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Resumo: A sindrome de Turner é a alteracdo de cromossomos sexuais mais comum do sexo feminino, com
incidéncia de 1:2000 a 1:1500 nascidos vivos e corresponde a monossomia ou mosaicismo do
cromossomo X. No prénatal, se destacam os achados, o aumento da translucéncia nucal,
higroma cistico e anomalias cardiacas obstrutivas do lado esquerdo. Assim, € necesséria a coleta
de caridtipo para confirmacao diagndstica. Nos neonatos, o linfedema € um dos achados clinicos,
na faixa escolar a baixa estatura e velocidade diminuida de crescimento. Ja na adolescéncia, o
retardo puberal € um sinal importante. D.P.A, feminina, branca, nascida em 20/01/2024, a termo,
por cesariana, Apgar 8/9, peso ao nascer de 3060 gramas e sem necessidade de manobras de
reanimacdo. Durante o pré-natal, 2 ultrassonografias mostraram ateracdes, uma realizada no dia
17/07/2023 demonstrou translucéncia nucal aumentada (7.7 mm) e no dia 19/09/2023, com
imagem sugestiva de higroma cistico. Ao nascer, foi constatado prega nucal aumentada, presenca
de epicanto, hipertelorismo mamario e edema importante em dorso dos pés. 4 horas apds o parto,
a paciente evoluiu com cianose e mancha violadcea no dorso da méo direita, que diminui a
digitopressdo, associada a edema significativo e com pulsos palpavels, o que motivou internacéo
em UTI, porém recebeu alta para alojamento conjunto no dia seguinte, apds ultrassom com
doppler para descartar trombose venosa. A recém-nascido foi avaliada pela dermatologia que
diagnosticou o edema e mancha violacea em maos como hemangioma. No dia 22/02/2024, foi
realizada coleta de caridtipo. Achados pré-natais, como aumento da transducéncia nuca e
higroma cistico, sdo cruciais a suspeita diagnéstica e justificar a realizacdo do caridtipo. No
periodo neonatal, caracteristicas fenotipicas como prega nucal aumentada, epicanto,
hipertelorismo maméario e edema no dorso dos pés reforcaram a suspeita. As manifestagdes
clinicas, como cianose e mancha violacea no dorso da méo direita, indicaram a necessidade de
cuidados imediatos. O manegjo adequado inclui monitoramento das malformacdes cardiacas e
geniturinarias, comuns na sindrome, e intervencdes terapéuticas precoces. A baixa estatura e o
retardo puberal justificam a intervengdo com hormonio de crescimento e terapia de reposicao
hormonal. A comunicacdo com a familia é essencial para a compreensdo do diagnostico. O
diagnodstico precoce e o mangjo multidisciplinar sdo fundamentais para melhor prognéstico e
qualidade de vida das pacientes com sindrome de Turner. O caso mostra a importancia do
diagnostico precoce da sindrome de Turner por achados pré-natais e exame fisico neonatal. A
deteccdo precoce de anomalias leva a um acompanhamento mais rigoroso e intervencoes
terapéuticas oportunas. A comunicacdo com a familia é fundamental para o suporte emocional e
compreensdo do diagnostico. A identificacdo precoce e mangjo adequado podem melhorar
significativamente o prognostico e qualidade de vida das pacientes com sindrome de Turner.
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