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Identificacao: E.R.A. 18 anos, estudante, parda, reside em Guaxindiba- SFI
Queixa principal: “reposi¢cao de hormoénio”

HDA: Mae relatou que a filha nasceu a termo, de parto normal, com peso e
comprimento adequados a idade gestacional, mas sempre cresceu lentamente,
demorando a perder roupas e sapatos. A pubarca ocorreu aos 10 anos, e a telarca
se iniciou aos 14 anos. Nega menarca. Procurou, entao o Centro de Tratamento da
Crianca e do Adolescente de Campos (CRTCA) para investigacao e tratamento.
Mae referiu também que a paciente nao se alimenta bem, e é sedentaria. Estudou

até 2° grau completo, porém nao trabalha.

HPP: Sem patologias prévias

Historia familiar: Nada digno de nota



Exame fisico

Regular estado geral, hidratada, normocorada, anictérica, acianotica, afebril.

Exame Tireoide topica, de volume e consisténcia normais, superficie lisa, mével e indolor a

palpacao.

ACV: RCR, 2T, BNF, sem sopros, PA 110x80 mmHg

AR: MV audivel bilateralmente, sem ruidos adventicios.

ABD: Flacido e indolor a palpacao, peristalse audivel, auséncia de massas ou

visceromegalias.

Membros inferiores: sem edema, panturrilnas livres, pulsos palpaveis.
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Estagio puberal de Tanner
M3 P3




Exames Complementares:

- Hemograma completo: hemacias: 4,60 milhdes /mm?® / leucécitos= 7500/mm?,
HT= 40%; Hb= 13,3 g/dL

- Glicose= 80 mg/dL; creatinina= = 0,5 mg/dL

- TGO= 27 U/L (<31); TGP= 31U/L (<32); TSH= 2,82 pUl/mL (0,7-1,8).

- ldade 6ssea: 13 anos quando a idade cronologica era 17 anos de idade.

- TC pelve: Utero e ovarios nao visualizados.




HIPOTESES
DIAGNOSTICAS?




» Mulher, 18 anos;

» Crescimento Lento;

» Nega menarca (Amenorréia primaria);

» Pubarca aos 10 anos ;

» Telarca aos 14 anos ;

» Sedentarismo;

» Altura 1.41cm;

» Peso 36.2kg;

» M3P3;

» TSH 2,82;

» ldade 6ssea: 13 anos / Cronoldgica: 17 anos;
» Tc pelve: Utero e ovarios nao visualizados;
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Sindrome de Mayer-Rokitansky-Kuster-
Hauser



Sindrome de Morris




Sindrome de Turner

Conduta:

- Solicitar FSH E LH
- Solicitar Caridtipo
- Se confirmado sindrome de turner:
Iniciar estrogenioterapia exogena




Conduta:

- Solicitar FSH E LH;

- Solicitar Cariotipo;

- Avaliar reposicao de estrogénio exogeno;
- Solicitar Ecocardiograma transtoracico e/ou ressonancia magnética cardiaca;
- Avaliagao neurocognitiva;

- USG renal e de vias urinarias;

- Solicitar T4;

- Rastreio de doenca hepatica;

- Avaliacao audiologica e oftalmologica;

- Rastreio de Sindrome Metabdlica;

- Rastreio de hipovitaminose D.




SEGUIMENTO DO CASO
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SEGUIMENTO DO CASO

Em 2/7/11: Caridtipo: 45,X [25]

USG pélvica: utero nao visualizado, OD e OE normais
FSH= 88 UI/L

Densitometria 6ssea (DXA): IC= 17 anos
- DMO de L1-L4 = 0,696g9/cm2, DP (Z-score) = -3,0
- DMO de colo de fémur = 0,629g/cm2 = DP (Z-score) = -2,6

5/8/11: Instituida tratamento com estradiol 1 mg e dihidrogesterona 10mg
durante 12 dias, carbonato de calcio 500 mg/dia, 400 Ul de vitamina D e
exercicios fisicos (caminhar 30 minutos/dia)

Menstruou em 9 e 10/11, mas entrou em amenorreia (uso irregular)



SEGUIMENTO DO CASO

Em 25/3/13; IC= 22 anos

Retornou em uso de ACO (etinil estradiol 35 mcg/acetato de ciproterona 2
mg) e voltou a menstruar regularmente

P= 40 kg, altura= 141,5 cm; PA=120/70 mmHg; M4P4
Tireoide normal

Glicose= 76 mg/dL

CT=165; HDL= 57; LDL=63; TG=227mg/dL
Calcio= 10,6; fosforo= 3,4mg/dL

25 (OH)=50,0, PTH= 25pg/mL

Substituimos ACO por estradiol e dihidrogesterona; dieta




Evolucao de USG pélvica

Em 2/7/11: pré-tratamento

- Utero nao visualizado, OD e OE normais.

Em 2/10/14: apds 2 anos de estrogenioterapia:
- Utero em AVF, medindo 6,7 x 4,0 x 3,1 cm (LXTxAP), volume= 43 cc.
Eco endometrial homogéneo e linear, de 3,8 cm.

Ovarios hipoplasicos.

Em 2017 e 2018: padroes semelhantes ao de 2014



Evolucao das DXAS




SEGUIMENTO DO CASO

Em 12/8/21: IC= 30anos

Evoluiu com melhora da DMO, transaminases normais e normalizacao do
volume uterino, mas com dislipidemia mista.

P= 41,4kqg, altura= 141,5cm; estadio puberal: M5P5

CT=279; TG=174; HDL= 54; LDL= 190mg/dL
USG mamas normal (Bi-Rads 1)

Acrescentamos rosuvastatina 10 mg/d

Em 10/3/22: 31 anos
CT=220; LDL= 139 mg/dL




Sindrome de Turner

A sindrome de Turner (ST) € caracterizada como uma monossomia completa
ou parcial do cromossomo X.

A ST é responsavel por 10% dos abortos espontaneos e os principais achados
nos nascidos sao baixa estatura, insuficiéncia ovariana e infertilidade.

Ela ocorre em aproximadamente 1 em cada 2.000/ 2.500 mulheres




A ST resulta de uma perda parcial ou completa do 2°. cromossomo X no sexo
feminino mais frequentemente encontrado como carioétipo 45, X.

No entanto, cerca de 50% dos casos tém outros cariotipos.




DIAGNOSTICO DE SINDROME DE TURNER

Ocasionalmente diagnosticada de maneira acidental durante o teste pré-natal.
Mais comumente, € suspeitado com base em caracteristicas clinicas
caracteristicas.

Deve ser considerado em adolescentes com amenorreia primaria ou secundaria,
especialmente se apresentarem baixa estatura.

O teste genético deve ser realizado para confirmar o diagnostico em qualquer
paciente com as caracteristicas clinicas de ST.

Confirmacao diagndstica: analise do cariétipo, através de células mononucleares
do sangue periférico.



A baixa estatura na ST

O gene SHOX (‘short stature homeo box gene’) esta localizado no brago curto
dos cromossomos sexuais e é fundamental na determinacao da altura normal.

- E expresso nas células osteogénicas, musculos esquelético e cardiaco, e
fibroblastos da medula 6ssea.

« Atua como repressor da diferenciacao dos condroécitos, retardando a fusao das
cartilagens do crescimento.

 Ela explica 77% da BE na ST

SHOX
Xp22.3 e Yp11.3
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Regiao de
heterocromatina




A anormalidade mais encontrada € a baixa
estatura.

A disgenesia gonadal, refletindo
insuficiéncia ovariana, e térax em escudo
com hipertelorismo mamario, sao outros
sinais frequentes.

E uma das causas mais comuns de faléncia
ovariana prematura e infertilidade.

Outros achados: pescoco alado, baixa
implantacao posterior de cabelos e elevada
incidéncia de anomalias renais e CV

A disseccao da aorta € uma importante
causa de morte



DISSECCAO DA AORTA NA SINDROME DE TURNER

O risco pode ser estimado pelo ecocardiograma trans toracico:

Em < 16 anos: calculo do Z-score do diametro da aorta, especifico

para a ST.

Em > 16 anos: calculo do indice do diametro da aorta
ascendente/superficie corporal:

Entre 2-2,3cm/m2 = risco moderado

>2,3Cm = risco

E fundamental a avaliacdo cardioldgica, para INTERVENCAO

cirurgica precoce



TRATAMENTO

Na infancia ou adolescéncia, a terapia com horménio de crescimento (GH) recombinante
deve ser considerada, entre dois e cinco anos de idade. podendo resultar em ganhos de 6 a
12 cm na altura final.

A maioria apresenta hipogonadismo primario, ocasionando infantiismo sexual e amenorreia
primaria, e/ou parada puberal. A terapia com baixas doses de estrogénio deve ser iniciada
por volta dos 11 a 12 anos de idade para permitir o tempo e ritmo normais de puberdade.

A maioria € infértil, mas pode atingir a gestacao com fertilizagao in vitro. No entanto, existem
riscos cardiovasculares graves durante e apos a gravidez, maiores até que o risco de
disseccao aortica. A avaliagao cardiovascular € essencial antes de considerar a gravidez.




