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Objetivo: Identificar a percepcao das pacientes com Sindrome de Turner (ST) a respeito de
sua condi¢@o. Casuistica e Método: Entrevistas individuais com 36 pacientes com ST entre
15 e 25 anos e mais de 2 anos de acompanhamento, abordando temas referentes ao impacto
no momento do diagndstico, compreensao a respeito da ST, seu impacto sobre a vida atual
e expectativas de futuro. Resultados: Apenas 1/3 compreendeu o diagnéstico de ST
imediatamente, e o sentimento associado a esse momento foi freqiientemente neutro (17) ou
de preocupacio (12). Cerca de 1/3 ndo soube explicar a etiologia da ST, ndo relacionou a
ela os sintomas que apresenta e(ou) acredita haver cura. Em sua vida atual, embora a
grande maioria declare que a ST ndo interfere em sua vida (2/3) e se considere feliz (3/4),
em mais da metade dos casos hd evidéncias de dificuldades de interacdo social e de
relacionamento amoroso, baixa auto-estima, insatisfacio com a aparéncia fisica, em
particular a baixa estatura e sofrimento com a questdo da esterilidade. Suas expectativas de
futuro estdo predominantemente ligadas a trabalho e estudo; mesmo estando com 19 anos,
em média, uma em cada duas ainda espera crescer. Conclusao: Além da abordagem médica
da ST, € fundamental que o conhecimento das pacientes a respeito dessa sindrome e as
questdes referentes a esterilidade, baixa estatura, auto-imagem e interacdes sociais sejam
alvo de atencdo especial e continua a partir do momento do diagndstico; a situagdo ideal

seria a de atuagdo de um psicélogo juntamente com a equipe médica.
Palavras-chave:

Sindrome de Turner, aberracdes de cromossomos sexuais, aspectos psicolgicos.
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Objective: To identify the perception of patients with Turner syndrome (TS) about their
condition. Methodology: Thirty-six women with TS, aged between 15 and 25 years and
with over two years of medical follow-up, were individually interviewed about: the impact
of TS at the moment of the diagnosis, their understanding of the syndrome, its effect in
their current lives and their expectations for the future. Results: Only one third of the
patients understood the diagnosis immediately and their feelings associated to that moment
were neutral (17) or concerned (12). About one third of the interviewed women were
unable to explain the etiology of TS, they have not related their symptoms with TS and/or
believe there might be a cure for it. Although most say that the syndrome has no
interference in their current lives (2/3) and that they consider themselves happy persons
(3/4), in more than half of the interviews there are evidences of difficulties with social
interactions and love relationships, low self-esteem, dissatisfaction with their physical
appearances, mainly short stature, and worries about infertility. Their hopes for the future
refer mainly to study and have a job; growing up expectation was mentioned by one in two
of the women, in spite of their mean age of 19 years. Conclusion: Besides medical
treatment, it is important that the knowledge of the patients about the syndrome and some
issues as infertility, short stature, self-image and social interactions receive proper and
continuous attention from the moment of the diagnosis. The ideal situation should be a

joint-action of the psychologist and the medical team.
Key words:

Turner syndrome, sex chromosomes aberration, psychological aspects.
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Em 1938, Henry Turner caracterizou uma condicdo médica composta de
infantilismo sexual, baixa estatura, pescoco alado e cuibito valgo em sete pacientes do sexo
feminino. Esta condi¢do passou a ser chamada de Sindrome de Turner. Anteriormente, em
1930, Ullrich havia descrito um quadro clinico semelhante em uma paciente de oito anos de
idade, e correlacionado alguns de seus achados aos de Bonnevie, que havia observado
anomalias congénitas semelhantes em ratos. Desta forma, € possivel encontrar na literatura
as denominacdes Sindrome de Bonnevie-Ullrich ou ainda Sindrome de Ullrich-Turner

(ROSENFELD, 1992; LIPPE, 1996).

Ap6s vinte e um anos, em 1959, FORD et al. constataram que a etiologia da ST
consistia em uma anomalia envolvendo os cromossomos sexuais. Observaram que uma de
suas pacientes apresentava a constituicdo cromossomica 45,X; a partir de entdo se definiu
que as pacientes com ST possuem um tnico cromossomo X funcionante, estando o outro

cromossomo sexual total ou parcialmente ausente.

A incidéncia da ST € estimada em aproximadamente 1:2.130 nativivos do sexo
feminino (NIELSEN & WOHLERT, 1991). Acredita-se que cerca de 99% dos conceptos
com a constitui¢do cromossdmica 45,X sdao abortados espontaneamente, o que significa que
o ndmero de concepcdes humanas com este caridtipo € relativamente alto

(HOOK & WARBURTON, 1983).

Em cerca de 80% dos casos, o X funcionante é herdado da mae. Existe,
portanto, propensdo maior a perda do cromossomo sexual paterno e/ou alteragdo em sua
estrutura (LARSEN er al, 1995). O risco de recorréncia familial da ST é considerado muito

baixo (LIPPE, 1996; MACIEL-GUERRA & GUERRA, 1999).

Existe grande variabilidade quanto aos achados citogenéticos; além do cléssico

cariotipo 45,X, observa-se ainda (MACIEL-GUERRA & GUERRA, 1999):

e Mosaicos: onde a linhagem 45, X € associada a outras linhagens como: 45,

X /46, XX oud5, X /47, XXX.

Introdugdo
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e Aberracdes na estrutura do cromossomo X, como: dele¢des do brago curto
ou do braco longo desse cromossomo (46,X.del(Xp) ou del(Xq));
isocromossomos, resultantes de divisdo transversal do centrOmero ao invés
de longitudinal, seguido de duplica¢do do braco curto ou longo e perda do
restante do cromossomo (46,X,i(Xq ou Xp)); e cromossomo X em anel
(46,X,1(X)).

e Presenca de um ou mais cromossomos Y, como: 45, X / 46, XY ou 45, X /

47, XYY.

e Aberracdes estruturais do cromossomo Y, como: 45, X / 46, X,i(Yp) ou 45,

X /46,X.,del(Yq).
e Translocacdes reciprocas envolvendo o cromossomo X.

e Cromossomos marcadores, ou seja, cromossomos extras de origem

desconhecida, geralmente em mosaico com a linhagem 45, X.

ASPECTOS CLINICOS

H4 uma grande diversidade de sinais que podem ser encontrados na ST,
podendo variar em freqii€ncia e intensidade em cada paciente: algumas apresentam muito
poucos sinais dismorficos, enquanto que outras apresentam quase todos os sinais descritos

na literatura (REISER & UNDERWOOD, 1992; LIPPE, 1996).

A caracteristica fisica mais comum € a baixa estatura, que ocorre em 100% dos
casos em que o caridtipo € 45,X e em aproximadamente 95% dos casos em que ha
mosaicismos (ROSENFELD, 1992; ZADIK et al, 1992; LIPPE et al, 1993; LIPPE, 1996).
Comumente ocorre retardo de crescimento intra-tutero e, conseqiientemente, menor
comprimento ao nascer. No entanto, a velocidade de crescimento ao longo dos trés
primeiros anos de vida mantém-se préxima ao normal, havendo a partir de entdo, um
declinio  progressivo que culmina na  auséncia do  estirdo  puberal
(RANKE et al, 1983; McCAULEY et al, 1986a; ZADIK et al, 1992). A altura final é, em
média, entre 142 e 146,8cm, (HALL & GILCHRIST, 1990) podendo variar de acordo com
a altura dos pais (McCAULEY et al, 1986b; MASSA &
VANDERSCHYEREN-LODEWEYCKX, 1991; CHAUSSAIN et al, 1993).

Introdugdo
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Nao ha deficiéncia cldssica de GH (growth hormone) na ST (LIPPE, 1996),
mas ainda ndo hd um consenso quanto a todos os fatores que levam a deficiéncia de
crescimento nestes casos. Alguns estudos demonstram que hd uma resisténcia dos
orgaos-alvo ao fator de crescimento semelhante a insulina I (insuline-like growth factor-1)
em funcdo da insuficiéncia do receptor, o que poderia ser uma das causas da baixa estatura
na ST (HOCHBERG et al., 1993). Além disso, um outro fator contribui para a deficiéncia
de crescimento em pessoas com ST: a haploinsuficiéncia do gene SHOX

(short stature homebox), localizado na regidao pseudoautossdmica dos cromossomos X e Y

(RAO et al., 1997; MACIEL-GUERRA & GUERRA, 1999).

Além da baixa estatura, outros distirbios do crescimento esquelético podem ser
encontrados, como: pescoco curto (hipoplasia das vértebras cervicais), palato alto ou
ogival, escoliose, torax largo e em escudo, encurtamento dos ossos longos, micrognatia,
cubitus valgus, encurtamento de metacarpianos € metatarsianos, aumento da distancia
intermamilar com mamilos hipoplésticos, entre outros (PLUMRIDGE, 1976; REISER &
UNDERWOOD, 1992; ROSENFELD, 1992; LIPPE, 1996; MACIEL-GUERRA &
GUERRA, 1999).

O linfedema congénito de pés e maos pode estar presente, em funcdo de
obstru¢do linfatica em nivel jugular, o que pode levar, também, a outras manifestacoes
clinicas como unhas hiperconvexas, baixa implantacdo dos cabelos na nuca, orelhas
proeminentes de baixa implantacdo, pescoco alado (ou, em recém-nascidos, o excesso de
pele no pescoco), entre outras. E possivel encontrar, ainda, problemas auditivos,

estrabismo, multiplos nevos pigmentados, ptose palpebral e pregas epicanticas.

Outro aspecto clinico relevante presente na grande maioria das mulheres com
ST € a disgenesia gonadal. Encontram-se niveis aumentados de gonadotrofinas hipofisarias,
hormoénios luteinizante (LH) e foliculo-estimulante (FSH), e baixa concentragdo de
estradiol plasmaético em funcao da faléncia gonadal
(ROSENFELD, 1992; MACIEL-GUERRA & GUERRA, 1999). As gonadas mostram
auséncia das células germinativas e daquelas responsdveis pela producdo de esterdides
sexuais. Como conseqiiéncia, na grande maioria dos casos h4 falta de desenvolvimento de

caracteres sexuais secunddrios (seios pouco desenvolvidos e poucos pelos
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pubianos e axilares), amenorréia primaria e esterilidade. Cerca de 1 a 2%, porém, podem
ser férteis, mas hda grandes chances de abortamentos espontineos ou ocorréncia de
anomalias cromossdmicas como a Sindrome de Down e a propria ST

(KAWAGOE et al, 1993).

Em pacientes com cromossomo Y em sua constitui¢do, o risco de surgimento
de gonadoblastomas e/ou disgerminomas malignos nas gonadas disgenéticas foi
recentemente estimado em 7 a 20% (GRAVHOLT et al., 2000), risco esse que € inferior ao
que se supunha anteriormente; no entanto, a gonadectomia profildtica continua a ser o

procedimento de escolha nesses casos (SANDBERG, 1993; GRAVHOLT et al., 2000).

Podem ocorrer, ainda, outras malformacdes decorrentes de distirbios da
embriogénese de mecanismo fisiopatologico ainda indefinido

(ROSENFELD, 1992; LIPPE, 1996; MACIEL-GUERRA & GUERRA, 1999):

= Problemas cardiovasculares (presentes em cerca de 55% dos casos), como
coartacdo da aorta, vdlvula adrtica bictspide isolada, prolapso da vélvula

mitral e dilatagdo da aorta ascendente;

= Anomalias renais e reno-vasculares (24 a 33% dos casos), como rim em
ferradura, duplicagdo do sistema coletor, agenesia renal, rim pélvico e

artérias renais multiplas;
= Hipertensao essencial (cerca de 7%);

= Deficiéncia auditiva, podendo ser condutiva (36%), neurossensorial (14%)

ou mista (23% dos casos);

= Aumento, ainda inexplicado, da incidéncia de doencas auto-imunes, como
tireoidite linfocitica cronica (tireoidite de Hashimoto), hipertireoidismo
(doenca de Graves), vitiligo e alopécia. A tireoidite de Hashimoto pode ser
encontrada em até 30% dos casos de ST (LIPPE, 1996) e pode ser observada
em pacientes com diversas constituicoes cromossOmicas
(GERMAIN & PLOTNICK, 1986; MEDEIROS et al., 2000). Encontram-se,
ainda, com maior freqiiéncia, distirbios gastrointestinais como doencga de
Crohn e retocolite ulcerativa, podendo representar outro fendmeno
auto-imune nestas pacientes (PRICE, 1979; KNUDTZON & SVANE, 1988;
MANZIONE et al, 1988).
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A intolerancia a carboidratos (LIPPE, 1996), niveis aumentados de colesterol e
maior tendéncia a obesidade (ROSS et al, 1985) também sao achados comuns, assim como
a osteoporose, que se deve a auséncia de desenvolvimento puberal e aos baixos niveis de

estrégenos circulantes (SMITH et al, 1982).

Em todos os casos de suspeita clinica de ST deve-se realizar um estudo
citogenético a fim de que o diagndstico seja confirmado com precisdo
(ROSENFELD, 1992). Em seguida, outros procedimentos diagndsticos deverdo ser
realizados como: avaliagdo cardiovascular; avaliagdo renal e das vias urindrias; e
audiometria (LIPPE, 1996; MACIEL-GUERRA & GUERRA, 1999). O seguimento
médico periddico a partir de entdo inclui exames clinicos, coletas de sangue para a medida
dos niveis séricos de gonadotrofinas e estradiol e para avaliacdo da funcdo tireoidiana e de
presenca de anticorpos anti-tireoide; raspagem de mucosa vaginal para estudo de citologia
hormonal; ultrassonografia pélvica; radiografia de mao e punho esquerdos para avaliagdo

de idade dssea; e densitometria dssea.

O tratamento da ST tem como objetivos principais promover o0 crescimento;
repor esterdides sexuais; corrigir, sempre que possivel, as anomalias congénitas ou
adquiridas; oferecer suporte psicossocial (MACIEL-GUERRA & GUERRA, 1999) e,

conseqiientemente, melhorar a qualidade de vida das pacientes (IGARASHI et al, 1993).

Estrégenos como o etinilestradiol, andrégenos como a oxandrolona, e o
hormoénio de crescimento (hGH) t€ém sido usados nas terapias que visam aumentar a
estatura final (IGARASHI er al, 1993). O etinilestradiol e a oxandrolona, quando
administrados em baixas doses promovem o crescimento a curto prazo, mas seu efeito
sobre a altura final € discutivel (LIN et al., 1994). Estudos recentes demonstram que o uso
de hormoénio de crescimento biossintético tem proporcionado resultados imediatos sobre o
crescimento, porém, a época em que deve ser iniciado, a dose ideal e a magnitude do efeito
sobre a altura final bem como os possiveis efeitos colaterais a longo prazo ainda ndo sao
claros (ROCHICCIOLI et al, 1995; TAKANO et al, 1995; JOSS et al, 1997;
BATCH, 2002).
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A reposicdo hormonal é essencial ndo somente para a promocdao do
desenvolvimento puberal e a manutencdo dos caracteres sexuais secunddrios, mas também
para evitar a dislipidemia e a osteoporose (LIPPE, 1996), e ainda desempenha papel
importante na melhora da auto-imagem e auto-estima da pessoa com ST
(ROSS et al, 1996). Estudos mostram, de fato, que os efeitos da reposi¢do hormonal no
funcionamento psicoldgico (tanto sdcio-emocional quanto cognitivo) sdo bastante positivos
e promovem alteragdes na auto-percep¢ao e no comportamento (ROSS ez al, 1996) bem
como na memdria verbal e ndo-verbal (ROSS et al, 2000). A reposicdo € feita, em primeiro
lugar, com doses crescentes de estrogeno (iniciando a feminizacdo) e, entdo, associando
estrégeno e progesterona (induzindo a menstruagdo). Geralmente a reposi¢ao de esterdides
sexuais tem inicio aos 11 ou 12 anos de idade dssea para que nao haja muita diferenca em
relacdo a populacdo normal (LIPPE, 1996).

Nos casos em que hd sinais dismorficos muito evidentes do ponto de vista
estético, € possivel a realizacdo de cirurgias plasticas corretivas. Porém, pacientes com ST
podem apresentar tendéncia a formacdo de queldides, o que justifica que toda cirurgia
eletiva deva ser cuidadosamente discutida (PLUMBRIDGE, 1976; AMERICAN
ACADEMY OF PEDIATRICS, 1995; LIPPE, 1996;).

ASPECTOS PSICOLOGICOS

Até o momento, pouco se sabe a respeito do funcionamento psicolégico das
pessoas com ST (McCAULEY et al, 1986), mas os estudos existentes indicam que pode
haver um maior risco de apresentarem dificuldades psicossociais, como por exemplo:
problemas de relacionamento interpessoal e amoroso, dificuldades especificas de
aprendizagem, problemas de comportamento e baixa auto-estima. Porém, existem
diferencas individuais, de modo que algumas meninas relatam ndo ter quaisquer

dificuldades sociais ou emocionais.

Os problemas de comportamento mais comumente observados em meninas com
ST sdo: imaturidade, ansiedade, problemas de atengdo/ hiperatividade, dificuldades de
interacdo  social, retraimento e  comportamento  agressivo, entre  outros
(NIELSEN et al, 1977; SKUSE et al, 1994, MCCAULEY et al, 1995;
BOMAN et al, 2000).
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As principais caracteristicas presentes na ST, como baixa estatura, atraso no
desenvolvimento puberal, infertilidade, problemas de saude e sinais dismorficos podem
causar graves conseqiiéncias no funcionamento psicolégico e social das pacientes. Estas
conseqiiéncias podem ser devidas a reacdo da prépria paciente a essas caracteristicas ou da

reacdo de outros.

Atualmente, muitas das pesquisas voltadas aos aspectos psicologicos da ST
objetivam compreender se hd alguma relacdo entre determinados aspectos fisicos da ST e
problemas sécio-emocionais, ou seja, de que forma se dé a inter-relagdo entre os aspectos
bioldgicos, sociais e psicolégicos na etiologia das dificuldades e caracteristicas comuns as
pessoas com ST. ARAN et al (1992) ndao encontraram relagdo entre status social e
estatura / dismorfismos, porém, em outro estudo (ROVET & IRELAND, 1994),

encontrou-se correlacdo entre baixa estatura e competéncia social.

Alguns autores apontam a baixa estatura como sendo o principal fator de
impacto emocional e a origem de muitos dos problemas psicossociais encontrados na ST
(MASSA et al, 1990; WILSON et al, 1995; GILMOUR & SKUSE, 1996) uma vez que
interfere de forma negativa na percep¢do de outras pessoas quanto a maturidade,
popularidade e capacidade académica (BRINCH & MANTHORPE, 1987;
HUISMAN et al, 1993).

Alguns autores (STABLER et al, 1994; SANDBERG et al 1994) afirmam que a
baixa estatura interfere negativamente, em graus variados, no funcionamento psicossocial e
na auto-estima. ROVET et al (1994) encontraram forte correlagdo entre estatura e
competéncia social, porém para outros autores a baixa estatura nao pode ser responsavel
por muitos dos problemas psicologicos e sociais encontrados (MCCAULEY et al, 1987;
SKUSE et al, 1994). Portanto, preconizam a existéncia de uma interacdo entre VArios
fatores, além da baixa estatura, na etiologia de problemas psicossociais vivenciados por

€8sas pessoas.

Em estudos comparando meninas com ST e meninas com baixa estatura e
cariétipo normal, observou-se que as meninas com ST apresentavam mais problemas de
comportamento. Isto sugere que a baixa estatura por si s6 pode ndo ser o principal fator
responsavel por estes problemas de comportamento (McCAULEY, ITO et al, 1986;
SKUSE et al, 1994). Em um outro estudo, NIELSEN et al, 1977, compararam meninas
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com ST e meninas com baixa estatura, amenorréia primdria e cariétipo normal e
encontraram em ambos os grupos as mesmas dificuldades psicossociais € comportamento
imaturo, diferentemente das irmas sauddveis das pacientes com ST. Assim sendo,
acredita-se que a baixa estatura associada a maturacdo lenta pode estar relacionada com

alguns dos problemas psicossociais encontrados na ST.

A infertilidade também pode ser considerada um fator de grande impacto
emocional para as pessoas com ST, podendo interferir tanto na sexualidade quanto na
auto-estima. (TESCH, 1993). A infertilidade € tida, por pacientes mais velhas, como o pior
aspecto a ser enfrentado na ST (SYLVEN et al, 1993; TANG, 1989), podendo levar a um
grau de stress emocional semelhante aquele encontrado em pacientes com cancer
(DOMAN et al, 1993). Em alguns paises, como Dinamarca e Suécia, € possivel a realizagdo
de fertilizacdo in vitro (com 6vulos doados) em mulheres com ST, solucionando para
algumas a questdo da infertilidade (VOCKRODT & WILLIAMS, 1994). Alguns autores
argumentam que tratamentos para infertilidade poderiam melhorar a qualidade de vida das
pacientes (ARAN et al, 1992; TANG, 1989), mas até o momento nio ha estudos sobre os

aspectos psicoldgicos da fertilizacdo in vitro nessa populagdo (BOMAN et al, 1998).

Com relagdo a auto-estima, alguns estudos mostram uma baixa auto-estima em
meninas com ST quando comparadas com meninas com baixa estatura e cariétipo normal
(MCCAULEY, ITO et al 1986; MCCAULEY, ROSS et al 1995). De acordo com
SWILLEN et al (1993), a partir dos 13 anos de idade, a maior parte das meninas com ST
sentia-se sozinha e rejeitada pelos colegas. MCCAULEY, ROSS et al (1995) relataram que
meninas com ST entrando na adolescéncia apresentavam uma auto-estima mais baixa do
que as mais jovens. O mesmo ndo acontecia com o grupo controle, constituido por meninas
da mesma idade e cariétipo normal. Além disso, as pacientes com ST relataram estarem
insatisfeitas com sua aparéncia fisica (MCCAULEY, ROSS et al 1995). De acordo com
BOMAN et al 2000, meninas com ST com idades entre 10 e 16 anos, apresentam uma

auto-percep¢ao mais negativa quanto a aparéncia fisica em relagdo as meninas mais jovens.

Pacientes com ST apresentam uma menor competéncia social quando
comparadas com  meninas com  baixa  estatura e  caritipo  normal

(MCCAULEY, ITO et al 1986) e com meninas com estatura normal
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(MCCAULEY, ROSS et al 1995). Em alguns estudos, as proprias pacientes afirmam ter
problemas sociais (SWILLEN et al 1993; SKUSE et al, 1994). Segundo BOMAN et al
(2000), tanto os pais quanto as proprias pacientes relatam a ocorréncia de dificuldades
sociais, como provocacdes por parte dos colegas e a auséncia de amigos mais proximos. A
partir do inicio da adolescéncia, observa-se uma maior tendéncia ao retraimento,
caracterizado por poucas atividades sociais e o estabelecimento de poucas relagdes sociais
(SWILLEN et al 1993). Quando adultas tendem a ter uma vida social limitada
(MCCAULEY, SYBERT et al, 1986; ARAN et al, 1992). Quando comparadas com
meninas com baixa estatura e caridtipo normal, as meninas com ST apresentam
dificuldades para reconhecer e interpretar mensagens sociais ndo-verbais, como expressoes
faciais, o que pode ser uma das razdes para as dificuldades sociais que possuem

(MCCAULEY, KAY et al, 1987).

Com relacdo a popularidade, freqlientemente acontecem provocagdes e
brincadeiras ofensivas por parte de colegas devido a baixa estatura ou a outras
caracteristicas fisicas especificas da ST, dificultando, assim, a integracdo social. Frente a
esta situacdo, algumas pessoas que sofrem ridicularizacbes tendem a ter baixo
auto-conceito e baixa auto-estima, isolando-se cada vez mais, perpetuando a dificuldade de
socializag¢do e tornando-se pouco populares entre os colegas (circulo vicioso). Em alguns
casos, a menina com ST tem maior facilidade em integrar-se a um grupo de pessoas mais

jovens em func¢do da baixa estatura e da imaturidade emocional (PLUMRIDGE, 1976).

Mulheres com ST tém maior dificuldade em deixar a casa dos pais
(NIELSEN et al, 1977, DOWNEY et al, 1989; PAVLIDIS et al 1995; OKADA, 1994)
apesar de terem escolaridade e empregos compativeis com o restante da populagdo
(NIELSEN et al, 1977; PAVLIDIS et al 1995; OKADA, 1994; ARAN et al, 1992). Porém,
alguns estudos mostram que muitas ocupam cargos de nivel inferior ao que seria esperado
pelo nivel de escolaridade que possuem (DOWNEY et al, 1989) e tém taxas de desemprego
maiores que suas irmas (KONRADSEN & NIELSEN, 1991). De acordo com ARAN et al,
(1992) apesar de a maioria das mulheres com ST ter uma vida social bastante limitada, as

proprias pacientes relatam estar satisfeitas com suas vidas sociais.
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A ST afeta dreas muito importantes no que concerne a identidade feminina:
desenvolvimento puberal e fertilidade. Mas, em mulheres com ST a identidade de género
feminino é considerada normal (NIELSEN et al, 1977, DOWNEY et al, 1989; BERCH &
MCCAULEY, 1990). Estudos apontam para comportamentos e interesses tipicamente
femininos (NIELSEN et al, 1977; DOWNEY et al, 1987; SYLVEN et al, 1993; PAVLIDIS
et al 1995) e para uma maior tendéncia, entre as mulheres com ST, a comportarem-se de
forma tradicionalmente mais feminina que outras mulheres

(NIELSEN et al, 1977, DOWNEY et al, 1987).

Em comparagdo com a populacdo como um todo, mulheres com ST relatam ter
suas primeiras experiéncias sexuais com mais idade, sdo sexualmente menos ativas e
casam-se menos (NIELSEN et al, 1977, DOWNEY et al, 1989; MCCAULEY,
SYBERT et al, 1986; RABOCH et al, 1987; PAVLIDIS et al 1995; ARAN et al, 1992;
TANG, 1989; BERCH & MCCAULEY, 1990; HOLL et al, 1994). Segundo
NIELSEN et al (1977), tanto mulheres com ST quanto mulheres com baixa estatura,
amenorréia primdria e cariétipo normal, tendem a ndo manter relacionamentos amorosos, a
ser sexualmente menos ativas € a permanecer vivendo com os pais, quando comparadas
com as irmas das pacientes com ST. J4 em um estudo de SYLVEN et al (1993) com
mulheres de meia-idade com ST (acima de 35 anos) 63% estavam ou haviam sido casadas,
o que difere significativamente do que vem sendo descrito na literatura. Este fato pode
sugerir que mulheres com ST tendem a estabelecer relagdes amorosas mais tarde

(com mais idade) do que a populagdo em geral.

A relacdo familiar e a interagdo entre os pais e suas filhas com ST ¢é
evidentemente de suma importancia para o desenvolvimento psicolégico da crianga ou
adolescente. Pessoas com problemas de relacionamento social (como € o caso de muitas
meninas com ST) sdao mais dependentes de uma familia bem ajustada, e quando existem
problemas familiares tendem a ser mais fortemente afetadas em comparagao com aquelas

que mantém boas relacdes sociais (BOMAN et al, 1998).

A superprotecdo por parte dos pais € comum quando a filha apresenta baixa
estatura e mostra-se de certa forma emocionalmente imatura. Ha uma tendéncia maior em

tratd-la de acordo com a altura ao invés de tratd-la de acordo com a idade, o que reforca a
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dependéncia e a imaturidade da pessoa (NIELSEN et al, 1991; NIELSEN, 1993; WILSON
et al, 1995). Por isso, as familias de meninas com ST necessitam de tanta informagdo
quanto possivel e de auxilio psicoldgico para que possam compreender o diagndstico e lidar
com a ST da melhor maneira possivel (BLIN & BUHREN, 1990; MULLINS et al, 1991;
STARKE et al, 2002).

Ha algum tempo acreditava-se que portadoras da ST apresentavam retardo
mental (FERGUSSON-SMITH, 1965), mas atualmente sabe-se que a maioria dessas
pacientes possui inteligéncia normal, apesar de existirem dificuldades especificas de
aprendizagem (VAN DYKE et al, 1991). Assim, a deficiéncia mental ndo é mais associada
a ST como fora inicialmente. Sabe-se que pode haver dificuldades de aprendizagem
especificas durante a infancia, como o raciocinio matemético, em consequéncia de
problemas na percepcao espacial e temporal bem como na coordenacao 6culo-manual, mas
ndo hd evidéncias de rebaixamento intelectual como sintomatologia na ST. Em testes
intelectuais, frequentemente encontram-se escores dentro ou acima da média em testes
verbais € um pouco abaixo da média em testes nao-verbais (VAN DYKE et al, 1991;
REISER & UNDERWOOD, 1992; ROSENFELD, 1992; MAZZOCCO, 1998; SWILLEN
et al 1993). As dificuldades de aprendizagem durante a infancia parecem ndo afetar a vida
adulta da pessoa com ST, uma vez que ela atinge um grau de escolaridade semelhante ao de

suas irmas (NIELSEN et al, 1977).

Alguns estudos apontam para a possibilidade de deficiéncia mental acentuada
(distinto do quadro habitual da ST) em pacientes que possuem um cromossomo X em anel
(VAN DYKE et al, 1991; EL ABD et al, 1999). Acredita-se que este quadro especifico se
deve a falta de inativacdo do cromossomo em anel por perda do centro de inativagdo do X,

levando a dissomia de varios genes desse cromossomo (KUSHNICK et al, 1987).

Doencas psiquidtricas sdo ocasionalmente relatadas nessas pacientes, como por
exemplo, depressio (MCCAULEY, SYBERT et al, 1986; DOWNEY er al, 1989),
esquizofrenia (BAMRAH & MCKAY, 1989), transtorno bipolar (FISHBAIN, 1990) e
anorexia nervosa (BRINCH & MANTHORPE, 1987, MUHS & LIEBERZ, 1993), mas
parece ndo haver risco aumentado para doencas psicopatolégicas  graves

(NIELSEN et al, 1977; NIELSEN & SILLESEN, 1981; BOMAN et al, 1998).
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Além das dificuldades impostas pelos dismorfismos, malformacdes e patologias
adquiridas, as pacientes com ST enfrentam a necessidade de acompanhamento médico e
realizacdo de exames (alguns invasivos) por todas suas vidas. Sabe-se que a presenca de
uma “doencga crénica” pode ser fonte de grande impacto emocional e ter conseqii€éncias na
personalidade e competéncia social dessas pacientes. PAVLIDIS et al (1995) encontraram
relagcdo entre a percep¢do da paciente quanto a sua saude e seu auto-conceito e satisfacio

com a vida sexual.

Assim, de acordo com os fatos mencionados, faz-se necessirio compreender
qual € o impacto emocional que a sindrome de Turner provoca em suas portadoras e
procurar determinar alguns fatores envolvidos com a magnitude desse impacto. Com isso,
torna-se possivel direcionar e potencializar tanto o atendimento psicoldgico quanto o

acompanhamento médico dessas pacientes.
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Faz-se necessario conhecer o impacto emocional que a sindrome de Turner traz
a suas portadoras, a fim de se elaborar estratégias que direcionem tanto as atitudes dos
profissionais responsdveis por seu atendimento médico quanto a orientacdo psicoldgica
para as pacientes e de seus pais e (ou) responsaveis, de modo a potencializar os resultados

obtidos com os tratamentos.
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= [dentificar a percepcao das pacientes com ST a respeito da condi¢do médica
que apresentam e os fatores associados a essa sindrome que causam maior

impacto emocional.

* Fornecer subsidios para aprimorar o acompanhamento médico dessas

pacientes.
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Foram entrevistadas 36 pacientes acompanhadas no Ambulatério de
Endocrinologia Pediatrica do Hospital das Clinicas da Universidade Estadual de Campinas
(UNICAMP), com diagnoéstico confirmado de ST. Os critérios de selecdo adotados foram
idade minima de 15 anos e tempo minimo de acompanhamento médico de 2 anos, em
funcao de ja possuirem um melhor conhecimento sobre a doenga e procedimentos médicos.
O estudo foi aprovado pelo Comité de Etica e Pesquisa da UNICAMP, tendo as pacientes

(ou responsdveis) assinado um termo de consentimento esclarecido.

As idades variaram entre 15 e 25 anos, com média de 19,9. A idade ao
diagndstico variou de 0 a 18,1 anos, com média de 10,6 anos, e o tempo de atendimento
médico variou entre 2 e 19,6 anos, com média de 9,5 anos. Em 16 pacientes o caritipo era
45,X, em 6 casos havia mosaicismo de cromossomos sexuais sem aberragdes estruturais
(4 45.X/46,XX, 1 45,X/46,XY, 1 45,X/47,XYY ) e em 14 pacientes foram detectadas
aberracOes estruturais dos cromossomos sexuais com ou sem mosaicismo com linhagem
45,X, com 7 casos de isocromossomo de brago longo do cromossomo X, 4 de cromossomos
marcadores e 3 de cromossomos X em anel. Vinte e duas pacientes cursavam
(ou haviam concluido) o ensino fundamental, 10 o ensino médio e 4 estavam cursando o

ensino superior (Gréfico 1).
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Grafico 1 - Escolaridade
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A idade atual e ao diagnéstico e o tempo de acompanhamento foram calculados
em anos, com a utilizacio de numeros decimais. Esse cdlculo foi feito por meio do
programa Siscres - Crescimento e Desenvolvimento®, elaborado por Prof Dr André

Moreno Morcillo & Prof* Sofia H. Valente de Lemos Marini (2002).

Foi realizada uma entrevista individual seguindo um roteiro pré-estabelecido
com questoes abertas e fechadas, abordando temas referentes ao impacto no momento do
diagndstico, compreensao a respeito da ST, impacto da ST na vida atual e expectativas de
futuro. Foram utilizados dois protocolos de atendimento (anexo I) que diferem unicamente
no item 24, em func¢do do conhecimento ou ndo por parte da paciente quanto a questao da

esterilidade.

Foi necessério desenvolver um questiondrio de coleta de dados, uma vez que
inexistem questiondrios padronizados para nossa populacdo que permitam avaliar os

aspectos especificos da ST que eram objetivo deste trabalho.

Realizou-se um estudo-piloto com 10 pacientes (que ndo participaram da
amostra, uma vez que ndo preenchiam totalmente os critérios de inclusdo) a fim de
averiguar se o questiondrio de coleta de dados desenvolvido permitia, de fato, a pesquisa

das informacdes desejadas. Em seguida, foram realizadas as entrevistas individuais.

Os dados foram tabulados em um banco de dados por meio do programa
Microsoft Excel®, que foi a seguir transformado para andlise por meio do programa SPSS

for Windows®, versao 10.0.

Realizou-se uma andlise descritiva, seguida de comparacao de propor¢des para
verificacdo do efeito da escolaridade sobre o padrdo de respostas por meio do teste do
qui-quadrado, com um nivel de significancia de 0,05. O efeito da idade, idade ao
diagndstico e tempo de atendimento sobre o padrdo de respostas foi também verificado por
comparacdo de médias pelos testes de Mann-Whitney (dois grupos) ou Kruskal-Wallis

(mais de dois grupos) (Tabela 1).
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Tabela 1 - Dados de identifica¢do das pacientes entrevistadas

s Diagnésticos

(Ia(:f:)(gl diii?i%esz(c)ol attrelgliﬁ?egfol A(lct;:;a Flzsg(; mmc? Cariétipo Escolaridade’® Profissdo* Renda associados®
1 182 13,4 7.1 1324 56,0 32,1 45X/46,Xi(Xq)/46,Xr(?) 1 2 0 1
2 195 12,1 7,7 141,7 36,8 183 45,X/46,X+mar 1 2 3 2
3 220 16,0 4,2 149.2 464 208 45X 1 0 2 1
4 214 12,1 9,3 139,2 60,2 31,0 45X 1 2 1 3,4,5,6,7
5 212 9,7 11,6 1489 384 1773 45,X/46,XX 3 2 3 6, 1
6 21,7 14,2 8,1 1549 592 24,6 45X 1 0 3
7 16,7 9,2 83 142,0 69,0 342 45,X/46,X,Xq 1 2 0 1
8 151 13,7 2,0 140,8 484 244 45X 1 2 3 1,8
9 152 12,0 3,7 128,0 28,7 17,5 45,X/45,X+mar 1 2 1 1,9
10 17,0 10,0 3,9 142,1 474 234 45,X/47,XYY 1 2 3 1,8, 10
11 20,6 14,4 7,2 138,5 37,1 19,3 45X 1 2 1 11
12 17,1 11,9 5,6 1445 49,7 238 45,X/46,XX 1 2 0 5
13 20,5 0,9 19,6 146,1 425 199 45X 2 2 3 1,6
14 215 14,8 7,1 143,6 383 18,5 45X/46,X ,Xp+/46,X,+mar 1 2 3
15 20,5 17,0 3,9 1357 39,7 215 45X 1 2 0 5
16 225 10,1 12,8 132,0 47,0 26,9 45,X/46,X,1(X) 1 2 1 1
17 20,1 13,3 7,3 143,0 452 22,1 45X 1 0 3
18 17,6 0,0 17,5 143,1 44,6 21,7 45X 1 2 2 1,7,8
19 245 12,3 11,7 1438 41,1 19,8 45,X/46,Xi(Xq) 2 0 1 8,12
20 16,6 10,9 5,8 1449 38,6 183 45X 1 2 3 1,8
21 22,6 7,7 15,4 142,77 59,2 29,0 45,X/46,XX 2 2 3 8
22 223 11,9 10,6 155,5 61,0 252 45,X/46,X,idic(X) 3 2 0 1,6,7
23 19,7 13,1 6,8 1469 78,6 364 45X 2 2 0 3,6,8
24 17,0 0,8 16,2 137,5 550 29,0 45X 1 2 2 6
25 20,8 10,3 11,1 1384 445 232 45,X/46,Xr (X) 2 2 2 1
26 183 1,6 17,0 1275 345 21,2 45,X/46,Xr(?) SRY- 1 2 2 5,8
27 18,1 8,0 10,1 1414 43,8 21,9  45X/46,XX/46,Xi(Xq) 1 2 3 1
28 209 16,0 5,1 151,2 456 199 45,X/46,X.,i(Xq) 2 2 0
29 204 57 14,9 1345 49,8 275 45X 2 2 3 1
30 175 9,1 8,8 1504 56,8 25,1 45X 1 2 3 1
31 163 12,1 43 148,0 40,0 18,2 46,X.,i (Xq) 1 2 3 1
32 249 79 17,3 130,0 343 20,2 45X 2 2 1 1
33 226 12,9 11,6 153,1 37,8 16,1 45,X/46,XX 3 2 3 13
34 203 12,3 8,1 143,0 43,7 213 45,X/46,XY 3 0 3 1,6, 10
35 227 6,1 16,7 1364 324 174 45X 2 0 3
36 228 18,1 5,0 1359 39,5 21,3 45X/46,X,Xq- /46,X,r(X) 2 0 3 1,8

Fonte: Elaboragao propria.

! Idade, idade ao diagndstico e tempo de atendimento: em anos, em unidades decimais.

2 IMC (Indice de massa corporal): Peso (kg) + Altura® (m). Interpretacdo: < 18,5 — Peso subnormal; entre 18,5 e 24,
9 — Peso normal; entre 25 e 29,9 — Excesso de peso; entre 30 e 40 — Obesidade; > 40 — Obesidade mérbida.

3 Escolaridade: 1- Até 1° Grau completo; 2- Até 2° Grau completo; 3- Qualquer nivel do 3°Grau.
* Profissdo: 0- Assalariada; 1- Auténoma; 2- Fora da PEA (populaciio economicamente ativa).

5 Renda per capita da familia: 0- Ndo sabe; 1- Até R$ 400,00; 2- De R$ 401,00 a R$ 600,00; 3- Maior que R$ 600,00.
[Renda mensal, valores referentes ao ano de 2002].

® Diagnésticos associados: 1-Hipotireoidismo (Tireoidite de Hashimoto); 2- Hipertensdo arterial sistémica; 3- Distirbio de
linguagem; 4- Deslocamento epifisario de fémur; 5- Dificuldade de aprendizagem/retardamento mental; 6- Anomalias
renais e/ou de vias urindrias; 7-Cardiopatia congénita; 8- Hipoacusia 9- Luxacdo congénita de quadril; 10- Gonadectomia
profildtica; 11- Nistagmo familiar; 12- Doencga de Best (distrofia viteliforme da retina); 13- Deficiéncia de GH;
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IMPACTO NO MOMENTO DO DIAGNOSTICO

Apenas 11 das pacientes entrevistadas relataram ter compreendido o
diagnéstico de ST no momento em que este foi feito. As demais disseram ndo ter
compreendido (10), ou que isso sé ocorreu apds algum tempo de tratamento (15); algumas

delas relataram que a pouca idade a época do diagndstico teria sido o motivo da nao

compreensao (Gréfico 2).

41% [0 Nao compreensao

B Compreensao
imediata

O Compreensao apés
algum tempo

Grafico 2 - Compreensio do diagndstico

No entanto, a grande maioria das pacientes (28) nao se queixou quanto a falta
de informagdes especificas naquela ocasido, afirmando nido haver nada, dentre as
informacgdes que detém hoje sobre a ST, que gostariam de ter sabido a época do

diagnostico.

Quando questionadas sobre os sentimentos associados ao momento do
diagnéstico, grande parte das pacientes (17) relata ndo terem sentido “nada”, e 12 referem

preocupacao (Gréfico 3).
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Grafico 3 - Sentimentos frente ao diagndstico

A maioria relata, também, que nao houve qualquer mudanga em suas vidas (23)
nem na de suas familias (31) apos o diagnostico de ST. Entre aquelas que acreditam que
houve mudangas em sua vida pessoal (13), a maioria cita a necessidade de submeter-se ao
tratamento (5) e o amadurecimento (5) como as principais modificagdes ocorridas; 2
pacientes citam ndo ter mais expectativas quanto a ter filhos e 1 menciona o fato de saber

que terd baixa estatura.

Quando convidadas a emitir mensagens a pacientes que viessem a receber o
diagndstico de ST, todas emitiram mensagens positivas incentivando o tratamento
(18 respostas), tranqiiilizando (14 respostas) e(ou) enfatizando a possibilidade de terem

uma vida normal e serem iguais as outras pessoas (14 respostas):

“Diria para ela seguir o tratamento porque funciona e que tudo vai dar certo”.

“Que ndo precisa ficar com medo, que se fizer o tratamento ela também pode ficar igual as outras meninas”.

“Para ndo ficar triste, que eu também tenho esse problema e sou feliz do mesmo jeito. Que é obra de Deus.

Que ndo é um bicho de sete cabecas”.
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Nao houve qualquer efeito da escolaridade, da idade, idade ao diagnéstico e
tempo de atendimento sobre o padrdo de respostas referentes ao impacto no momento do
diagnéstico. No que se refere, especificamente, a compreensdo naquele momento,
observou-se que embora aquelas que referiram ndo compreensio no momento do
diagnostico fossem, de fato, mais jovens que as demais, a média das idades ao diagndstico
desses trés grupos de pacientes (ndo compreensdo: 8,87 anos; compreensao imediata: 11,31

anos; € compreensdo apds algum tempo: 11,23 anos), ndo difere significativamente do

ponto de vista estatistico (Teste de Kruskal-Wallis: x2= 1,48; GL=2; p=0,477).

COMPREENSAO QUANTO A ST

Quando questionadas sobre o motivo pelo qual recebem acompanhamento
médico, 28 mencionaram especificamente a ST e 8 referiram apenas algum tipo de

tratamento para problemas de satide, como por exemplo:

“Venho para acompanhar o crescimento”.

“Porque tenho um rim que ndo funciona direito e faco tratamento para o crescimento. Ndo consegui me

desenvolver sozinha”.

“Porque eu tenho um problema de crescimento, de tiredide e cisto no ovdrio”.

Quando indagadas, de maneira geral, sobre o que conheciam a respeito da ST,
16 mencionaram aspectos genéticos; por outro lado, 13 citaram algum sinal ou sintoma,
demonstrando acreditar que sdo problemas isolados, € ndo que haja uma origem comum

relacionada a ST:

“F a falta de hormonio”.
“Tem pessoas que ndo desenvolvem, que ndo crescem”.

“Faco tratamento para crescimento, ndo sei explicar”.

Dentre as 36 pacientes entrevistadas, 14 (39%) ndo fizeram qualquer menc¢ao a

esterilidade no decorrer da entrevista.
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Quando questionadas especificamente sobre a origem da ST, 21 pacientes

mencionaram causas genéticas € 15 nao souberam responder (Grafico 4).
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Origem genética Nao sabe

Griéfico 4 - Origem da ST.

Quando instadas a descrever os diversos sinais apresentados por pessoas com
ST, 11 pacientes ndo mencionaram a baixa estatura, um dos sinais cardinais dessa
sindrome, e 25 ndo citaram, na descri¢cdo, a amenorréia ou atraso no desenvolvimento
puberal, outro dos sinais cardinais. As principais caracteristicas citadas pelas pacientes
foram: baixa estatura (25), amenorréia e atraso no desenvolvimento puberal (11) e

problemas de saude associados (8).

Quando questionadas a respeito de haver cura para a ST, 16 responderam de

modo afirmativo e uma nao soube responder (Gréfico 5).
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Grifico 5 - Cura para ST

A expectativa de cura foi mais freqiiente em pacientes com escolaridade até 1°
grau completo (12 em 22) que naquelas com 2° grau completo (4 em 10), e ndo foi
mencionada por nenhuma das 4 com curso superior em andamento; uma dessas ultimas,
porém, foi aquela que ndo soube responder a questdo. Essas diferengas sdo estatisticamente
significantes (x2: 11,02; gl=4; p= 0,026).

Nao houve qualquer outro efeito da escolaridade, da idade, idade ao diagndstico

e tempo de atendimento sobre o padrdo de respostas referentes ao conhecimento sobre a

ST.

IMPACTO ATUAL DA ST SOBRE A VIDA DAS PACIENTES

Das 36 pacientes entrevistadas, 28 afirmaram que atualmente sentem-se “bem”

ou “normal” tendo ST; 4 mostraram-se resignadas e 4 denotaram preocupagao:

“Me sinto uma pessoa normal, ndo me sinto diferente”.

“Bem, tento levar minha vida normal” .

Nado sei o que vai acontecer comigo mais para frente, fico preocupada em saber se vou ter uma familia
(marido, uma casa)...”.

“Mais aliviada porque sei que ndo é nada que vai afetar a minha vida. Tem como remediar. Ndo é como a

AIDS, por exemplo. Eu vivo normal. Me sinto até privilegiada”.
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Como pontos positivos do tratamento, o crescimento (17) e(ou) a melhora na
qualidade de vida (15) foram os mais freqiientemente mencionados. Em 5 casos foi
mencionada a indu¢do do desenvolvimento puberal, em 4 o melhor entendimento da ST e
em 3 a possibilidade de menstruar.

Para a maioria (20), existem aspectos negativos no tratamento, principalmente
em funcdo da realizacdo de exames / procedimentos invasivos (10) e das consultas
freqiientes (7).

Treze pacientes relataram ndo se preocupar especificamente com nenhum dos
sinais da ST. As demais afirmaram preocupar-se com a esterilidade (9), a baixa estatura (5),
o atraso no desenvolvimento puberal ou amenorréia (3), problemas na tireéide (3) ou

osteoporose (3) (Grafico 6).
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Grafico 6 - O que causa maior preocupagdo na ST

Dentre as entrevistadas, 24 disseram que a ST ndo interfere em suas vidas.
Dentre aquelas que consideram que h4 interferéncia, a maioria das respostas diz respeito as
areas social e profissional (dificuldades em relacionarem-se socialmente e conseguir

emprego) e a esterilidade:

“Atrapalha um pouco para fazer amizade, na escola”.
« s g R . . - ”
Para arrumar emprego é dificil, eles véem muito a baixa estatura e acham que ndo somos capazes’ .
“0 tamanho, tenho dificuldade pra arrumar emprego e na escola faziam gozacoes” .
i

“Porque ndo posso ter filhos...”.

“Pelo fato de ser baixinha e ndo poder ter filhos”.
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Ao descreverem suas rotinas didrias, a grande maioria das pacientes relatou

atividades individuais e ocupagdes escolares e/ou de trabalho (Grafico 7):

“Fico mais em casa vendo TV”.

“Vou pra escola, depois a tarde ajudo minha mde em casa e a noite eu assisto TV”. “Arrumo a casa, fico

assistindo TV, vou para a escola a tarde, faco licdo e assisto novela”.

Apenas 8 relataram atividades coletivas (em grupo) como parte de suas vidas

cotidianas:

“Estudo (vou pra escola), converso com meus amigos, saio de casa...”
“De dia eu fago o servigo de casa e a noite eu fico em frente de casa conversando com minhas amigas”

“De dia eu trabalho. A noite vejo TV, vou a Igreja ou na casa de parentes”.
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Grafico 7 - Descricao das atividades didrias

Resultados

42




Quanto as atividades de lazer, relataram, também, ter mais atividades

individuais do que coletivas (Grafico 8). Das 36 entrevistadas, 16 afirmaram ter somente

atividades de lazer individuais, como:

“Ler livros”

“Ouvir misica”

“Assistir TV e ver revista”

“Ajudar no servico de casa”

25%

OSo atividades
individuais

W So atividades
coletivas

44%

[ Atividades individuais
e coletivas

Grafico 8 - Atividades de lazer

Vinte e trés pacientes disseram nao ter dificuldade para fazer amizades ou

manter amigos (Grafico 9). Daquelas que disseram ter dificuldade, grande parte (10) as

atribuiu a timidez ou vergonha.
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Grifico 9 - Dificuldade para fazer amigos

No entanto, quando questionadas sobre se gostariam de ter mais amigos, 21

(58%) responderam afirmativamente (Grafico 10).

42%

ONao
58% OSim

Grafico 10 — Gostaria de ter mais amigos (mudar)

A maior parte (23) demonstrou ter uma percep¢do positiva no que se refere as
suas vidas escolares e(ou) de trabalho; 8 delas ndo estudam ou trabalham e 5 apresentaram

percepcao negativa a esse respeito:

“Todos ficam olhando, achando que sou pequena, falando que sou and. Finjo que ndo escuto”.
“Ndo gosto de ir para a escola. Ndo gosto das pessoas”.

“Ndo me dou bem com os professores, eles acham que eu ndo sou nada perto deles”.
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Grande parte (27) relatou ter bom relacionamento com colegas, professores
e(ou) chefe. Dezessete consideraram ter um bom relacionamento familiar; para 14 esse

7z

relacionamento € “normal” ou regular, e 5 t€m um relacionamento ruim.

Das 36 pacientes entrevistadas, 30 disseram nao manter nenhum vinculo

amoroso (Grafico 11).
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Grafico 11 - Pacientes que mantém vinculo amoroso

Quando questionadas sobre o motivo, a maior parte alegou ndo ter encontrado a
pessoa ideal (12) e ndo querer namorar (11). Para 4 pacientes os motivos seriam

relacionados a seus comportamentos e 3 a suas caracteristicas fisicas:

“Porque ainda ndo encontrei a pessoa certa”

“Porque ndo, ndo quero”.

B . - ; - . . - »
Porque ainda ndo encontrei e eles ndo gostam de mim porque sou baixinha, ndo sou atraente

“Porque sou como sou... ndo me aceito. Quero ser diferente: normal, sair, ter amizades, gostar de mim

mesma. Queria ser como minha irma”

“Porque ndo sou bonita o suficiente, porque ndo atraio alguém que goste de mim”.

“Porque sou muito timida”.
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Grifico 12 — Por qual motivo ndo t€ém namorado

Dezenove pacientes afirmaram que ndo teriam mais facilidade nos
relacionamentos sociais caso nao tivessem ST (Gréfico 13). As demais disseram que seus
relacionamentos sociais seriam melhores, principalmente porque teriam uma melhor
auto-estima ou auto-conceito (8), mas também porque teriam namorado (6) e mais

amigos(2).

ONao
53% ESim

Grafico 13 — Se ndo tivesse ST, teria maior facilidade nos relacionamentos sociais ?
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Ao serem instadas a se descrever, 27 das entrevistadas mencionaram
caracteristicas comportamentais positivas, 17 caracteristicas comportamentais negativas e

10 caracteristicas fisicas negativas:

“Legal e me dou bem com todo mundo”.

“Sou bastante alegre, converso bastante com os outros e me considero uma boa pessoa”.

“Amiga, compreensiva, prestativa, escuto e dou conselhos”.

“Sou divertida, alegre, mas sou bastante ansiosa para ter amigas e um namorado” .

“Um pouco timida e acanhada”.

“Chata e metida”.

“Sou chorona, fisicamente é dificil de eu me explicar, sou baixinha e um pouquinho gordinha”.

“Gorda, baixa, olhos e cabelos castanhos, ansiosa, nervosinha...”.

Vinte e trés pacientes gostariam de mudar alguma caracteristica em si. Destas,

15 mudariam caracteristicas fisicas, principalmente estatura e peso:

“Tudo. Mudaria o cabelo, seria mais alta, mais magra e mais bonita”.

“Mudaria o jeito das pessoas olharem pra mim. Seria mais alta para ser mais magra também” .

“Queria ser um pouco maior, mais alta”.

A maioria (28) afirmou considerar-se feliz; 2 ndo souberam responder a
pergunta (Gréfico 14). Entre aquelas que ndo se consideram felizes, a maior parte citou

como motivos principais o fato de ndo terem namorado e o fato de terem ST.
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Grafico 14 - Consideram-se felizes (mudar)

Nao houve qualquer efeito da escolaridade, da idade, idade ao diagndstico e
tempo de atendimento sobre o padrdo de respostas referentes ao impacto atual da ST sobre

a vida das pacientes.

EXPECTATIVAS DE FUTURO

As pacientes disseram esperar, com o tratamento, crescer (19) e(ou)
desenvolver caracteres sexuais secunddrios (10); 5 querem “ser normais”, 4 desejam
menstruar, 3 relataram querer “melhorar”, 2 esperam poder ter filhos e 2 compreender
melhor a ST. Quanto as expectativas para o futuro, desejam trabalhar (24), continuar os
estudos (23), casar-se (14), ter filhos (5) e(ou) “ter uma familia” (5).

As 19 pacientes que declararam ainda ter expectativa de crescimento tém média
de idade de 19,1 anos, significativamente inferior a daquelas que ndo t€ém essa expectativa
(20,9 anos) (teste de Mann-Whitney: p= 0,026). A média de idade das 10 pacientes que
mencionaram o desenvolvimento de caracteres sexuais secundarios (19,5 anos), porém, nao
diferiu daquela das pacientes que ndo tém essa expectativa (20,7 anos)
(teste de Mann-Whitney: p= 0,658).

Nao houve qualquer efeito da escolaridade, da idade ao diagndstico e do tempo
de atendimento sobre o padrdo de respostas referentes as expectativas de futuro das

pacientes.
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Em comparagdo com outros quadros de anomalias congénitas multiplas, as
pacientes com sindrome de Turner encontram-se na situagdo singular de manifestar
diversos problemas fisicos (baixa estatura, hipogonadismo e conseqiiente esterilidade,
obesidade, malformacdes, dismorfismos), necessitar de acompanhamento médico continuo
e exames laboratoriais periddicos, e ter uma inteligéncia normal que lhes permite ter
consciéncia de suas limitagdes e do olhar critico de outrem. Embora deva haver
variabilidade individual, esses aspectos certamente determinam um risco aumentado de
problemas psicoldgicos e sociais, € € importante que a magnitude desses problemas seja

examinada a partir da perspectiva das proprias pacientes.

Apesar das limitacdes decorrentes de uma avaliacdo realizada sob a forma de
uma entrevista isolada, fora de um contexto psicoterapéutico, os resultados obtidos neste
estudo indicam que, de modo semelhante ao observado em outros trabalhos encontrados na
literatura pertinente (NIELSEN et al 1977; SKUSE et al 1994; BOMAN et al 2000;
McCAULEY et al 1995; SWILLEN et al 1993; TANG 1989; SYLVEN et al 1993), as
pacientes demonstram dificuldades de interacdo social e de relacionamento amoroso,
insatisfagdo com a aparéncia fisica, em particular a baixa estatura, demonstram baixa

auto-estima, e sofrem com a questio da esterilidade.

Com relacdo aos sentimentos no momento do diagndstico, freqiientemente
referidos de modo neutro (“ndo senti nada”), pode-se questionar até que ponto isso seja
decorrente da época da vida em que sdo diagnosticadas, em média aos 10,6 anos
(o que seria compativel com o fato de que muitas relataram nao ter compreendido o
diagndstico no momento em que este foi realizado) ou se haveria nesta, como em outras
respostas, um componente de negacdo ou inibicdo em expor seus sentimentos perante o

entrevistador.

A negacdo parece ser uma caracteristica comum as meninas com ST e
freqiientemente relatada em outros paises, como por exemplo, Suécia e Inglaterra. A
negacdo ocorre principalmente quando se trata de problemas sociais € amorosos. A maior
parte das pacientes se sente mal com os problemas de relacionamento que apresentam, mas
evitam falar sobre eles — talvez numa tentativa de lidar com a questdo. Geralmente estes

problemas sdao relatados pelos pais ou familiares. Na “Escala da Mentira”, um teste
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psicolégico sueco que avalia a tendéncia a esconder problemas ou mentir, as meninas

suecas com ST apresentam um escore bastante alto (Boman, U.W. — Comunicagdo pessoal).

Chama a atencdo, ainda, que para muitas (2/3) o diagndstico ndo tenha trazido
qualquer mudanga em suas vidas, ja que a partir desse momento passaram a ser submetidas
a diversos exames e consultas periddicas, freqiientemente tiveram o diagndstico de
anomalias associadas até entdo ocultas, e foram colocadas perante a perspectiva de
esterilidade. De todo modo, as mensagens positivas que enviariam a pacientes

recém-diagnosticadas denotam uma aparente aceitacao ou adaptagdo a situacgao.

Quando colocadas frente a questdes que avaliam o impacto da ST sobre sua
vida atual, a maioria referia sentir-se “bem” ou mantinha uma postura neutra (‘“normal’);
além de declararem que a ST ndo interfere em suas vidas, e se considerarem felizes. No
entanto, quando questionadas por outros angulos, as contradi¢cdes tornam-se evidentes, e
sdo quase todas observadas independentemente da idade atual, da idade no momento do

diagnostico e do tempo de acompanhamento:

Dois tercos relatam preocupagdes especificas, principalmente as referentes a

esterilidade ou hipogonadismo.

- Cerca de metade delas menciona aspectos negativos do acompanhamento

médico ao qual precisam se submeter.

- Grande parte descreveu-se mencionando caracteristicas de comportamento
em detrimento de fisicas, talvez evidenciando uma dificuldade em falar

sobre sua aparéncia.

- 42% gostariam de mudar caracteristicas fisicas, particularmente a estatura e
0 peso, € muitas, mesmo ja estando no final da adolescéncia ou inicio da
vida adulta (19,9 anos, em média) ainda esperam pela possibilidade de

crescer ou desenvolver seus caracteres sexuais secundarios.

- A limitacdo de suas vidas sociais, ji observada por outros autores
(McCauley et al 1986; ARAN et al 1992), esta patente na predominancia de
atividades individuais, tanto no cotidiano quanto no lazer, e no desejo de ter

mais amigos.
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- A grande maioria (30) ndo mantém qualquer vinculo amoroso, e cerca de
metade acredita que teria maior facilidade em seus relacionamentos sociais

caso nao tivesse a ST.

A presenca de tantas contradicdes no discurso das pacientes sugere que possa
haver mais dificuldades em lidar com a ST do que as pacientes relatam, de fato, em suas

respostas.

Embora as informacgdes sobre a ST sejam oferecidas rotineiramente desde o
momento do diagnéstico e apesar de terem, em média, 9,5 anos de acompanhamento
médico; de se encontrarem, a cada consulta médica, com vdrias outras pacientes com o
mesmo problema; e de, por se tratar de um hospital universitirio, presenciarem
seguidamente discussdes sobre os aspectos médicos da ST entre os diversos membros da
equipe, causa estranheza que 8 nido tenham mencionado a ST como o motivo pelo qual
recebem acompanhamento médico, 15 ndo saibam explicar minimamente sua origem
genética, 11 ndo incluam a baixa estatura na descricdo de pacientes com essa sindrome e 25

omitam o hipogonadismo, e que 16 alimentem expectativas de cura.

Esses dados evidenciam um conhecimento insatisfatorio a respeito da condicao
médica que apresentam, o que sugere uma dificuldade intrinseca de compreensio da doenca
ou de sua aceitacdo. Neste sentido, € de suma importancia que o nivel de informacao e
conhecimento seja checado periodicamente pela equipe médica, com estimulo a

apresentacao, por parte das pacientes, das dividas que porventura ainda tenham.

Em paises como a Dinamarca, muita importancia é dada a informacao, ou seja,
acredita-se que a qualidade de vida de uma pessoa com ST estd diretamente relacionada a
quantidade de informacgdes difundidas e ao nivel de conhecimento sobre a doenca tanto por
parte das proprias pacientes, quanto por parte da familia e da populacdo em geral. Neste
sentido, organizacdes como o Turner Center, em Aarhus, e varios grupos de apoio
(trés nacionais e sete locais) trabalham no sentido de divulgar informacdes sobre a ST
através dos meios de comunicagdo (jornais, revistas, radio, televisao, etc.) e de palestras em
todas as escolas. Uma vez informados sobre a ST, os colegas deixam de fazer brincadeiras
ofensivas e as humilha¢des sempre acabam (Konradsen, B. & Nielsen, J. — Comunicagao

pessoal).
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O bom nivel de informagdo e orientagdes corretas contribuem, também, para
atitudes mais adequadas por parte das familias, tratando suas filhas com ST sempre de
acordo com a idade (nunca o tamanho), estimulando as relagdes sociais e evitando a
superprotecdo. Com isso € possivel trabalhar a imaturidade e a dependéncia, tdo
freqiientemente relatadas nessas pacientes, em paises como Dinamarca e Inglaterra

(Konradsen, B. & Liao, L.M. — Comunicagdo pessoal).

Assim, € bastante amplo o impacto emocional que a sindrome de Turner
provoca em suas portadoras. Compreende principalmente dificuldades de interacdo social e
de relacionamento amoroso, insatisfacao com a aparéncia fisica
(em especial a baixa estatura), baixa auto-estima e sofrimento com a questdo da
esterilidade. Estes aspectos devem, portanto, ser alvo de atengdo especial e continua por
parte da equipe médica e, sempre que possivel, de um psicélogo, desde o momento do

diagndstico.

(...) “It is very easy to point out the girls who have been overprotected
during their childhood and those who had been stimulated and treated
according to their age. It is quite clear that the girls who were
brought up in an environment where the parents had sought
information about Turner’s syndrome were also the girls who had
managed best later on in their lives. Their parents had asked
questions and got good answers from the doctors and they passed on
this information to their daughter. These Turner girls had
relationships with the opposite sex and were mentally mature. At the
Turner Center it is our experience that the question of how well a girl
with Turner’s syndrome copes with her life does not depend on
whether she’s 135 or 155 cm, but on the way in which she was treated
during her childhood and on the way in which she perceives

herself.”(...) [KONRADSEN, B. — Life with Turner’s syndrome.

Aarhus, Denmark]

Discussdo

53



CONCLUSAO

54

G



A compreensao das pacientes a respeito da condi¢do médica que apresentam é

limitada, e € freqiiente que haja expectativas de cura e de fertilidade. Além disso, ha

indicacdes de que algumas facam uso freqiiente da negacdo como mecanismo de defesa.

Sado evidentes as dificuldades de relacionamento social e os sinais de baixa

auto-estima, o que compromete sua qualidade de vida.

E essencial que as equipes médicas tenham em mente que a abordagem das

portadoras da ST no momento do diagnéstico e durante o seguimento clinico, com &nfase

na conducdo das questdes puramente médicas, ndo € suficiente para suprir suas

necessidades no terreno psicolégico. Deve, portanto, haver um trabalho conjunto entre

equipes médicas e psicélogos no sentido de:

Melhor informar as pacientes, suas familias e a populagdo em geral sobre a
ST, visando uma melhor adaptacdo da paciente a sua condi¢do e atitudes
mais adequadas por parte da familia e das pessoas com as quais convive,
uma vez que a informacao pode reduzir preconceitos e discriminagoes.
Atentar para possiveis expectativas de cura e fertilidade.

Trabalhar a questdo da esterilidade, principalmente com as pacientes mais
velhas, ja que esta, juntamente com as questdes referentes a baixa estatura e
auto-estima sdo, de fato, as mais criticas de acordo com as proprias
pacientes.

Orientar as familias das meninas com ST, para que estas sejam tratadas
sempre de acordo com a idade e ndo de acordo com o tamanho, de modo a
evitar atitudes de superprotecdo que reforcem a dependéncia e imaturidade.
Auxiliar as pacientes a discriminar suas preocupacgdes e dificuldades com
relacdo a ST, em especial as dificuldades sociais, e ensinar comportamentos
que promovam melhores interacdes, estabelecendo relacionamentos sociais
e(ou) amorosos que as satisfacam.

Estar sempre atento para o aparecimento de dificuldades de relacionamento
social e, caso sejam identificadas tais dificuldades, intervir imediatamente.
Auxiliar no desenvolvimento de uma melhor auto-estima através de

acompanhamento psicoterapéutico.
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Roteiro de Avaliacdo Psicoldgica para Pacientes com Sindrome de Turner - 1

Data:

Dados de Identificacao:

Nome:

HC: Idade: Data de nascimento:

Estado civil: Naturalidade:

Procedéncia: Zona Rural ( ) Zona Urbana ( )
Escolaridade:

Ocupacdo atual: Faixa salarial:

Renda familiar per capita: Religido:

Praticante: ( ) Sim ( ) Nao
Altura: Peso: Idade Ossea:

Cariétipo:

Diagnésticos médicos:

Especialidades médicas em acompanhamento:

Tempo em que recebe atendimento na Unicamp:
( )De2a3anos ( )3a4 anos ( )4aS5anos ( )5Sab6anos ( )6a7anos ( )7a8

anos ( )8a9anos ( )9al0anos ( )maisde 10 anos.

Heredograma:

Pai: Escolaridade: Profissao:

Mae: Escolaridade: Profissao:

Irmaos: Escol.: Prof.: Estado Civil:
Irmaos: Escol.: Prof.: Estado Civil:
Irmaos: Escol.: Prof.: Estado Civil:
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1 - Vocé sabe por que € atendida na Unicamp? ( ) Sim ( ) Nao. Por qué?

2 - Por qué vocé procurou atendimento médico? ( ) Baixa estatura ( ) Amenorréia

() Auséncia de caracteres sexuais secundarios () Outro

3 - Quem notou o sintoma que a levou a Unicamp? ( ) Médico ( ) Familiar

() Outro

4 - H4 quanto tempo recebeu o diagndstico de Sindrome de Turner (ST)?
( )hda2anos ( )entre2e3anos ( )entre3e4anos ( )entre4e S anos

( )entre5e6anos ( )entre6e7anos ( )entre 7e 8 anos ( ) mais de 9 anos.

5 - Explique o que vocé entendeu sobre a ST.

6 - Explique com suas palavras como € causada a ST.

7 - Quais caracteristicas uma pessoa com ST apresenta?

8 - Na sua opinido, a ST tem cura? ( ) Sim ( ) Nao. Por qué?

9 - Vocé tem alguma divida em relacdo a ST? ( ) Sim ( ) Nao. Se sim, qual?

10 - Como € o tratamento para a ST?

11 - Quais sdo os pontos positivos do tratamento para a ST? Por qué?

12 - Ha algo de negativo no tratamento? ( ) Sim ( ) Nao. Por qué?
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13 - O que voceé espera com o tratamento?

14 - Vocé tem alguma divida quanto ao tratamento? ( ) Sim ( ) Nao. Se sim, qual?

15 - Vocé entendeu o que era a ST assim que recebeu o diagndstico?

( )Sim ( )Nao. Por que?

16 - O que vocé sentiu quando recebeu o diagndstico de ST?

17 — Como voce se sente hoje tendo ST?

18 — O que vocé sabe hoje sobre a ST que gostaria de ter sabido a época do diagndstico?

19 - Ocorreu alguma mudanga na sua vida apds o diagnéstico?

( )Sim ( )Nao. Se sim, qual?

20 — Ocorreu alguma mudanga na vida de seus familiares apos o diagndstico?

( )Sim ( ) Nao. Se sim, qual?

21 - O que voce diria a uma pessoa que estd recebendo o diagnéstico de ST hoje?

22 - Qual € a sua maior preocupagdo quanto a ST?

23 - Voce acha que a ST pode interferir na sua vida de alguma forma?

( )Sim ( ) Nao. Se sim, em qué?
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24 — Dentre os itens abaixo, o que mais a incomoda na ST?

Nao

incomoda

Incomoda

um pouco

Incomoda

bastante

Incomoda

demais

Baixa estatura

Esterilidade

Sinais caracteristicos

Auséncia de menstruagoes

Acompanhamento médico frequente

Auséncia de desenvolvimento puberal

25 - Como € sua rotina diaria?

26 - Vocé tem dificuldade para fazer novas amizades ou manter amigos?( ) Sim ( ) Nao.

Se sim, por qué?

27 — Voce gostaria de ter mais amigos do que tem?

28 — O que vocé gosta de fazer nos momentos de lazer?

29 - Como € a sua vida na escola e/ou no trabalho?

30 - Como € seu relacionamento com colegas e professores e/ou chefe?

31 - Como € a sua vida em casa, com seus familiares?

32 - Vocé tem namorado / companheiro? ( ) Sim ( ) Nao. Se nido, por qué?
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33 — Se vocé ndo tivesse ST, acredita que teria mais facilidade para estabelecer ou manter

relacionamentos com colegas (escola ou trabalho), com amigos, com namorados, ou com

familiares? Por qué?

34 - Como voceé se descreveria?

35 - Se pudesse, vocé mudaria alguma coisa em vocé€? () Sim ( ) Ndo. Se sim, o qué?

36 - Voce se considera uma pessoa feliz? () Sim ( ) Nao. Por qué?

37 - Quais sdo os seus planos e suas expectativas para o futuro?

OBSERVACOES:

Item 24 do Roteiro de Avaliacio Psicolégica II:

Nao Incomoda Incomoda Incomoda
incomoda um pouco bastante demais
Baixa estatura
N3ao funcionamento dos ovarios
Sinais caracteristicos
Auséncia de menstruagdes
Acompanhamento médico freqiiente
Auséncia de desenvolvimento puberal
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