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RESUMO

OBJETIVOS: Identificar a idade materna mais frequente nas gestantes portadoras de feto com Sindrome de Turner, verificar as indicagées mais
frequentes para o estudo genético de portadores de Sindrome de Turner, avaliar o procedimento de estudo genético pré-natal mais praticado
em gestantes com fetos portadores de Sindrome de Turner.

METODOLOGIA: Estudo retrospectivo descritivo no qual foi avaliada uma série de casos de fetos com Sindrome de Turner, de janeiro de 2009 a
dezembro de 2014, realizados na clinica Fértile-Goidnia, encaminhados para investiga¢éo através de amniocentese ou da bidpsia de vilo corial.
RESULTADOS: O total de gestantes com feto portador de Sindrome de Turner no periodo avaliado foi de 15 com idade média de 28 anos, a
menor idade materna que apareceu neste grupo foi de 20 anos e a maior idade foi de 36 anos. A idade de maior prevaléncia encontrada foi de
20-30 anos com 67% e de 30-40 com 33%. Destes casos estudados observou-se que 40% dos exames ultrassonogrdficos constaram alteragées
de higroma cistico, 30% de altera¢bes na medida de translucéncia nucal, 15% hidropsia. As medidas da translucéncia nucal encontradas foram
de 3,1 mm a 8 mm. As principais indicacdes para a realizagdo dos exames de amniocentese ou bidpsia de vilo corial foram as alteracdes de
translucéncia nucal com 42%, seguido de idade materna com 24% e de onfalocele com 4%. A amniocentese foi realizada em 80% e a bidpsia
de vilo corial em 20% dos casos avaliados nesta pesquisa.

CONCLUSAOQ: A idade materna mais comum em gestantes com fetos portadores de Sindrome de Turner foi de 28 anos. A indicacdio mais comum
para o estudo genético pré-natal foi o higroma cistico, sequido de translucéncia nucal alterada. O procedimento diagndstico no estudo genético
mais utilizado foi a amniocentese (80%).
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ABSTRACT

OBJECTIVE: To identify the most frequent maternal age in pregnant women with fetus with Turner syndrome, check the most frequent indica-
tions for genetic study of patients with Turner syndrome, assess prenatal genetic study procedure more practiced in pregnant women with
fetuses Turner Syndrome.

METHODS: Retrospective descriptive study that evaluated a number of cases of fetuses with Turner syndrome from January 2009 to December
2014, carried out in Fertile Goiania clinic referred for investigation by amniocentesis or chorionic villus sampling.

RESULTS: The total number of pregnant women with fetus with Turner syndrome during the study period was 15 with an average age of
28 years, maternal age which appeared in this group was 20 years and the largest age was 36 years. The age of highest prevalence was
20-30 years with 67% and 30-40 with 33%. These case studies it was observed that 40% of sonographic examinations consisted changes
cystic hygroma, 30% change in measuring nuchal translucency, 15% hydrops. The measures of nuchal translucency found were 3.1 mm
to 8 mm. The main indications for the examinations of amniocentesis or chorionic villus sampling were the changes of nuchal translu-
cency with 42%, followed by maternal age with 24% and 4% omphalocele. The amniocentesis was performed in 80% and chorionic villus
sampling in 20% of cases evaluated in this study.
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CONCLUSION: The most common maternal age in pregnant women with fetuses with Turner syndrome was 28 years. The most common in-

dication for prenatal genetic study was hygroma cystic followed by translucency nuchal changed. The procedure more used as diagnosis was

genetic study amniocentesis (80%).
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INTRODUCAO

A Sindrome de Turner afeta um em cada 2.500 nasci-
mentos do sexo feminino, € uma alteracao cromossomica
descrita pela primeira vez pelo Dr. Henry Turner em 1938,
€ caracterizada por provocar baixa estatura e n3ao funcio-
namento dos ovarios, que causa a auséncia de desenvol-
vimento sexual e infertilidade. Apesar da ma ou fun¢ao
ovariana ausente, outros Orgaos sexuais e reprodutivos
(Utero e vagina) s3o normais?. E caracterizada ainda pela
auséncia completa ou parcial do segundo cromossomo sexu-
al, provocando alteragoes fisicas como a baixa estatura e o
infantilismo sexual pela presenca de gonadas rudimentares'.
A suspeita da doenca pode ser feita com exame ultrassono-
grafico durante a gestagao e confirmada com a realizacao do
cariotipo fetal. Portanto o objetivo deste estudo foi avaliar
a importancia da ultrassonografia obstétrica como rastreio
e diagnostico para Sindrome de Turner.

REVISAO DE LITERATURA

A Sindrome de Turner € definida pela presenca de um cro-
mossomo X e delecao total ou parcial do segundo cromossomo
sexual em paciente fenotipicamente feminino, com uma ou
mais caracteristicas clinicas atribuidas a sindrome’.

Possui uma grande variabilidade fenotipica, podendo se
manifestar na forma classica — como nos casos descritos por
Turner, que relatou sete mulheres, todas elas com retardo
do desenvolvimento puberal e do crescimento associados a
cubitus valgus, até em casos com poucos sinais dismorficos
que possam chamar a aten¢do ao diagnostico’.

Além da abordagem médica da Sindrome de Turner, é
fundamental que o conhecimento das pacientes a respeito
dessa sindrome e as questOes referentes a esterilidade, baixa
estatura, autoestima e interagoes sociais sejam alvo de atencao
especial e continua a partir do momento do diagndstico; a
situacdo ideal seria a de atuacao de um psicologo juntamente
com a equipe médica'?.

O diagnostico intrauterino € possivel pela ultrassono-
grafia, e pode ser confirmado através de amniocentese
(remogdo do fluido que circunda o feto) ou bidpsia de
vilo corial (parte do inicio da placenta). Estes testes per-
mitem exame dos cromossomos do feto no utero. Muitas
vezes, uma menina com Turner Sindrome nao € diagnos-

ticada até a primeira infancia, quando progressivamente
o crescimento desacelera ou, ainda mais tarde, quando a
puberdade nao ocorre’.

O objetivo foi avaliar a importancia da ultrassonografia no
diagnostico pré-natal de Sindrome de Turner. Além de identi-
ficar a idade materna mais frequente nas gestantes portadoras
de feto com Sindrome de Turner; verificar as indicagoes mais
frequentes para o estudo genético de Portadores de Sindrome
de Turner; avaliar o procedimento de estudo genético pré-
-natal mais praticado em gestantes com fetos portadores de
Sindrome de Turner.

METODOLOGIA

Estudo retrospectivo descritivo no qual foram avaliados
uma série de casos de fetos com Sindrome de Turner, de
janeiro de 2009 a dezembro de 2014, realizados na clinica
Feértile-Goiania, encaminhados para investigacao através de
aminocentese ou da biopsia de vilo corial.

RESULTADOS

O total de gestantes com feto portador de Sindrome de
Turner no periodo avaliado foi de 15 com idade média de 28
anos, a menor idade materna que apareceu neste grupo foi
de 20 anos e a maior idade foi de 36 anos. A idade de maior

prevaléncia encontrada foi de 20-30 anos com 67% e de 30-
40 com 33% (Grafico 1.

® 20-30 anos

® 30-40 anos

Gréfico 1: Distribuicao dos casos de gestantes portadoras de fetos com
Sindrome de Turner, segundo faixa etaria materna, Goiania 2016.
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Desta populac¢ao estudada temos 40% dos exames ultras-
sonograficos que constaram alteragGes de higroma cistico, 30%
de alteragdes na medida de translucéncia nucal, 15% hidropsia
(Grafico 2). As medidas das translucéncia nucal encontradas
foram de 3,1-8,0mm.

= Higroma Cistico = Alteracdo de Translucéncia Nucal
« Hidropsia oligoamnio
= Ascite = Derrame pleural

Grafico 2: Distribuicdo dos Achados Ultrassonograficos, conforme a
prevaléncia, Goiania 2016.

As principais indicagoes para a realizagao dos exames de
amniocentese ou biopsia de vilo corial foram as alteracoes de
translucéncia nucal com 42%, seguido de idade materna com
24% e de onfalocele com 4% (Figuras 1-5).

Figura 1 - Higroma cistico. A. US (Ultrassonografia no plano axial
demonstrando lesao heterogénea, septada, acometendo a regidao
cervical (feto 2), predominantemente a esquerda. B. US 3D do mesmo feto
demonstrando massa cervical '.

Figura 2 - Translucéncia nucal alterada °.

Figura 3 - Sindrome de Turner. Pele redundante nucal (Painel A) e inchago
das Maos (painel B) e pés (painel C) em Sindrome de Turner '3.

FHR >95% - 44%; TH >55* parcentil - B7 % CCM <5% - 28%

Figura 4 - Sindrome de Turner

Figura 5 - Sindrome de Turner adulto®.



ULTRASSONOGRAFIA NO DIAGNOSTICO DA SINDROME DE TURNER : UMA SERIE DE CASOS

A amniocentese foi realizada em 80% dos casos e a biopsia do
vilo corial em 20% dos casos avaliados nesta pesquisa (Grafico 3).

= Amniocentese

= Biopsia do Vilo Corial

Grafico3: Distribuicao dos casos segundo exames realizados, Goiania 2015.

DISCUSSAO

Durante o segundo e terceiro trimestres de gestacao, o
acamulo excessivo de fluido na regidao cervical posterior do
feto pode ser chamado de higroma cistico ou de edema nu-
cal. Em cerca de 75% dos fetos com higromas cisticos existe
uma anomalia cromossomica, sendo que, em 95% desses, a
anomalia € a Sindrome de Turner'°.

A investigacao etiologica da hidropsia deve ser realizada,
uma vez que esta associada a um amplo espectro de doencas
6. Alguns sinais anatomicos ultrassonograficos sao suficientes,
inclusive, para diagnosticar sindromes. Exemplos bastante sig-
nificativos se referem a sindrome de Turner. Assim, a presenga
do higroma cistico em feto do sexo feminino torna altamente
possivel esse diagnostico'’.

Portanto a ultrassonografia € essencial para este diagnostico
ja que a demora no diagnostico € altamente prejudicial, poden-
do assim amenizar as deficiéncias no desenvolvimento fisico e
puberal e na prevencao de algumas doengas que podem apare-
cer associadas a sindrome'. E por isso recomendam-se estudos
ultrassonograficos repetidos regularmente para seguimento do
crescimento fetal e do volume de liquido amnidtico'.

CONCLUSAO

A idade materna mais comum em gestantes com fetos portado-
res de Sindrome de Turner foi de 28 anos. A indicagdo mais comum
para o estudo genético pré-natal foi o higroma cistico, seguido de
translucéncia nucal alterada. O procedimento diagnostico com o
estudo genético mais utilizado foi a amniocentese (80%).
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