Tratamento

A Sindrome de Turner tem seu tratamento
basicamente centrado nas manifestacdes
clinicas associadas. Entre as condutas
adotadas, incluem-se tratamento cirurgico
das malformacdes associadas
(principalmente cardiacas), terapia de
reposicao com estrogénios, tratamento do
hipotireoidismo, tratamento de doenga
renal (quando presente), uso de
somatropina para promogao do
crescimento.

Tratamento disponivel no CEAF:

Somatropina 4 Ul e 12 Ul. A somatropina é
um hormonio que age no metabolismo de
lipideos, carboidratos e proteinas. Este
medicamento estimula o crescimento e
aumenta a velocidade de crescimento em
criangcas com deficiéncia de horménio de
crescimento (GH) endégeno. Em adultos, a
somatropina mantém a composicao
corporea normal através do estimulo do
crescimento dos musculos e ossos e
distribuicao da gordura corpodrea.
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Introducao

A sindrome de Turner (ST) é caracterizada
como uma monossomia completa ou
parcial do cromossomo X. As anormalidades
tipicas da ST incluem baixa estatura,
disgenesia gonadal que leva a um quadro de
falha do desenvolvimento puberal e
infertilidade, além de uma série de outras
alteracdes fenotipicas como pescogo alado,
linha posterior de implantagcao dos cabelos
baixa, facies tipica, téorax alargado com
aumento da distancia entre os mamilos,
linfedema e cubito valgo.

O diagnéstico clinico da sindrome de Turner
inclui as caracteristicas fenotipicas ja
descritas, mas a variabilidade do fendtipo
pode variar desde baixa estatura isolada até
a presenca das varias malformacdes
associadas. Dessa forma, o caridtipo é o
exame diagnostico definitivo.
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Causas

A Sindrome de Turner ocorre devido a alte-
racao genética relacionada a presenca de
apenas um cromossomo X, com auséncia de
um segundo cromossomo sexual.

As pacientes acometidas normalmente pos-
suem 45 cromossomos, com os 22 pares de
autossomos e mais um cromossomo X.

Em uma minoria, as pessoas afetadas sao
“mosaicos” (mistura de células com compo-
sicOes diferentes de cromossomos), tendo
parte das células com 46 cromossomos
(com os 2 cromossomos X) e parte com 45
cromossomos (com um sé cromossomo X).

2 3 “ 5
K K K \(
6 7 8 9 10 " 12
N X X K X I
13 14 15 16 11_ 18
K X | )

19 20 21 22 X

Sintomas

Ao nascimento, bebés com esta sindrome
frequentemente tém edema no dorso dos
pés, um sinal que pode auxiliar no
diagndstico.

Um achado classico, mas nao tao frequente
quanto a baixa estatura, é a deformidade de
Madelung no antebraco e punho.

A cabeca ulnar é proeminente e a ha
aparente sub luxacdo do punho e
antebraco. Outros achados se fazem
presentes, como face com caracteristicas
incomuns, pescoco alado, baixa
implantacao posterior de cabelos e elevada
incidéncia de anomalias renais e
cardiovasculares.

A disseccao da aorta é uma importante
causa de morte em mulheres com sindrome
de Turner.
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