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INTRODUGCAO: A Sindrome de Turner (ST) ¢ definida pela presenca de um cromossomo X
e delecdo total ou parcial do segundo cromossomo sexual, em paciente fenotipicamente
feminino. Esta sindrome determina uma série de achados fisicos como linfedema congénito,
baixa estatura e disgenesia gonadal. OBJETIVO: Abordar através da literatura cientifica
acerca da identificacdo das alteracbes cromossOmicas e caracteristicas gerais da ST.
METODOLOGIA: Foram realizadas pesquisas com base de dados pela Biblioteca Virtual da
Saude (BVS), Scielo e Google académico selecionando estudos cientificos dos Gltimos 10 anos,
na lingua portuguesa e inglesa, com os principais descritores (Decs) e palavras-chave:
“Sindrome de Turner”; “Genética”; Caracteristicas”. RESULTADOS E DISCUSSAQ: De
acordo com Sybert e McCauley 20 a 33% dos casos de ST sdo diagnosticados ainda no periodo
neonatal e 33% durante a infancia por investigacao de baixa estatura, além de que 33 a 47% sao
diagnosticados a partir da adolescéncia, quando a baixa estatura esta associada ao atraso
puberal. Antes suspeitava-se que as pacientes com ST apresentavam algum grau de deficiéncia
de horménio de crescimento. Porém, os avancos laboratoriais demonstraram que as pacientes
com ST apresentam niveis sericos desse hormdnio normais. Segundo Laranjeira, parece existir
um mecanismo de resisténcia a acdo do HC nos tecidos periféricos, principalmente nas epifises,
0 que contribui para a baixa estatura. A partir da sintese do horménio de crescimento
recombinante humano, a terapia com HC em doses supra fisioldgicas foi iniciada com
seguranca em 1985, e tornou-se marco importante no tratamento do mais prevalente estigma
turneriano: a baixa estatura. Todo o suporte clinico e psicologico oferecido durante a infancia
e adolescéncia para as pacientes com ST, deve ser mantido durante a vida adulta, uma vez que,
a reposicao de estrogénio, a infertilidade e as doengas crénicas séo uma constante na vida desses
pacientes. CONCLUSOES: Toda manifestacio de adoecimento de ordem cronica ou aguda
resulta em marcas de ordem emocional no sujeito e estas, interferem em aspectos de ordem
biopsicossocial que o constituem. O processo de adoecimento da Sindrome de Turner, repercute
tanto nos aspectos individuais quanto familiares do sujeito, assim o processo de acolhimento
deste individuo deve ser norteado pelo trabalho de uma equipe multidisciplinar.

PALAVRAS-CHAVE: Sindrome; Cromossomo X; Diagndstico; Tratamento.

19



