ao impacto
sobre a possivel esterilidade, o suporte psicologico da equipe é de extrema importancia,
incluindo agbes como reposicdao hormonal sexual que podem induzir a maturacao

sexual.

1.4 OBJETIVOS

1.4.1 OBJETIVO GERAL

Correlacionar a Sindrome de Turner e a infertilidade e sua abordagem

biopsicossocial.

1.4.2 OBJETIVOS ESPECIFICOS

a) Estudar na literatura a fisiopatologia da Sindrome de Turner;

b) Descrever alteracfes fisiologicas dos hormonios sexuais femininos e
consequentemente a infertilidade;

c) Identificar acdes multiprofissionais que visam o manejo adequado as
portadoras da Sindrome de Turner, com foco na adaptacao biopsicossocial.

1.5 JUSTIFICATIVA

A Sindrome de Turner € um disturbio genético nas mulheres, em que se tem
a monossomia parcial ou total do cromossomo X, com alta variabilidade de alteragbes
fenotipicas e genotipicas. Sendo as mais comuns a baixa estatura e retardo puberal. A
ST afeta 1 em cada 2000-2500 meninas (WANDERLEY et al., 2014) e é a causa de
15% dos abortos espontaneos (LARANJEIRA; CARDOSO; BORGES, 2010).
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As mulheres portadoras da ST lidam com o déficit no desenvolvimento sexual
devido a falta de hormdnios que estimulam a puberdade. Somente 5% a 20% das
portadoras ST apresentam puberdade, 2% a %5 apresentam menarca e 2% das
mulheres conseguem engravidar espontaneamente. Essas caracteristicas importantes
como o atraso da menarca ou amenorreia faz com que haja conflitos entre as mulheres
ST e a vontade de gerar filho, que atinge suas relacbes socias, amorosas e
interpessoais (WANDERLEY et al., 2014). A maioria dos profissionais de satude tem um
despreparo no manejo das portadoras ST, por falta de contato com a anomalia na
pratica ou por desconhecimento devido a falta de fontes para informacgdo (SILVA,
NASCIMENTO; ARAUJO, 2016).

Assim, este estudo justifica-se visando subsidiar um maior conhecimento da
Sindrome de Turner pelos profissionais de saude e a populacdo, para a busca do
diagnoéstico precoce e poder iniciar agdes multiprofissionais no tratamento imediato,
ajudando no desenvolvimento puberal e melhorando o progndstico sobre a infertilidade.

1.6 METODOLOGIA

A tipologia da pesquisa a ser desenvolvida se classifica como descritiva
qualitativa, tipo revisdo bibliografica. Com o objetivo de conceituar, esclarecer e
disseminar conhecimento sobre a Sindrome de Turner, suas caracteristicas clinicas,
com enfoque na infertilidade, tendo em vista aproximar a realidade e informar o leitor,
baseado em estudos e dados cientificos presentes na literatura. Segundo Gil (2010)
pesquisa descritiva tem como finalidade estudar as caracteristicas de um determinado
grupo analisando suas provaveis relacdes entre variaveis. Sera realizado uma revisao
bibliografica que segundo Marconi e Lakatos (2010) as fontes retiradas sao a partir de
bibliografias ja publicadas com a finalidade de aproximar o autor do conteudo ja
disponivel desenvolvendo conclusdes inovadoras.

Sera efetuado variadas pesquisas bibliograficas em artigos cientificos
encontrados no Scielo, Google Académico, Biblioteca Digital, Revistas Académicas, e
em livros de graduacéo referentes ao tema, que pertencem a biblioteca do UniAtenas.

As palavras chave empregadas nas buscas serdo: sindrome de turner, salde da
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mulher, infertilidade, assisténcia a saude.

1.7 ESTRUTURA DO TRABALHO

O presente trabalho é constituido em cinco capitulos.

O primeiro é integrado pelo o problema, hipoteses, objetivos, justificativa,
metodologia do estudo e a estrutura do trabalho.

Ja o segundo descreve sobre a fisiopatologia da Sindrome de Turner.

O terceiro aborda as alteragdes fisiolégicas dos hormdnios sexuais femininos
e consequentemente a infertilidade.

No quarto foi feita a identificacdo das acdes multiprofissionais que visam o
manejo adequado as portadoras da Sindrome de Turner, com foco na adaptacao
biopsicossocial.

E por fim, o quinto capitulo apresenta as consideracdes finais.
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2 CARACTERIZACAO DA SINDROME DE TURNER

No ano de 1748 o anatomopatologista Morgagni foi o primeiro a descrever
sobre a Sindrome de Turner, mencionando a relacédo entre disgenesia gonadal e ma
formacao renal observada na autopsia de uma mulher com baixa estatura. Em 1902 foi
a vez de Funke publicar um caso em que uma adolescente de 15 anos apresentava
imaturidade sexual, baixa estatura, linfedema e pescoco alado. E no ano de 1930 o
pediatra Otto Ullrich realizou a primeira descricdo clinica completa da doenca
(LARANJEIRA; CARDOSO; BORGES, 2010).

E finalmente, em 1938, a Sindrome de Turner ou Sindrome de Ullrich
Turner foi nomeada devido os estudos do endocrinologista Henry Turner, onde na
cidade de Oklahoma, pesquisou 7 casos clinicos de mulheres expressando a mesma
triade de infantilismo, pescoco alado congénito e cubitos valgos, propondo de forma
inédita a utilizacdo de estrogénio como forma terapéutica (BARCELLOS et al., 2015).

Porém somente nas décadas de 50 e 60 a ST foi laboratorialmente
comprovada, em decorréncia do desenvolvimento das técnicas citogenéticas e da
constatacdo efetiva que a sindrome é decorrente da perda total ou parcial do ultimo
cromossomo X (CHVATAL; BOTTCHER-LUIZ; TURATO, 2009).

O mecanismo da aneuploidia cromossdmica da ST deve-se pelo anormal
emparelhamento/divisdo meibtica dos cromossomos sexuais durante a fecundagcdo. Em
80% dos casos o Unico cromossomo X encontrado € de origem materna. E chamado de
Sindrome de Turner puro quando o cariétipo apresenta apenas um cromossomo X e
delecao total do segundo X. E o0s casos que se classificam mosaicos sao caracterizados
pela presenca de um cromossomo X e dele¢cédo parcial do segundo X (LARANJEIRA;
CARDOSO; BORGES, 2010).

A Sindrome de Turner caracteriza-se pela auséncia total ou parcial do
segundo cromossomo sexual X, ou seja, apresenta um cromossomo a menos (cariotipo
45,X). A incidéncia € de 1 para 2000 a 2500 nascidas vivas, entretanto, este dado
representa apenas uma pequena proporcao dos fetos com cariotipo 45,X (figura 1), pois
estima-se que 95% deles sofrem aborto espontaneo (BARCELLOS et al., 2015). E a
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alteracdo genética mais comum nas mulheres sendo a Unica anomalia de monossomia
cromossOmica compativel com a vida (LARANJEIRA; CARDOSO; BORGES, 2010).

Figura 1 — Exame do Cariotipo feminino 45,X
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Fonte: Ribeiro et al., 2015.

E uma anomalia acometida somente no sexo feminino e tem grande
variabilidade fenotipica, podendo se manifestar da forma convencional (possivel
detectar visualmente caracteristicas tipicas da ST) até aquelas que nao se diferenciam
da populacéo geral. As caracteristicas mais comuns séo a baixa estatura e a disgenesia
gonadal, ou seja, gbnadas em fita (MARQUI, 2015).

Na vida fetal j& € possivel observar suas manifestacdes. Durante o pré-natal
caracteristicas como coarctacdo da aorta, oligodramnio, polidramnio, malformacdes
cardiacas e renais sao indicativos para suspeitar-se da anomalia. E nas recém-nascidas
as principais alteracdes que podem estar evidenciadas € o linfedema em méos e pés ou
alteracdes cardiacas (VIEIRA et al., 2017).

De acordo com o Ministério da Saude (2018), a baixa estatura € o achado
clinico que mais acomete as portadoras da ST, afetando 95% de todas elas. Estudos
europeus demostraram que pacientes ST sdo vinte centimetros mais baixas
comparadas a altura média do restante da populagcdo com cariétipo normal

(BARCELLOS et al., 2015). Caracteristicamente, ha um retardo do crescimento na fase
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intrauterina, regressao da velocidade durante a infancia e auséncia do crescimento na
fase purberal. A altura média néo tratada é de 1,36 a 1,47, variando de acordo com a
genética familiar.

A fisiologia da baixa estatura ainda ndo foi compreendida, visto que ndo ha
deficiéncia de hormonio de crescimento. A provavel hipétese é uma falha da resposta
do organismo ao horménio de crescimento e alteragcbes da altura, forma e densidade
dos ossos devido o hipoestrogenismo (BRASIL, 2018).

Devido ao baixo nivel de estrogeno no organismo, a idade 6ssea é inferior
quando comparada com a idade cronoldgica, permitindo que o crescimento seja
prolongado até os 18 a 20 anos aproximadamente (LARANJEIRA; CARDOSO;
BORGES, 2010).

A disgenesia gonadal ou gbnadas em fita esta presente em 95% das
mulheres ST. O numero inicial de foliculos nos ovarios apresenta-se normal até a 18°
semana de vida fetal. No entanto, a auséncia de um cromossomo X resulta na
degeneracdo dos ovocitos e na fibrose do estroma ovariano. Logo, indica-se que a
insuficiéncia de genes do cromossomo X resulta na faléncia ovariana, e
consequentemente a infertilidade (JUNG, 2009).

Jung (2009), afirma que 55% das malformagdes congénitas associadas a ST
sdo as cardiovasculares, a mais frequente € a coarctacdo da aorta. Através de estudos
observaram a existente correlacdo entre pescoco alado e coarctacdo aortica, portanto,
deve-se na presenca de pescoco alado investigar por doencas cardiacas. Ja a
incidéncia das malformacdes renais é aproximadamente de 39%. As mais comuns sao
rins em ferradura e anomalia no sistema pielocaliciais e coletores, aumentado o risco de
infec¢des do trato urinario e a hipertensao arterial.

Pacientes ST ndo tem o metabolismo adequado de lipideos, carboidratos e
proteinas, sendo evidenciada pela alta incidéncia de obesidade em criancas e
principalmente na vida adulta. Porém nZo ha diferenca significante no IMC (indice de
Massa Corporal) quando comparada a pessoas com cariétipo normal (BARCELLOS,
2015). Com essa alteracdo metabdlica a diabetes mellitus tipo 2 € duas a quatro vezes
mais comum nessa anomalia, e sendo possivel desenvolver-se precocemente
(LARANJEIRA; CARDOSO; BORGES, 2010).
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As doencas autoimunes também sdo comuns, destacando a hipofuncao
tiroidiana, que esta entre 25% a 30% presente nas portadoras ST. A diminuicdo da
audicdo encontra-se em 60% desta populacéo. Devido a malformacdes de craniofaciais
ha um anormal desenvolvimento das estruturas do ouvido. Essa condi¢do favorece
episédios de otites principalmente nos primeiros anos de vida (LARANJEIRA,;
CARDOSO; BORGES, 2010).

Dentre outras manifestacdes clinicas estdo cubitos valgos (aumento do
angulo do cotovelo), linfedema de maos e pés, pescoco curto e alado (com pregas),
implantacéo capilar baixa na nuca, unhas hipoplasicas e hiperconvexas (unhas estreitas
e elevadas), térax em barril, escoliose, 6rgdos sexuais infantis, alteracdes
oftalmoldgicas, micrognatia (mandibula inferior encurtada), mamas afastadas, elevacao
da pressdao arterial, infertilidade, amenorreia (auséncia da menstruacao), palato ogival,
dificuldades de aprendizagem e alteracdo na percepcao de tempo/ espaco, porém nao
se encontra qualquer tipo de deméncia (MARQUI, 2015).

As alteracdes fenotipicas interligadas a ST levanta suspeita para o
diagnéstico. Mas é somente através do cariotipo que o diagndéstico deve ser
confirmado. O cariétipo € um exame laboratorial utilizado para estudar os genes e
mostrar se ha alteragdo no nimero de cromossomos (BRASIL, 2018).

Visto que a ST ndo tem cura, o tratamento varia de acordo com a
necessidade individual da portadora, ou seja, de acordo com as manifestacdes clinicas
associadas. O uso da somatropina para a promog¢ao do crescimento e o0
estrogénio/progesterona para a inducdo do desenvolvimento sexual sdo o0s mais
utilizados. Além disso, o tratamento inclui intervencdes cirirgicas nas malformacgdes
associadas, acompanhamento psicologico e aconselhamento genético (BRASIL, 2018).

O acompanhamento do tratamento € realizado em consultas para afericao
das medidas antropométricas a cada 3-6 meses, e para avaliar a resposta do
tratamento transfere-se as medidas obtidas para a curva de crescimento chamada de
Lyon, especifica da ST. Séo realizados também uma vez ao ano exames de sangue
para verificar a glicose e funcéo tiroidiana e a radiografia do punho para acompanhar a
idade 0ssea (BRASIL, 2018).
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Enquanto na indugcdo da puberdade a avaliacdo é feita pela palpacdo das
mamas, onde observa-se a evolucdo dos estagios das mamas até a aquisicdo das
mamas adultas. A terapia com estrogenos € mantida na vida adulta para a propria

regulacdo do hormdnio e aquisicdo da massa 0ssea (BRASIL, 2018).
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3 ALTERACOES FISIOLOGICAS DOS HORMONIOS SEXUAIS FEMININOS X
INFERTILIDADE

Na vida fetal, até a 18° semana de gestacdo, as células germinativas sao
normais. Porém com a auséncia de um cromossomo X, a maioria das células
germinativas sofrem degeneracdo precoce, resultando na decrescente formacao e
crescimento dos foliculos ovarianos. Em decorréncia disso, origina-se ovarios sem
foliculos ou na malformacéo deles, chamado de gbnadas em fita. A faléncia prematura
dos ovarios torna-se inviavel a fertilidade (COSTA, 2015).

Frequentemente as portadoras ST apresentam atrasos da menstruagao ou
amenorreia, entre outras auséncias das alteracdes tipicas da puberdade, devido a
auséncia de hormdnios importantes para o desenvolvimento sexual. Quando héa
ocorréncia rara da menstruacdo o ciclo é desregulado e pode ir regredindo
precocemente até acabar, ou seja, acontece uma menopausa precoce (WANDERLEY
et al., 2004).

A infertilidade esta presente em 95% das mulheres ST (JUNG, 2009). A
grande maioria destas mulheres sofrem faléncia ovariana prematura. Enquanto 50%
das meninas mosaicos apresentam funcdo ovariana apenas 5 a 7% das pacientes
puras apresentam funcéo ovariana (COSTA, 2015).

De acordo com um estudo portugués de 2013, autores concluiram que a
funcdo gonadal preservada e a puberdade espontanea estdo associadas mais
frequentemente nas mulheres com o cari6tipo mosaico, niveis normais do hormonio
Foliculo Estimulante (FSH) e a existéncia de Utero e ovarios normais (COSTA, 2015).

A disgenesia gonadal é um dos principais achados na ST, que se caracteriza
por um distarbio no desenvolvimento dos ovarios, sendo eles atrofiados (em fitas) e
sem foliculos. A reposicdo hormonal com estrogenos é utilizada para auxiliar na
maturacdo sexual, e quando ocorre menarca apenas a metade delas continuam
menstruando normalmente durante 10 anos (LARANJEIRA; CARDOSO; BORGES,
2010).

Cerca de 5% a 20% das portadoras ST apresentam puberdade, 2% a %5

apresentam menarca e 2% das mulheres conseguem engravidar espontaneamente,
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que apesar de ser uma condicdo rara, quando acontece pode ocorrer Varios agravos a
mae e ao feto como a elevacédo da pressao arterial na gestacdo, dissecacéo ou ruptura
da aorta, morte fetal, eclampsia, hipotireoidismo na gestacdo e diabete gestacional
(WANDERLEY et al., 2014).

A ocorréncia da gravidez é mais frequente nos casos mosaicos e € alvo de
grande mortalidade e mobilidade obstétrica e neonatal, pelo que o aconselhamento
genético, acompanhamento e orientacdes antes, durante e apds a gestacao sao crucias
para prevencdo de potenciais complicacfes (COSTA, 2015).

A deficiéncia ovariana se manifesta pela auséncia da menstruacdo na preé-
puberdade, apresentando 6rgdos sexuais infantis e nas adolescentes/adultas é
expressa através da esterilidade. Por causa da insuficiéncia ovariana ocorre o0
hipogonadismo, condicdo em que 0s ovarios ndo conseguem produzir ou produzem
pouca quantidade de hormdnios sexuais como o0 estrogeno e progesterona
(WANDERLEY et al., 2004).

O hipogonadismo decorre de dois fatores: os ovarios séo inviaveis ou 0s
locais do cérebro que sdo responsaveis por comandar o sistema ovariano nao
funcionam. Sendo assim o sistema reprodutor € ineficaz, que consequentemente leva a
infertiidade (WANDERLEY et al., 2004).

A faléncia dos ovarios atrofiados em secretar hormdnios sexuais é
responsavel pelos altos niveis de concentracdo de horménio foliculo estimulante (FSH)
e horménio luteinizantes (LH), localizados na hipoéfise, que controlam o funcionamento
ovariano. O FSH elevado, principalmente, € um grande marcador da insuficiéncia
ovariana (WANDERLEY et al., 2004).

Nessas mulheres observa-se que a dosagem de LH € menor que a do FSH,
com a hipotese que € devido a menor producdo pelo ovario de inibina, importante
horménio responsavel pela inibicio do FSH. Essa alteragdo dos hormonios
gonadotroficos (FSH e LH) confirma que existe um controle inibitério intrinseco do
sistema nervoso central sobre o desenvolvimento da puberdade (WANDERLEY et al.,
2004).

Na auséncia da puberdade e niveis de FSH elevados, estad indicado a

reposicao de esteroides sexuais no momento em que seria normal a manifestacao



23

espontanea dos sinais de puberdade, que é por volta dos 12-14 anos. Com o intuito do
desenvolvimento psicossocial e fisico e assim como a manutencdo da massa 6ssea
(COSTA, 2015).

Devido a faléncia ovariana os ovarios ndo conseguem produzir 6vulos, e que
consequentemente sdo raras a ocorréncia de menstruagdo. E evidenciando nesse
grupo de mulheres altos niveis de horménios FSH e LH enquanto observa-se a
dosagem diminuida de estrogénio (BARCELLOS, 2015).

O estrogénio € responsavel pela maturacdo dos 6rgaos sexuais femininos e
desenvolvimento das caracteristicas secundarias femininas. Ele atua no
amadurecimento do Utero e desenvolvimento do endométrio. A sua reposi¢cdo hormonal
nessas mulheres induz o desenvolvimento sexual e em conjunto com a progesterona
pode proporcionar o ciclo menstrual (WANDERLEY et al., 2004).

Os sinais da puberdade espontanea séo indicativos de funcéo ovariana. E
detectar pacientes que provavelmente podem ter o desenvolvimento puberal
espontaneo pode ajudar futuramente na fertilidade, visto que vem crescendo a
utilizacdo de recursos tecnoldgicos, como a fertilizacdo in vitro, uma forma de

alternativa para aquelas com vontade de gerar filhos (JUNG, 2009).
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4 ACOES MULTIPROFISSIONAIS AS PORTADORAS DA ST

Em questdo do manejo das portadoras da ST o primordial é que o
diagnoéstico seja feito o mais precocemente possivel, sendo assim o resultado do
tratamento € mais satisfatorio. O diagnostico é feito pelas manifestacdes clinicas tipicas
ja citadas aqui. Mas s6 é definitivo com a realiza¢do do cariétipo, exame no qual estuda
0S genes e confirma a monossomia total ou parcial do cromossomo X (BRASIL, 2018).

A capacitacdo da equipe de saude em detectar alteracdes tipicas e ter
conhecimento sobre a ST é fundamental para o diagndéstico precoce e melhor
prognostico no tratamento. Sendo que 1/3 das RN sao diagnosticadas, 1/3
diagnosticadas na infancia e as restantes na pré-adolescéncia até a fase adulta levado
pelos sinais da amenorreia ou auséncia da puberdade (SILVA; NASCIMENTO;
ARAUJO, 2016).

As condutas terapéuticas sdo centradas nas manifestacfes clinicas. Que
basicamente inclui em cirurgias de reparacbes das malformagbes congénitas,
tratamento de doencas e/ou deficiéncias associadas e reposicbes hormonais de
crescimento e sexual. A avaliagdo do melhor tratamento e a continuidade das
intervencdes multiprofissionais € fundamental, com o objetivo de monitorizar as
mobilidades, procurando corrigi-las sempre que possivel, e alcancando um bom
desenvolvimento biopsicossocial (BRASIL, 2018).

Para o desenvolvimento do crescimento € utilizado hormonio de crescimento
(GH) e recomenda-se iniciar o mais cedo possivel para obter um melhor resultado. Ja a
indugc&o puberal é iniciada por volta dos 11 a 12 anos, com a dosagem baixa de
estrogénio para nao interferir no tratamento com a somatropina (GH). E 0 uso
concomitante da progesterona é apds 2 anos de tratamento com estrégeno ou apos a
menarca (BRASIL, 2018).

A reposigcdo hormonal do crescimento € o mais comumente, ja que a baixa
estatura € prevalente em 100% dos casos. A terapéutica com 0 estrogénio e
progesterona deve ser iniciada para auxilio na maturacdo sexual e também como
prevencéo de osteoporose precoce (LARANJEIRA; CARDOSO; BORGES, 2010).

A monitorizacdo do tratamento deve ser feita a cada 3-6 meses para a
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afericdo dos dados antropométricos, sendo para avaliar o resultado e se ha efeitos
adversos, o0 que indicaria a suspensdo da somatropina. Exames bioquimicos e
radiografia da mao e punho devem ser realizados anualmente. A monitorizacdo da
inducao puberal € feita a cada 4-6 meses pela avaliacdo da evolucdo das mamas até a
aquisicdo das mamas adultas, e o tratamento com estrogenos é mantida na vida adulta
para a manutencdo da massa 6ssea (BARSIL, 2018).

O acompanhamento multiprofissional deve ser frequente, ja que a
mortalidade é trés a quatro vezes maior em pacientes ST (SILVA; NASCIMENTO;
ARAUJO, 2016). E o compromisso que todos os profissionais tém com as pacientes é
buscar conhecimento para ofertar o melhor que h& disponivel para as necessidades
individuais (JUNG, 2009).

Para adquirir conhecimento sobre a ST é necessario bases cientificas e
experiéncias na pratica com a anomalia, e também sendo fundamental na relacédo
médico-paciente a atencdo e lealdade, fatores que transmite o conforto e confianca
para as pacientes (JUNG, 2009).

No entanto para Silva e colaboradores (2016) a maioria dos profissionais de
salde nao tem o conhecimento necessario sobre a Sindrome de Turner por nao ter
experiéncia com a mesma. Muitas vezes a falta de experiéncia € devido ao néo
reconhecimento da anomalia, por falta da disponibilidade de informac¢des ou por
despreparo profissional.

O desenvolvimento biotecnoldgico permite ao profissional de satde o melhor
manejo das portadoras ST, diminuindo o indice de mortalidade. A visdo multiprofissional
deve ser holistica e integral, atendendo as particularidades de cada uma (SILVA;
NASCIMENTO; ARAUJO, 2016).

Junto com o diagnostico vem o medo, angustia, conflitos psicossexuais, e
sentimentos de inseguranca em relacdo a propria capacitacéo. Fatos que influenciam a
baixa autoestima. Por julgarem portadoras de algum defeito, fecham-se em seu
sofrimento e acabam se isolando socialmente. Devido a baixa estatura e imaturidade
corporal ndo se acham adequadas para um relacionamento amoroso, 0 que as tornam
afetivamente carentes (CHVATAL; BOTTCHER-LUIZ; TURATO, 2009).

As mulheres ST tem véarias formas de adaptar-se com a sindrome. Como
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forma de conformacgéo, elas recorrem a questdes de religiosidade, repressao e negacao
das limitacdes e até mesmo algumas tem o mecanismo de aceitacdo da enfermidade
com o intuito de adotar um filho. Entretanto, ter que lidar com as intercorréncias fisicas
e psiquicas da anomalia gera sofrimento, o que frequentemente dificulta a insercéo
social (CHVATAL; BOTTCHER-LUIZ; TURATO, 2009).

A infertilidade tem um grande impacto emocional, o que acarreta sentimentos
intensos de inferioridade. E considerado pelas portadoras o pior fator decorrente da
sindrome, podendo o nivel de estresse emocional ser semelhante a pacientes com
cancer. Para aquelas que querem ter filhos uma solugdo pode ser a realizacdo da
fertilizagdo in vitro. Como forma de lidar com a esterilidade nota-se que a escolha
profissional envolve o cuidado de criancas, como a enfermagem (SUZIGAN; SILVA;
MACIEL-BORGES, 2005).

Encontra-se dificuldades para relacionamento amoroso, e quando
comparada a populacdo em geral elas se casam menos e suas primeiras experiéncias
sexuais sdo mais tardias. Em um estudo de Suzigan e cols 83% das pacientes ST entre
15 a 25 anos ndo mantinham relacionamento amoroso. Em controversos a outros
estudos em que 63% das mulheres com mais de 35 anos estavam ou tinham sido
casadas. O que condiz com a imaturidade emocional, que consequentemente tendem a
ter relacdes amorosas mais tarde (SUZIGAN; SILVA; MACIEL-BORGES, 2005).

A reposicdo hormonal que induz o desenvolvimento sexual exerce boa
influéncia na maturacdo emocional das meninas, que em relatos das préprias pacientes
o desenvolvimento sexual destacando a ocorréncia da menstruacdo é um fator
importante para se sentirem “mulheres de verdade”, aumentando a autoestima
(SUZIGAN; SILVA; MACIEL-BORGES, 2005).

Pesquisas indicam que esse grupo de mulheres tem maior risco de
apresentarem problemas psicossociais. Muitas dessas pesquisas tém o objetivo de
entender se hé& correlacdo entre determinados aspectos clinicos e transtornos
psicolégicos, ou seja, de que forma as dificuldades e caracteristicas comuns da ST
interferem prejudicialmente nos aspectos biolégicos, sociais e psicolégicos (SUZIGAN;
SILVA; MACIEL-BORGES, 2005).

Na década de 60 a enfermagem era responsavel pelo acompanhamento dos
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casos e 0 suporte psicossocial. O enfermeiro pode monitorar as ac¢odes individuais
direcionadas a amenizar as consequéncias da ST, com o intuito de promover a saude,
prevenir doencas mais susceptivel e na restauracéo da saude. A avaliacdo constante &
de extrema importancia, para garantir que as acdes feitas estdo sendo satisfatorias
(SILVA; NASCIMENTO; ARAUJO, 2016).

Por ter variadas manifestacbes clinicas é importante os profissionais de
saude fazer-se atentos a qualquer anormalidade observada. Por tanto, o enfermeiro
tem papel fundamental no suporte psicologico das pacientes quanto ao recebimento do
diagnéstico e apoio no tratamento, sendo imprescindivel a capacitagdo do profissional
para amenizar o impacto da esterilidade e nas intervengfes para melhorar a qualidade
de vida (SUZIGAN; SILVA; MACIEL-BORGES, 2005).

4.1 RELATO DE CASO

Paciente, sexo feminino, relata que devido sua baixa estatura seus pais
sempre estavam levando-a ao médico para a investigacdo do motivo do crescimento
abaixo do esperado. Durante sua infancia os médicos somente passavam
suplementacdo de vitaminas, pois ndo haviam outras anormalidades. Ao chegar na
idade da pré-puberdade a paciente e familiares observaram que a baixa estatura ficou
mais evidente e que além disso o seu desenvolvimento puberal também ndo estava
adequado. Em 2009, aos 12 anos, procurou assisténcia médica, especialista em
endocrinologia, para avaliacdo da sua baixa estatura. Além da altura, a médica
observou caracteristicas tipicas como: cubitos valgos, palato ogival, implantacdo de
cabelos em tridente e auséncia de puberdade. Foi solicitado o cariétipo e o resultado foi
a delecao total do ultimo cromossomo sexual X (Cariotipo 45,X), compativel com
Sindrome de Turner. ApOs o0 diagnostico foram realizados outros exames
complementares, sendo que todos os demais deram normais. Somente foi evidenciado
orgaos sexuais infantis e idade 6ssea de 11 anos. No mesmo ano deu inicio ao
tratamento com uso da somatropina (GH), também conhecido como hormdnio do
crescimento e manteve o acompanhamento trimestral apresentando boa tolerancia e

sem intercorréncias ao uso da medicacdo dos 12 aos 15 anos. Em 2011, aos 13 anos



28

foi introduzido ao tratamento a utilizacdo de estrogenos de uso diario, com a dosagem
aumentando progressivamente. Em 2012, aos 15 anos, teve menarca e ap0s isso
comecou 0 uso concomitante da progesterona. Em 2013 ndo houve crescimento entre o
periodo de 3 meses, e a idade 0ssea encontrava-se ja acima de 13 anos. Em virtude
disso, foi decidido a suspensdo do tratamento com a somatropina, continuando
somente com o0s hormdénios sexuais (estrégenos e progesterona) e mantendo o
acompanhamento clinico anualmente ou de acordo com as necessidades da paciente.
Ao final do tratamento o resultado foi satisfatério com crescimento de 17,5 cm ao todo.
Ainda faz uso de estr6genos e progesterona e relata amenorreia por aproximadamente
2 anos. Hoje, na fase adulta, mede 1,49 de altura, possui habilitacdo para dirigir carro e
moto e relata viver uma vida normal, sem restricbes, cursando o nivel superior em
Enfermagem.

Em relacdo a conclusdo deste relato a auséncia de outras caracteristicas
tipicas da ST dificultou o diagnéstico precoce. A falta de informacdo e atencdo dos
profissionais sobre a sindrome também contribuiu, sendo que a paciente comparecia
em todas as consultas de rotina durante sua infancia. Apenas quando entrou no inicio
da fase puberal e o desenvolvimento ndo estava adequado que houve a suspeita clinica
e realizado o cariétipo. Logo, a deteccdo tardia interferiu no resultado final do seu
crescimento. Mas, devido a idade éssea ter sido 1 ano a menos que a idade
cronoldgica, observa-se que conseguiu alcancar um crescimento bastante satisfatério.
Foi percebido que mesmo a paciente sendo portadora da ST pura, houve a ocorréncia
rara da menstruacao. Relatos de casos assim ndo sdo comuns, pois a ST quando pura,
as manifestagbes clinicas sdo mais graves e aparentes, sendo que ha um elevado

indice de aborto espontaneo de fetos com esta tipagem cromossomica.
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5 CONSIDERACOES FINAIS

Estudos iniciais mostraram que a ST relacionava com a baixa estatura e
auséncia da puberdade. Mas somente com o avanco da tecnologia foi possivel detectar
o motivo dos biotipos tipicos da anomalia, sendo genético pela falta do cromossomo
sexual X. Ficou evidenciado que a Sindrome de Turner é pouca conhecida pelo fato de
nao ter estudos suficientes sobre a mesma para disseminar informacoes.

A Sindrome de Turner é uma anomalia genética exclusiva no sexo feminino,
apresentando um cromossomo X a menos, onde reflete na auséncia das caracteristicas
femininas secundarias. Foi possivel identificar neste trabalho que a variabilidade de
fendtipos € ampla, mas as duas caracteristicas que mais se destacam sao a baixa
estatura e o desenvolvimento sexual infantil. Ao apresentar essas caracteristicas é
imprescindivel que o profissional fique atento para a realizagéo do cariétipo.

Esta alteracdo quando pura é a forma que as manifestacdes clinicas ficam
mais evidenciadas nas portadoras, pois ha auséncia total do segundo cromossomo.
Porém fetos com essa tipagem cromossdmica ndo chegam nem a nascer ou quando
nascem tem malformacgdes congénitas graves, com baixa expectativa de vida ou sem
qualidade de vida. Quando é a forma mosaica da alteragdo genética nota-se que ha a
presenca de alguma parte do segundo cromossomo, sendo que as manifestacfes
costumam ser brandas, e as vezes € incapaz distingui-las da populacao geral.

Por falta de experiéncia na clinica e informagbes na literatura ha um
despreparo dos profissionais frente a anomalia. Sendo que o conhecimento dos
profissionais é imprescindivel para o diagnéstico precoce. Outro fato que dificulta o
diagnostico é que € a populacdo ndo procura assisténcia de saude e por ser uma
anomalia de amplas manifestacdes clinicas, os profissionais também encontram
dificuldade para o diagnéstico.

A época da deteccdo da Sindrome de Turner interfere no prognostico do
tratamento. Pois quanto mais nova for a idade dssea maior € a velocidade do
crescimento, influenciando no resultado da altura final. Porém a época que fica mais
evidente e que o diagnostico € feito € no comeco da pré-adolescéncia. Pois € nessa

fase que os pais e a propria menina notam que os desenvolvimentos sexuais nao estao
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adequados. Pelo fato de ser incuravel, o acompanhamento é para sempre, 0 que atinge
também o psicossocial delas pelo fato de que o tratamento continuo vai sempre lembrar
que existe algo diferente nelas. Além disso, o atraso da puberdade agregado a baixa
estatura pode contribuir com que as portadoras ST seja tratada de forma infantilizada, o
que contribui para um comportamento imaturo.

A baixa estatura, atraso da puberdade, infantilismo sexual e esterilidade séo
fatores que abalam a feminilidade, onde dificulta o engajamento social. Por isso o0s
problemas psicolégicos sdo relativamente comuns nessas mulheres, seguido de
sentimentos de inferioridade, incapacitacédo e baixa autoestima. Porém dentre todas as
manifestacdes ja citadas aqui, a infertilidade € um grande determinador dos problemas
sociais da mulher ST. A sensacdo de impoténcia de gerar um filho faz com que a
inseguranca torna a susceptivel a se isolar socialmente e que consequentemente
dificulta nas suas relacbes amorosas.

Os objetivos deste trabalho foram alcancados, visto que a infertilidade atinge
a maioria dessas mulheres devido a insuficiéncia ovariana, condicdo que ¢é
frequentemente associada a ST. E perante aos avancos tecnologicos estdo sendo
indicadas técnicas para a preservacao da fertilidade. Porém a gravidez nas pacientes
ST esta associada a elevada mortalidade materno fetal sendo considerada uma decisédo
consciente e certa.

Foi visto a importancia da reposicdo hormonal na elevacédo da autoestima, e
que com a inducdo do desenvolvimento sexual ha benéficos em relacdo aos fatores
biopsicossociais e consequentemente na maturidade emocional. Sendo assim, este
trabalho mostrou a importancia da adesao ao tratamento e o suporte psicossocial dos
profissionais de saude frente as mulheres ST.

Todos os aspectos em gerais alterados em associacéo a sindrome acarretam
sentimento de incapacitacéo, frustracdes e dentre outras alteracdes psicoldgicas em
que tornam o relacionamento interpessoal e social dificeis. Assim, as intervengdes
multiprofissionais demostram necessaria ndo somente para as intercorréncias
manifestadas fisicamente, mas em um conjunto biopsicossocial em que afeta na

qualidade de vida das pacientes.
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