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Introducio

A Sindrome de Turner (ST) ¢ definida por um conjunto de caracteristicas fenotipicas
resultantes da alteracdo completa ou parcial do cromossomo X. A constituicdo cromossdmica pode
ser a auséncia de um cromossomo X (cariotipo 45, X), mosaicismo cromossomico (caridtipo 45,
X/46, XX), além de outras anomalias estruturais do cromossomo X°. Ocorre em aproximadamente
1:2.130 nativivos do sexo feminino, sendo o diagnostico definitivo feito pelo exame do caridtipo',
que permite identificar a constitui¢do cromossomica do individuo.

Ademais, a sindrome apresenta como manifestacdes clinicas baixa estatura, torax alargado,
hipertelorismo mamario, cubitusvalgus, linfedema congénito e falha de desenvolvimento puberal,
em fun¢do da insuficiéncia ovariana, sendo que, em alguns casos, podem estar presentes
malformagdes de orgdos como o rim e¢ o coracdo. Contudo, o trabalho terda um enfoque nas
condigdes gé€nicas que acarretam na principal caracteristica fisica de individuos do sexo feminino
que sdo afetados pela Sindrome de Turner, a baixa estatura’.

Objetivo

Esta revisdo integrativa tem como objetivo elucidar de maneira nitida qual alteragdo genética
¢ responsavel pela alteracao fenotipica mais representativa da Sindrome de Turner, a baixa estatura.
Logo, esclarecer aos leitores qual mecanismo fisiopatologico da hipoinfluéncia do Gene SHOX que
leva aos portadores de ST a apresentarem um desenvolvimento pondero-estatural inadequado.

Métodos

Trata-se de uma revisdo integrativa de literatura, fundamentada em publicagdes cientificas
presentes em bases de dados: Google Scholer, Scielo e Europe PMC. Para pesquisa foram utilizados
os termos “Sindrome de Turner”, “genética” e “baixa estatura”, sendo selecionados artigos nos
idiomas inglés e portugués cujo tema estivesse estreitamente ligado ao objetivo desse trabalho.
Desse modo, foram utilizadas as seguintes etapas para sua elaboragao do resumo:
defini¢do do tema; levantamento das publicagdes nas bases de dados selecionadas; analise dos

trabalhos selecionados; interpretacao dos resultados e sintese da literatura.
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Resultado e discussao

A partir da andlise das literaturas selecionadas para desenvolvimento do trabalho,
observou-se que a Sindrome de Turner (ST) ¢ uma doenga na qual ocorre a perda total ou parcial
do cromossomo sexual X, onde se encontra gene SHOX, da familia homeobox, na regido PAR 1°.
O gene ¢ expresso em membros, arcos faringeos, fibroblastos da medula dssea e principalmente
nas células osteogénicas. Por este gene ser responsavel pelo crescimento e desenvolvimento
esquelético, sua hipoinfluéncia acarreta em baixa estatura, vista em 90% dos pacientes com ST,

Isso decorre da diferenciagdo prematura dos condrdcitos, o qual acelera a fusdo da
cartilagem epifisaria e cessa o periodo de crescimento dos ossos nos individuos portadores da
sindrome®*. Embora raro, ainda pode ocorrer a superdosagem do gene, impedindo que ocorra a fusdo
antecipada dessas cartilagens, que resulta em uma estatura inalterada. Além disso, outras
consequéncias de anormalidades no gene SHOX sdo alteracdes esqueléticas como: metacarpos
curtos, palato arqueado alto, cubitusvalgus, mesomelia e deformidade de Medelung’.

Consideracoes finais

As fontes e literaturas foram criteriosamente selecionadas para o trabalho e serviram de

base para a construgdo deste estudo. Dessa forma, de maneira objetiva e critica, realizou-se
uma analise sobre a influéncia genética nas principais caracteristicas fisicas dos portadores da
Sindrome de Turner. Nesse sentido, deu-se enfoque na baixa estatura, uma vez que representa o
fendtipo mais caracteristico da ST, além da clara influéncia causada pela deficiéncia no Gene
SHOX alterado no genétipo destes?.

A revisdo literaria mostra que 5 a cada 7 portadores da Sindrome de Turner apresentam
baixa estatura, o que certamente reafirma que a hipoinfluéncia do Gene SHOX no desenvolvimento
do esqueleto leva ao fendtipo estudado®. Assim, este é um sinal de grande importancia médica
durante o acompanhamento dos portadores da ST, sobretudo criangas. Por fim, acredita-se que
estudos como este podem trazer contribuigdes para a equipe de saude responsavel por tratar dos
portadores da sindrome.
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