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ABSTRACT

Turner syndrome is one of the most common chromosomal anomalies in females and is an important cause of short stature

and primary amenorrhoea.

We report a case of a 15-year-old girl referred to our hospital’s outpatient clinic for short stature and primary amenorrhoea. At
the first evaluation, downward crossing of height percentiles since age eight was observed as well as pubertal delay. Aetiologi-
cal investigation was performed and Turner syndrome was diagnosed.

The diagnosis was delayed by failure to recognize and investigate short stature and delayed puberty. With this case the authors
aim to highlight the importance of appropriate surveillance of growth and development at any paediatric age, including ado-

lescence.
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RESUMO

A sindrome de Turner é uma das anomalias cromossomi-
cas mais frequentes no sexo feminino e é uma importan-
te causa de baixa estatura e amenorreia primadria.
Apresenta-se o caso de uma adolescente de 15 anos re-
ferenciada para a consulta hospitalar por baixa estatura
e amenorreia primaria. Nesta consulta, constatou-se um
cruzamento descendente de percentis da estatura desde
0s 8 anos e um atraso pubertario. Foi realizada investiga-
¢do etioldgica, que permitiu o diagndstico de sindrome
de Turner. No caso descrito o diagndstico foi tardio, por
falha no reconhecimento e valorizacdo da baixa estatu-
ra e do atraso pubertdrio. Os autores pretendem, com
a descrigdo deste caso, reforgar a importancia da vigi-
lancia adequada do desenvolvimento e crescimento em
qualquer idade pediatrica, incluindo a adolescéncia.

Palavras-chave: Sindrome de Turner; Baixa estatura;
Amenorreia primaria.

INTRODUCAO

A sindrome de Turner (ST) caracteriza-se pela auséncia
total ou parcial de um cromossoma X, em individuos fe-
notipicamente femininos, com ou sem mosaicismo de
linhas celulares?. E uma das anomalias cromossémicas
mais frequentes no sexo feminino®3, com uma prevalén-
cia de 1/2500 recém-nascidos?. A expressdo fenotipica é
variavel e depende da idade e das anomalias cromossé-
micas detetadas®. A baixa estatura e faléncia gonadal sdo

duas caracteristicas cardinais, presentes em cerca de
95% dos casos®. Contudo, outros 6rgdos e sistemas po-
dem ser atingidos, de forma varidvel®. O atraso mental
ndo é uma caracteristica da ST e as doentes com esta
patologia geralmente tém um nivel cognitivo normal®’.
O diagndstico pode ser pré-natal ou neonatal, mas fre-
gquentemente é mais tardio, ocorrendo na infancia, ado-
lescéncia ou mesmo na idade adulta. Cerca de 42% dos
casos sdo diagnosticados na adolescéncia®.

A terapéutica baseia-se na administragdo de hormona
de crescimento e em terapéutica de substituicdo hor-
monal para promog¢do do crescimento, indugdo do
desenvolvimento pubertario, aumento e preservagao da
densidade mineral dssea. O tratamento com hormona
de crescimento em doses supra-fisiologicas é a base da
terapéutica da baixa estatura e cerca de 80% das crian-
cas atingem a estatura-alvo familiar. Deve-se considerar
o inicio do tratamento assim que se verifica a desacele-
ragao do crescimento. Na ST sdo também fundamentais
a pratica de exercicio fisico regular e o aporte adequado
de célcio e vitamina D",

As doentes com ST parecem ter uma menor esperancga
de vida?, sendo que a doenca cardiovascular é uma das
principais causas de mortalidade prematura®.

Os autores apresentam um caso de ST diagnosticada
numa adolescente, pretendendo-se alertar para a im-
portancia da vigilancia e seguimento adequados da
crianca e do adolescente, de modo a fazer um diagnodsti-
co precoce e atempado destas situagdes.
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CASO CLINICO

Adolescente do sexo feminino, com 15 anos e 9 meses
de idade, referenciada para a consulta de pediatria de
adolescentes por atraso pubertdrio e amenorreia pri-
maria.

Entre os antecedentes pessoais destacava-se uma desa-
celeragdo marcada da estatura desde os 8 anos de
idade, com cruzamento de varios percentis (p) no
sentido descendente (de p75 para < p5) (Figura 1), ndo
valorizado previamente. Havia ainda antecedentes de
dificuldades de aprendizagem. Cerca de dois meses
antes da observagdo na consulta de pediatria de ado-
lescentes tinha sido medicada com sertralina na dose
de 50 mg/dia pelo médico de familia, por apresentar
sintomas de ansiedade. Frequentava o 82 ano de escola-
ridade de um curso de educacdo e formacgdo (CEF), sem
registo de comportamentos de risco ou experimenta-
¢do. Negava inicio de atividade sexual, perturbagdo do
comportamento alimentar e ndo apresentava disturbio
da imagem corporal. No entanto, revelava uma baixa
autoestima e manifestava uma elevada preocupacdo
relativamente ao seu desenvolvimento pubertario.

No exame fisico apresentava facies peculiar, palato em
ogiva, pescogo curto, maos pequenas e unhas hipercon-

Figura 1. Curva de evolugdo estatural mostrando uma desacelera-
¢do marcada da estatura a partir dos 8 anos de idade, com cruza-
mento de percentis no sentido descendente (do p75 para < p5).
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vexas. Na auscultagdo cardiaca constatou-se um sopro
sistélico de grau 2/6. Entre os dados antropométricos
salientava-se a baixa estatura (144,5 cm, < p3), um
crescimento de 0,5 cm nos ultimos dois anos com uma
estatura-alvo de 159,8 cm (p15-50), um peso corporal
de 54 kg (p50) e um indice de massa corporal (IMC)
de 25,8 kg/m? (p85-97). Estadio pubertario de Tanner:
M2-3P3. Ndo foram identificadas outras particularida-
des ao exame fisico.

Entre os resultados da investigacdo realizada, realgava-
-se o hemograma sem alteragées, bem como a velo-
cidade de sedimentagdo, ionograma, alanina amino-
transferase, aspartato aminotransferase, fung¢do renal
e imunoglobulinas normais. Os anticorpos antitrans-
glutaminase e antigliadina eram negativos e a funcao
tiroideia, o fator de crescimento da insulina (IGF1) e a
proteina de ligacdo ao fator de crescimento da insulina
3 (IGFBP3) eram normais.

Os valores da hormona foliculo-estimulante (FSH) e hor-
mona luteinica (LH) estavam aumentados (FSH de 128,5
mUI/mL e LH de 31,06 mUl/mL) e o valor de estradiol
era de 15 pg/mL (valores de referéncia®: FSH 1,3 - 5,5
muUl/mL, LH 1,4 - 4,5 mUI/mL, estradiol 7 — 60 pg/mL).
A radiografia da mdo e punho esquerdos demonstrou
uma idade 6ssea de 15 anos. A ecografia pélvica revelou
um utero de dimensdo e forma pré-pubere, os ovarios
ndo eram visualizados. A ressonancia pélvica confirmou
a presenca de Utero pré-pubere, ndo sendo visualizados
de forma inequivoca os ovarios.

Tratava-se assim de uma adolescente com baixa esta-
tura associada a disgenesia gonadal com hipogona-
dismo hipergonadotrdfico.

Foi realizado o cariétipo em sangue periférico (Figura 2)
que revelou a presenga de duas linhas celulares: uma
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Figura 2. Caridtipo em sangue periférico mostrando uma das duas
linhas celulares encontradas, com um cromossoma X normal e
um cromossoma em anel de pequenas dimens&es derivado do X.
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linha com monossomia do cromossoma X e outra linha
celular com um cromossoma X normal e um cromos-
soma em anel de pequenas dimensdes, derivado do X
[mos46,X,r(X)[71/45,X[19].ish r(X)(DXZ1+)], resultando
numa monossomia parcial de uma grande regido do
cromossoma X. Este resultado permitiu o diagndstico
de ST. Foi planeada a realiza¢do da pesquisa de material
genético do cromossoma Y, dado que a sua presenca se
associa a risco de gonadoblastoma nas doentes com ST.
A adolescente iniciou terapéutica com estrogénio trans-
dérmico em doses crescentes, verificando-se a progres-
sdo do desenvolvimento pubertario com menarca aos
16 anos. Posteriormente, iniciou estroprogestativo oral
e efetuou suplementagdo com célcio e vitamina D. Por
apresentar uma idade déssea de 15 anos ndo cumpria
critérios para inicio de tratamento com hormona de
crescimento.

A avaliacdo renal demonstrou a presenca de assimetria
renal, com sinais de duplicacdo do sistema excretor e
ectasia discreta de ambos os piel8es. O ecocardiograma
revelou presenca de valvula adrtica bicuspide. A avalia-
¢do auditiva foi normal.

Aos 17 anos, a doente tinha 145,5 cm de altura (< p3) e
estadio pubertario M4P4.

Do ponto de vista psicoldgico e social, verificou-se ini-
cialmente uma melhoria da autoestima, com diminui-
¢do dos sintomas de ansiedade. No entanto, passados
alguns meses apods o inicio do tratamento observou-se
um reagravamento clinico, associando-se a perturbacdo
do comportamento alimentar (emagrecimento de 12
kg), absentismo escolar e crises conversivas exuberantes
com perturbagdo marcada na dinamica escolar e fami-
liar, que motivaram acompanhamento por pedopsiquia-
tria, que mantinha aos 17 anos.

DISCUSSAO

A ST é uma importante causa de baixa estatura e de
atraso pubertario no sexo feminino'®. O seu diagndstico
é frequentemente tardio, ocorrendo por vezes sé na
adolescéncia, ou mesmo na idade adulta, por falha no
reconhecimento e na valorizagdo da baixa estatura e
do atraso pubertério. Na adolescéncia, o impacto psi-
cossocial da doenga pode ser grande. As morbilidades
associadas a ST podem também ter um forte impacto na
qualidade de vida, sendo de extrema importancia uma
vigilancia, abordagem e tratamento multidisciplinares®.

No caso descrito, o diagndstico tardio limitou o poten-
cial de crescimento da adolescente, que ja ndo apre-
sentava critérios para tratamento com hormona de
crescimento. De igual modo, a referenciagdo tardia da
adolescente contribuiu para repercussGes psicolégicas
importantes e com consequéncias futuras na sua auto-
estima e integragdo social.

No caso clinico apresentado o cariétipo revelou a pre-
senga de um cromossoma X em anel. O cromossoma
em anel forma-se quando ha uma quebra em ambas
as extremidades do cromossoma, com fusdo das extre-
midades proximais. Os casos de cromossomas em anel
diferem fenotipicamente de acordo com o tamanho do
anel, refletindo o tamanho da delegdo dos bragos curto
e longo™.

Os autores pretendem, com a descricdo deste caso,
reforcar que a vigilancia do desenvolvimento e cres-
cimento sdo fundamentais em qualquer idade pedia-
trica, incluindo a adolescéncia, fase caracterizada por
importantes alteragdes no desenvolvimento fisico, psi-
cossocial e emocional. No caso descrito, uma vigilancia
adequada poderia ter permitido um diagndstico e uma
interveng¢do mais precoces, que teriam sido fundamen-
tais para uma orientacdo atempada dos problemas e
comorbilidades associadas®.

A descrigdo deste caso pretende ainda relembrar que
o diagndstico de ST deve ser sempre considerado na
rapariga com baixa estatura ou atraso pubertario/ame-
norreia primaria®’.
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