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RESUMO: A Sindrome de Turner (ST) é uma aneuploidia que acomete Palavras-chave:
individuos do sexo feminino e resulta da auséncia total ou parcial de um Sindrome de
cromossomo X, apresen-tando ampla variabilidade clinica que frequentemente Turner. Otite de
dificulta o diagndstico precoce. Este relato descreve o caso de uma paciente Repeticao.
pedidtrica de dois anos, cuja queixa prin-cipal de otite média recorrente Diagndstico
associou-se a sinais fenotipicos sutis, como baixa esta-tura, pescoco curto, Precoce.

térax em escudo e edema de maos, levando a suspeita de sin-drome genética. Acompanhamento.
A confirmacdo diagndstica foi obtida por caridtipo 45,X, compativel com ST. Multidisciplinar
Apds o diagndstico, a paciente foi encaminhada para acompanhamento mul-

tidisciplinar, incluindo endocrinologia, cardiologia, otorrinolaringologia e

suporte psi-cossocial, com monitoramento do crescimento e rastreamento de

malformagdes as-sociadas. O caso evidencia a relevancia da observacao clinica

detalhada e da valoriza-¢do de sinais dismdrficos discretos na pratica

pedidtrica, possibilitando o diagndstico e a interven¢do precoces,

fundamentais para otimizar o desenvolvimento e a qualidade de vida de

pacientes com Sindrome de Turner.
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INTRODUCAO

A sindrome de Turner (ST) é uma aneuploidia que afeta aproximadamente 1 (um) a cada 2.500
nascimentos vivos do sexo feminino, resultante da auséncia total ou parcial de um cromossomo Xi1.
Apesar de relativamente frequente entre as anomalias cromossémicas, sua apresentacdo clinica é

bastante heterogénea, o que pode dificultar e atrasar o diagndstico?.
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As manifesta¢des fenotipicas incluem baixa estatura, disgenesia gonadal, altera¢6es somaticas
caracteristicas (como pescoco alado, térax em escudo, linfedema em mé&os e pés no periodo neonatal e
cubito valgo), além de maior predisposicdo a malformagdes cardiacas, renais e endocrinolégicas™. Outro
aspecto relevante é a susceptibilidade a complica¢bes otorrinolaringolédgicas, em especial otite média
recorrente e perda auditiva progressiva, associadas a altera¢des anatémicas da orelha média e disfungao

da tuba auditiva3.

O espectro clinico pode variar desde formas classicas, evidentes ja no periodo neonatal, até
apresentacdes discretas, identificadas apenas na adolescéncia ou na idade adulta, geralmente em
investigacao de amenorreia primdria ou infertilidade 3. O cariétipo constitui o exame confirmatdrio, sendo
0 45,X a alteracao mais comum, embora existam mosaicos e delecdes parciais com fendtipos varidveis1.
O diagndstico precoce tem grande impacto no progndstico, pois possibilita interven¢des oportunas como
a introdugao do horménio de crescimento, rastreamento e manejo de complica¢des cardiovasculares e

renais, além de acompanhamento multidisciplinar, fundamental para otimizar qualidade de vida *°.

Diante da heterogeneidade clinica e da importancia do diagndstico precoce, este relato descreve
um caso de Sindrome de Turner em paciente pediatrica, destacando sinais fenotipicos sutis, otite de
repeticdo e os cuidados multidisciplinares necessarios. Desse modo, o objetivo central do estudo é relatar

um caso sobre sindrome Turner e o diagndstico precoce a partir de otite de repeticao.

DESCRICAO DO CASO:

Paciente do sexo feminino, 2 anos, foi admitida em consulta de emergéncia devido a febre
associada a quadro de otite de repeticdo. Durante a anamnese, a mae relatou episddios frequentes de
otite média nos ultimos meses, com necessidade de multiplos atendimentos médicos e uso recorrente de
antibidticos, sem outros antecedentes pessoais relevantes. Negava se histéria familiar de sindromes

genéticas ou condi¢des semelhantes.

No exame fisico, observou-se baixa estatura incompativel com o aspecto familiar, evidenciada
pelo acompanhamento da curva de crescimento e outros exames complementares, incluindo o grafico
de crescimento pondero-estatural (peso para altura, P/E). O acompanhamento P/E, realizado por 1ano e
6 meses evidenciou ganho ponderal progressivo, variando de 6,3 kg para 9,9 kg, e incremento estatural,

de 62 cm para 81cm.

Apesar da evolucdo positiva, os valores de peso e estatura mantiveram-se de forma consistente
abaixo da mediana das curvas da organizacdo mundial da saude, situando-se préximos a -2 desvios-

padrdo (DP) para a idade. O perimetro cefdlico permaneceu dentro da normalidade nas mensurac¢des
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disponiveis (42 a 46 cm), e o IMC correspondeu ao percentil 48, indicando proporcdo peso/estatura
adequada. Tais achados caracterizam baixa estatura para a idade, sem evidéncias de desnutricao aguda,
corroborando a hipdtese de alteracao do crescimento linear associada a provavel etiologia genética, além
de alteragdes fenotipicas sugestivas de sindrome genética. Destacavam-se pescoco curto, térax largo em
escudo, presenca de edema em maos e dedos curtos, além de desproporcao entre membros superiores
e inferiores. Diante da associacdo entre otite de repeticdo e caracteristicas dismdrficas, levantouse a

hipdtese diagndstica de Sindrome de Turner.

A paciente foi encaminhada para avalia¢dao pela endocrinopediatria, onde foi solicitado caridtipo.

O exame confirmou a presenca de aneuploidia 45X, compativel com diagndstico de Sindrome de Turner.

Figura 1.
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Cariétipo com mosaicismo celular apresentando 53% das metafases com monossomia do

cromossomo sexual X. As demais metafases apresentaram trissomia do cromossomo sexual X.

Apds a confirmagao diagndstica, a familia recebeu esclarecimentos sobre a natureza crénica da
sindrome e a necessidade de acompanhamento multidisciplinar, envolvendo endocrinologia, cardiologia,
otorrinolaringologia e suporte psicossocial. A partir desse acompanhamento multiprofissional foi
realizado ecocardiograma, ultrassonografia renal ou exames hormonais iniciais. Foram orientados quanto
ao monitoramento de crescimento, rastreamento de malformacbes associadas e manejo das otites

recorrentes. A paciente segue em tratamento e acompanhamento clinico com a equipe multidisciplinar,

15
RESU - Revista Educacao em Saude: V13, suplemento 2, 2025



incluindo a endocrinopediatra, com monitoramento para possivel inicio futuro de terapia com horménio

do crescimento (GH).

DISCUSSAO

A paciente apresentou quadro clinico compativel com Sindrome de Turner (ST), confirmado por
cariétipo 45 X, uma das aneuploidias mais frequentes em meninas'. A ST caracteriza-se pela auséncia total
ou parcial de um cromossomo X, resultando em manifestacdes fenotipicas heterogéneas, incluindo
alteracbes somadticas, enddcrinas e fenotipicas varidveis *. Essa heterogeneidade frequentemente
dificulta o diagndstico precoce, especialmente na primeira infancia, quando os sinais podem ser sutis e

facilmente atribuidos a varia¢des individuais do desenvolvimento 3.

No caso relatado, a principal queixa clinica foi a otite de repeticao, manifestacao frequente em
meninas com ST. Estudos mostram que mais da metade das pacientes apresenta algum grau de infec¢ao
otorrinolaringoldégica nos primeiros anos de vida, relacionada a altera¢bes anatémicas da base do cranio,
disfuncdo da tuba auditiva e comprometimento da drenagem da orelha média 3. Fatores adicionais, como
disfun¢bes imunoldgicas discretas e alterac6es musculares palatinas, podem aumentar a suscetibilidade
a infeccOes respiratdrias4. A otite média recorrente, se ndo adequadamente identificada e manejada,
pode levar a perda auditiva condutiva ou neurossensorial, interferindo no desenvolvimento da linguagem

e na interagao social, refor¢cando a necessidade de acompanhamento otorrinolaringoldgico regular >4.

Outro achado relevante foi a baixa estatura, um dos sinais clinicos mais precoces e caracteristicos
da ST°. Essa alteragao decorre da haploinsuficiéncia do gene SHOX, localizado no brago curto do
cromossomo X, essencial para o crescimento dsseo®. O reconhecimento precoce desse marcador permite
o inicio oportuno da terapia com hormonio do crescimento (GH), cuja eficacia em melhorar a estatura
final e o desenvolvimento fisico estd bem documentada®®. Intervencbes precoces, combinadas a

seguimento endocrinoldgico sistemdtico, estdo associadas a melhores desfechos estaturais’.

Além disso, pacientes com ST podem apresentar comorbidades cardiovasculares, como coarctacdo
de aorta e valva adrtica biclispide, malformacbes renais, como rim em ferradura, e disfuncdes enddcrinas,
incluindo hipotireoidismo autoimune e hipogonadismo™?*2. Esses achados reforcam a importancia de uma
abordagem multidisciplinar, envolvendo pediatria, endocrinologia, cardiologia, nefrologia,
otorrinolaringologia e psicologia. Um acompanhamento coordenado permite o rastreamento precoce de
complicacdes, manejo adequado das manifestacOes clinicas e melhora da qualidade de vida a longo

prazo?:.
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A singularidade deste caso reside no fato de que uma queixa clinica comum, associada a sinais
dismérficos sutis (como pescoco curto, térax largo em escudo e edema de maos), foi suficiente para
direcionar a suspeita clinica e possibilitar a confirmacao diagndstica precoce. Este caso evidencia a
importancia do exame fisico detalhado e do reconhecimento de sinais clinicos especificos, mesmo em
contextos aparentemente banais. A identificacao precoce desses marcadores permite intervencdes
terapéuticas direcionadas, acompanhamento longitudinal eficaz e planejamento do cuidado
multidisciplinar, impactando positivamente no progndstico e no desenvolvimento fisico e psicossocial da

paciente?’ .

CONSIDERAQGES FINAIS

Este caso destaca a importancia do exame clinico detalhado e do raciocinio diagndstico precoce
na Sindrome de Turner. A associacdo de otite de repeticdo, sinais dismdrficos sutis e baixa estatura
permitiu a suspeita clinica e a confirmacgdo por caridtipo. O diagndstico precoce possibilita intervencoes
como terapia com hormdnio do crescimento e acompanhamento multidisciplinar, fundamentais para

prevenir complica¢bes e promover desenvolvimento fisico e psicossocial sauddvel.
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