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Resumo: As caracteristicas da Sindrome de Turner foram descritas inicialmente por Bonnevie (1934), Ullrich (1930), e
Rossle em 1922 relatou a sindrome como nanismo de origem sexual. Em 1938, a mesma condigéo foi descrita por
Henry Turner, porém, com caracterizagdo mais detalhada. Apesar do grande avancgo tecnolégico da era gendmica, a
maioria dos profissionais da area de salde ainda néo teve contato com a diversa anomalia genética. O objetivo da
pesquisa é descrever, de forma breve sobre a assisténcia da enfermagem ao paciente com Sindrome de Turner em seu
aspecto geral. Metodologicamente trabalhou-se com artigos cientificos dos Ultimos dez anos das bases de dados.
Biblioteca Virtual em Salde e Scielo. Fez-se uma pesquisa literaria e quantitativa que contemplou os aspectos gerais da
Sindrome de Turner como também a visdo dos profissionais da salde ao paciente. A distribuicdo dos dados
antropométricos em estratos de cinco anos. Quanto as categorias (16%) eram auxiliares de enfermagem, (69%) técnicos
de enfermagem e (15%) enfermeiros. O tempo de atuacdo na area de enfermagem, (67%) trabalham ha mais de 5 anos,
(19%) de 2 a 5 anos e (14%) menos de 2 anos. O aconselhamento genético tem aparecido na literatura de enfermagem
desde a década de 60, quando eram enfatizados como sendo de responsabilidade dos enfermeiros o suporte psicossocial
e 0 acompanhamento do caso. Os enfermeiros podem ser questionados pel 0s seus clientes sobre esse processo e devem
ser capazes de dedicar-se as preocupagfes dos seus clientes. Identificou o conhecimento da equipe de enfermagem
frente as anomalias.
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Introducéo

As caracteristicas da Sindrome de A .
Portanto, o diagnostico € feito por meio do
Turner (ST) foram descritas inicialmente por
Bonnevie (1934) e Ullrich (1930), e Rossle

em 1922 relatou a sindrome como nanismo de

estudo cromossdmico, com a presenca de
cariotipo de monossomia do Cromossomo
sexua (45 X ou 45 XO), associado com a

origem sexua. Em 1938, a mesma condic¢éo
perda de um cromossomo sexua X ou Y,

foi descrita por Henry Turner, porém, com . .
sendo que 1/3 das pacientes sdo

caracterizacd mais detalhada. A expressdo i i ,
diagnosticadas no periodo neonatal, 1/3 na

clinica da ST é variavel, mas as ateracbes .
infancia e as restantes na puberdade, quando

mais frequentes sdo: a baxa estatura, . ) .
s30 oObservadas amenorreia e auséncia de

imaturidade do desenvolvimento sexual, _ _
desenvolvimento sexual, juntamente com

pescoco curto na infancia, anomalias renais e _
outras anomalias.

cardiovascul ares.
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Desde sua primeira descri¢céo em 1938
aé os anos 1990, o prognéstico das
portadoras da ST foi  considerado
extremamente grave: quadro malformativo
evidente, deficiéncia  importante  no
crescimento e no desenvolvimento pubera,
esterilidade, entre outros. Ainda hoje, para a
maior parte dos médicos, a ST é considerada
uma anomalia grave. No entanto, nos ultimos
15 a 20 anos, novos conhecimentos, tanto no
diagndstico como na terapéutica para essas
meninas, modificaram aquelavisdo inicial.

Diante do exposto o que justifica a
realizac8o da pesquisa € conhecer mais sobre
a discussdo do tema em apreco para que se
possa contribuir nd somente com a
compilagdo dos estudos ja realizados, mas
sintetizar os conhecimentos e apresenta-los de
forma concisa aos profissionais da salde e
demais interessados em conhecer a Sindrome
de Turner.

Vale ressaltar que a proposicao dessa
acao se torna, ab mesmo tempo, um desafio
para os profissonais da saude, exigindo
capacitagdo permanente principalmente no
gue envolve a Genética Clinica e o
Aconselhamento Genético. Pois:

A informacdo genética deve ser dada

por profissionais habilitados, o que

exige conhecimentos sobre 0 modo de
heranca, diagnostico, tratamento, risco

de recorréncia, quem deve receber as
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orientagbes e principalmente como e
quando oferecer essas informagoes.
Os avancos na area de Genética
Humana, a partir do Projeto Genoma
Humano, estdo revolucionando o
entendimento de salide-doenca.
O objetivo da pesquisa é descrever, de forma
breve sobre a assisténcia da enfermagem ao
paciente com Sindrome de Turner em seu

aspecto geral.
Metodologia

M etodol ogicamente trabalhou-se com
artigos cientificos dos dltimos dez anos da
bases de dados. BVS (Biblioteca Virtua em
Salde) e Scielo (Scientific Electronic Library
Online). Fez-se uma pesquisa literaria e
guantitativa que contemplou 0s aspectos
gerais da Sindrome de Turner como também a
visdo dos profissionais da salde a esses
pacientes. Para a operacionalizagéo dos dados
fez-se a coletanea do material, selecéo do
contetido, leitura, definicdo das informagdes
extraidas, andlise, interpretacdo e avaliagéo

dos resultados.
Resultados e Discussao

Atuamente, ha um  crescente
reconhecimento de que a genética ndo € uma
especiadidade periférica, preocupada com
desordens raras, relevante somente para
enfermeiros e para outros profissionais de

salde que trabalham nessa érea. Conforme a
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genética permela todos os aspectos do
cuidado em salde aumentam as implicagdes
para a enfermagem e para a educagéo de
enfermeiros.

Apds a finalizagdo bem-sucedida do
sequenciamento e mapeamento dos genes
humanos, a primeira fase do Projeto Genoma
Humano (PGH), nés estamos no alvorecer da
era gendmica. Esses avangos estéo
revolucionando o0 nosso entendimento da
salde e da fisiopatologia das doencas
humanas com maiores detalhes do que nunca.
Recursos e abordagens baseados em
gendmica estdo comegando a desempenhar
uma funcdo-chave na redefinicdo da nossa
categorizacdo de doencas, por meio do
enfoque das vias bioldgicas que conduzem as
mesmas, fornecendo novas abordagens para a
prevencao e terapéutica.

As anomalias congénitas (de origem
genética ou ndo) vém se Situando entre as
principais causas de morbi-mortalidade
infantil e problema de salde publica Na
América Latina, as informagdes sobre defeitos
congénitos sdo deficientes em relacdo a
gualidade do diagndstico e das estatisticas de
salde.

O desenvolvimento biotecnol 6gico nas
doencas genéticas permite aiviar 0
sofrimento e as mortes produzidas por essas
enfermidades. Uma equipe multiprofissional é
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necessdria para assistir a crianga e Sseus
familiares de formaintegral e holistica.

Apesar do grande avanco tecnol6gico
da era gendémica, a maioria dos profissionais
da érea de saude ainda ndo teve contato com
as diversas anomalias genéticas ja descritas,
muitas vezes por fata de fontes de
informagdo atualizadas e/ou a propria
dificuldade de reconhecé-las na sua pratica
cotidiana. Neste contexto, ha um impacto na
expansdo do papel da enfermagem para o
cuidado em satide.

Aqui sdo reportados alguns aspectos
da pratica de uma enfermeira geneticista
como membro de uma equipe clinica e de
pesquisa multidisciplinar brasileira.  Essa
profissional participava do processo de
aconselhamento e redlizava testes genéticos,
utilizando-se de técnicas de biologia
molecular, para individuos com sindrome de
Turner sob risco de desenvolver tumores
gonadais.

O aconsdhamento genético tem
aparecido na literatura de enfermagem desde
0 inicio da década de 60, quando eram
enfatizados como sendo de responsabilidade
dos enfermeiros o suporte psicossocia e o
acompanhamento dos casos. Enquanto alguns
enfermeiros estardo diretamente envolvidos
tanto com a ciéncia como com a tecnologia
genética, em um futuro previsivel, muitos ja

estdo cuidando de individuos que recebem
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algum tipo de intervencdo ou de terapia
baseados nos genes. Hoje, a genética esta
afetando a enfermagem indiretamente, mas
possivelmente em um futuro préximo, a
genética estara de forma dréstica entre as
principais areas de importancia para a
enfermagem.

Nesse contexto, nés descrevemos um
protocolo clinico-genético de investigacéo,
assim como diagnésticos de enfermagem,
intervencdes e resultados para clientes com
sindrome de Turner (ST) com risco de
desenvolver tumores gonadais, devido a
presenca de um cromossomo Y norma ou
anormal.

Tendo em vista a constante
preocupacdo com a qualidade de vida e a
melhora da estatura final, um dos tratamentos
propostos para as pacientes com ST é 0 uso
por tempo prolongado de horménio de
crescimento recombinante humano em doses
suprafisiologicas.

As pacientes com ST tém risco para
desenvolver hipotireoidismo e diabetes
mellitus tipos | e Il cinco vezes maior do que
a populagcdo normal. H4 também maior risco
de malformagbes cardiacas, hipertenséo
arterial, coronariopatia isquémica,
arteriosclerose e doenca vascular cerebral. Ha
elevacdo de 35% na prevaléncia de todos os
tipos de cancer, destacando-se 0 cancer

colorretal, com risco relativo de 4,9.
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Condigdes como cirrose hepatica, espinha
bifida, cifose, osteoporose com fraturas e
malformagdes do sistema urinario sdo
também mais prevalentes na ST. Enguanto
malformagdes congénitas sG0 mais comuns
nos individuos com cariétipo 45, X, outras
alteragbes ocorrem mais nas pacientes com
outros cariétipos4d. Como resultado de todas
estas manifestagbes, a mortalidade nas
pacientes com ST € de trés a quatro vezes
maior7-9. O presente estudo se propds a
examinar as caracteristicas clinicas e
citogenéticas da ST e a verificar possiveis
associag0es entre cariotipo e aspectos clinicos
nessas pacientes.

Os resultados ora apresentados foram
coletados nos artigos referenciados por serem
considerados de suma importancia a sua
exposicdo de forma sintetizada com a
proposicao de elencar varios conhecimentos
em um Unico documento.

Para tanto, partiu-se da leitura da
distribuicdo dos dados antropométricos em
estratos de cinco anos. Quanto as categorias
27 (16%) eram auxiliares de enfermagem, 119
(69%) técnicos de enfermagem e 25 (15%)
enfermeiros. Em relacdo ao tempo de atuacéo
na area de enfermagem, 115 (67%) trabalham
ha mais de 5 anos, 32 (19%) de 2 a5 anos e
24 (14%) menos de 2 anos. As distribuicdes
dos dados antropométricos sdo apresentadas

em estratos de cinco anos.
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O aumento de cerca de 10 a 15 cm nos
didmetros da cintura e quadril mostrou
correlagdo linear significante com a idade
(r=0,9; 1C9%%: 0,9-1,0; p=0,01). As
ateracbes dismorficas sdo elencadas por
ordem decrescente de prevaléncia.

A andlise de possivel associacdo entre
0 caridtipo e as dteracbes dismorficas
mostrou que 0 aspecto mais marcante € a
prevaléncia de 100% das pacientes com baixa
estatura.

O pescoco alado esteve presente na
mesma propor¢do entre pacientes com
cariotipo 45, X ou mosaico. NO mosaicismo
45, X/45, Xi (Xq), o cubitus valgus e a
sobreposicéo de dentes foram observados em
20 e 25% das pacientes, respectivamente.

A Interpretacéo dos dados
antropomeétricos em valores absolutos das 50
pacientes é dificil de ser feita, em decorréncia
da faixa etéaria ampla e por ndo existirem
dados semelhantes na literatura, por isso,
optou-se pela transformacdo dos dados em
escore z para tentar expressar a magnitude do
comprometimento das variaveis analisadas.

Os aconselhamentos genéticos tém
aparecido na literatura de enfermagem desde
0 inicio da década de 60, quando eram
enfatizados como sendo de responsabilidade
dos enfermeiros o suporte psicossocial e o
acompanhamento dos casos. Os enfermeiros

podem ser questionados pelos seus clientes

(83) 3322.3222
contato@conbracis.com.br

www.conbracis.com.br

sobre esse processo e devem ser capazes de
dedicar-se as preocupactes dos seus clientes.

Logo, em todos os cenarios da pratica,
os enfermeiros estdo comegando a participar
da coordenagéo do cuidado individua e a
colaborar com equipes interdisciplinares de
profissionais de salde para auxiliar clientes
gue recebem informacdes genéticas e apoiar
suas necessidades, baseando-se nas quatro
maiores responsabilidades que repousam
sobre o cuidado de enfermagem: promocéo da
salde, prevencdo das doencgas, restauracéo da
salde e aivio do sofrimento. O enfermeiro
também pode monitorar as acgBes individuais
direcionadas para 0 mango de fatores de
estresse ao enfrentar os resultados dos testes.
A manutencdo da esperanca frente a incerteza
ou perda € um importante resultado do
aconselhamento genético que o enfermeiro
pode monitorar por meio de indicadores que
avaliem a esperanca.

Conclusdo

O presente trabalho identificou o
conhecimento da equipe de enfermagem
frente anomalias genéticas. Foi observado o
despreparo da equipe principalmente na
abordagem familiar das criangas portadoras
dos distirbios genéticos. E frequente
depararmos atualmente, em jornais e revistas
de grande circulacdo, com promessas de
milagres pelas tecnologias genéticas. E, a
despeito das controvérsias, é inegaved a
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necessidade de uma politica cientifica
inclusiva, de enggjamento socia quanto a
investimentos e decisdes sobre meios e fins,
diante das consequéncias sociais dos avangos
trazidos pelas tecnologias de DNA
recombinante (GASKELL, BAUER, 2006).
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