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TOPICOS RELEVANTES EM CIENCIAS DA SAUDE

RESUMO

OBJETIVO: Analisar as produgdes cientificas sobre sindrome de Turner e explorar a organizagao tematica da literatura por
meio da analise de coocorréncia de termos. METODO: Revisdo narrativa combinada a anélise bibliométrica exploratéria. O
levantamento documental abrangeu grandes bases informacionais em satide e as redes de coocorréncia semantica foram
construidas e mapeadas matematicamente com o auxilio do software VOSviewer. RESULTADOS: A estrutura conceitual
organiza-se em cinco agrupamentos tematicos. O eixo central é amplamente dominado pelo processo diagnéstico e sua
relagcao com a idade dos pacientes. A partir desse ntcleo, irradiam linhas focadas no crescimento fisioldgico e mecanismos
celulares. Contudo, identificou-se que as pesquisas voltadas a qualidade de vida e as mulheres na fase adulta ocupam
posigbes periféricas na rede, apresentando baixa conectividade com as bases bioldgicas. CONSIDERAGOES FINAIS: O
mapeamento revela uma ciéncia fragmentada, fortemente ancorada no diagnéstico pediatrico isolado. Esse isolamento
tematico expde uma negligéncia sistémica na transi¢ao dos cuidados para a maturidade. O avango académico e assistencial
exige desenhos de pesquisa translacionais que integrem a carga genética ao desenvolvimento psicossocial continuo durante
todo o ciclo vital..

PALAVRAS-CHAVE: Sindrome de Turner. Cariétipo. Fendtipo. Diagnéstico.

ABSTRACT

OBJECTIVE: To analyze the scientific literature on Turner syndrome and explore its thematic organization through the co-
occurrence analysis of terms. METHOD: Narrative review combined with an exploratory bibliometric analysis. The
documentary search covered major health information databases, and semantic co-occurrence networks were
mathematically constructed and mapped using the VOSviewer software. RESULTS: The conceptual structure is organized into
five thematic clusters. The central axis is predominantly driven by the diagnostic process and its relationship with patients'
age. From this core, thematic lines extend toward physiological growth and cellular mechanisms. However, studies
addressing quality of life and women in adulthood occupy peripheral positions within the network, exhibiting limited
connectivity with the biological foundations. CONCLUSIONS: The mapping reveals a fragmented scientific landscape,
strongly anchored in the isolated pediatric diagnostic perspective. This thematic isolation highlights a systemic neglect of
the transition of care into adulthood. Advancing both research and clinical practice requires translational study designs that
integrate genetic burden with continuous psychosocial development throughout the life course.

KEYWORDS: Turner Syndrome. Karyotype. Phenotype. Diagnosis.

RESUMEN

OBJETIVO: Analizar la produccion cientifica sobre el sindrome de Turner y explorar la organizacion tematica de la literatura
mediante el analisis de coocurrencia de términos. METODO: Revisién narrativa combinada con un andlisis bibliométrico
exploratorio. La busqueda documental abarco las principales bases de datos en salud, y las redes de coocurrencia semantica
fueron construidas y cartografiadas matematicamente con el apoyo del programa informatico VOSviewer. RESULTADOS: La
estructura conceptual se organiza en cinco agrupaciones tematicas. El eje central esta ampliamente dominado por el proceso
diagndstico y su relacion con la edad de las pacientes. A partir de este nticleo, se proyectan lineas tematicas centradas en el
crecimiento fisioldgico y los mecanismos celulares. Sin embargo, se identifico que las investigaciones orientadas a la calidad
de viday a las mujeres en la edad adulta ocupan posiciones periféricas en la red, con baja conectividad respecto de las bases
bioldgicas. CONSIDERACIONES FINALES: El mapeo revela un panorama cientifico fragmentado, fuertemente anclado en el
diagnéstico pediatrico como enfoque aislado. Este aislamiento tematico pone de manifiesto una negligencia sistémica en la
transicion de la atencion hacia la edad adulta. El avance académico y asistencial requiere disefios de investigacion
traslacionales que integren la carga genética con el desarrollo psicosocial continuo a lo largo de todo el curso de la vida.
PALABRAS CLAVE: Sindrome de Turner. Cariotipo. Fenotipo. Diagnostico.
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INTRODUGAO

A Sindrome de Turner (ST) € uma anomalia cromossomica sexual que afeta individuos com fenétipo feminino, com
incidéncia aproximada de 1 para cada 2.500 nascidas vivas(Finozzi; Alvarez, 2022). A condi¢io decorre da perda total ou
parcial de um cromossomo X, resultando em uma base genética genotipica diversa (Guzman-Arias et al., 2023; Santos;
Marqui, 2024). Enquanto cerca de metade das pacientes apresenta a monossomia classica 45X, as demais exibem
mosaicismos ou anomalias estruturais associadas. Essa multiplicidade cariotipica traduz-se em notavel heterogeneidade
fenotipica e clinica. Formas atenuadas frequentemente mascaram os sinais primarios e provocam atrasos no diagndstico,
que muitas vezes ocorre apenas na adolescéncia ou idade adulta durante a investigagao primaria de baixa estatura ou
quadros de infertilidade (Finozzi; Alvarez, 2022).

0 fendtipo da ST engloba manifestagdes multissistémicas que demandam vigilancia continua ao longo do ciclo de
vida das pacientes. A baixa estatura é o achado fenotipico mais universal, afetando praticamente todas as pessoas
acometidas, em grande parte impulsionada pela haploinsuficiéncia do gene SHOX. Simultaneamente, a rapida deplecao dos
foliculos ovarianos leva ao hipogonadismo hipergonadotréfico, atraso puberal acentuado e infertilidade na quase totalidade
dos casos. O quadro clinico abrange dismorfismos estruturais tipicos, como pescoco alado e cubitus valgus. Contudo, as
malformagoes cardiovasculares e renais congénitas representam o principal eixo de morbimortalidade, elevando
substancialmente o risco de eventos agudos e dissecgdes adrticas precoces (Araujo; Morais; Batista, 2022; Silva et al., 2022).

Além das anomalias congénitas primarias, a sindrome impde um fardo cronico sobre o metabolismo, a cognigao e
a salide mental, afetando diretamente a qualidade de vida. As pacientes apresentam forte predisposicao a patologias
autoimunes, resisténcia a insulina e dislipidemia aterogénica, fatores que exacerbam o risco cardiovascular. No dominio
neurocognitivo, observa-se maior vulnerabilidade para transtornos de ansiedade, déficit de atengdo, hiperatividade e
dificuldades intrinsecas de interagdo social. Essas miltiplas dimensdes bioldgicas e comportamentais exigem
acompanhamento multiprofissional continuo, integrando endocrinologistas, cardiologistas e psicélogos. A complexidade
desse manejo clinico justifica a permanéncia da ST como prioridade investigativa na medicina global (Carl et al., 2024;
Lépez-Siguero, 2020).

A literatura cientifica sobre a ST expandiu substancialmente nas dltimas décadas, impulsionada pelo
desenvolvimento da gendmica e pelo refinamento das terapias de reposi¢dao hormonal com somatotropina e estrégenos. O
volume crescente de publicagoes aborda a condicao sob perspectivas multidisciplinares, explorando desde o manejo
avangado de comorbidades estruturais até os impactos longitudinais na satide mental (Guzman-Arias et al., 2023; Llamos-
Paneque et al., 2022; Sartori; Carolina Lopez, 2025). Todavia, essa vasta diversidade tematica gera um corpo literario
altamente denso e pulverizado. Compreender como o conhecimento acumulado interage e se estrutura tornou-se um desafio
académico complexo. O mapeamento sistematico dessa produgao global é essencial para discernir linhas terapéuticas
consolidadas, visualizar inovagdes emergentes e direcionar as pesquisas futuras para areas ainda pouco exploradas.

Para decodificar repositorios bibliograficos tao extensos, a analise de coocorréncia de termos surge como uma
ferramenta metodoldgica quantitativa robusta no campo da cientometria e ciéncia da informagao. A técnica apoia-se na
premissa de que a frequéncia com a qual conceitos técnicos aparecem simultaneamente nos documentos documenta reflete
a estrutura intelectual subjacente a area. Ao mensurar matematicamente a forga dessas associagoes e agrupamentos, o
método consolida os temas em c/usters organicos e revela redes semanticas ocultas.

Apesar do expressivo volume de estudos biomédicos primarios que detalham a fisiopatologia celular e as condutas
clinicas na ST, investigagoes focadas em sintetizar a organizagdo tematica dessas publicagdes permanecem escassas. A
auséncia cronica de mapeamentos conceituais abrangentes cria profundas lacunas na compreensao global das frentes de
pesquisa, ocultando tendéncias e limitando a identificagdo proativa de oportunidades terapéuticas inéditas. Suprir essa
deficiéncia estrutural é indispensavel para integrar de forma ldgica o fluxo de informacao cientifica e otimizar o raciocinio
médico. Com o propdsito de organizar esse saber consolidado, este estudo teve como objetivo analisar as produgoes
cientificas sobre sindrome de Turner e explorar a organizagao tematica da literatura por meio da analise de coocorréncia de
termos.

METODO

Este estudo consiste em uma revisao narrativa da literatura, complementada por uma analise bibliométrica
exploratéria baseada na coocorréncia de termos, com o propdsito de identificar a organizagao tematica das publicagdes
cientificas sobre ST. Diferentemente das revisdes sistematicas, cujo objetivo é responder a uma questao clinica especifica
mediante critérios rigorosos de sele¢do e sintese das evidéncias, a revisao narrativa permite integrar conhecimentos
produzidos em diferentes perspectivas e compreender a evolugao conceitual de um campo cientifico (Fontes et al., 2025). A
incorporagao da analise bibliométrica amplia essa abordagem ao possibilitar a representacao visual das relagdes semanticas
estabelecidas entre os principais conceitos abordados na literatura, favorecendo a identificagao de dominios de pesquisa,
tendéncias investigativas e conexoes tematicas.

A identificagao das publicagdes foi realizada nas fontes informacionais SCOPUS, Literatura Latino-Americana e do
Caribe em Ciéncias da Saude (LILACS), Scientific Electronic Library Online (SciELO), Medical Literature Analysis and Retrieval
System Online (MEDLINE)/Pubmed e no buscador virtual Google Scholar, por reunir ampla cobertura da literatura biomédica
internacional e disponibilizar registros bibliograficos compativeis com analises cientométricas. A estratégia de busca foi
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elaborada mediante a combinacao de descritores controlados e termos livres relacionados a ST, utilizando o operador
booleano "OR" apropriados ("Turner Syndrome" OR "Turner's Syndrome" OR "Syndrome, Turner" OR "Ullrich-Turner
Syndrome” OR "Bonnevie-Ullrich Syndrome” OR "Monosomy X" OR "45,X" OR "X0 syndrome"). A pesquisa contemplou os
campos de titulo, resumo e palavras-chave, sem restri¢ao idiomatica ou temporal, sendo realizada de margo a junho de 2026.

Foram considerados elegiveis artigos cientificos que abordassem a ST sob diferentes perspectivas clinicas,
genéticas, endocrinoldgicas, epidemioldgicas ou psicossociais, incluindo estudos originais e artigos de revisao. Foram
excluidos editoriais, cartas ao editor, erratas, resumos de eventos, notas técnicas e publicagées que ndo apresentavam
resumo ou informagdes bibliograficas suficientes para a extragao dos termos utilizados na analise. Apés a aplicagdo desses
critérios, constituiu-se o corpus documental de 32 estudos, utilizados nas etapas subsequentes de exploragao bibliométrica.

Os registros recuperados foram exportados em formato compativel com o software VOSviewer versao 1.6.21,
preservando as informacgoes referentes ao titulo, resumo e palavras-chave dos documentos. A estrutura tematica das
publicagoes foi investigada por meio da andlise de coocorréncia de termos, uma técnica bibliométrica fundamentada no
pressuposto de que conceitos frequentemente mencionados em conjunto refletem proximidade tematica e compartilham
relagoes intelectuais dentro de determinado dominio cientifico. Nessa abordagem, a frequéncia simultanea de ocorréncia
entre dois termos representa a intensidade de sua associagao, permitindo construir uma matriz de relagdes capaz de revelar
a organizagao conceitual do conhecimento produzido sobre um determinado tema. Assim, quanto maior a frequéncia de
coocorréncia entre dois descritores, maior tende a ser sua afinidade tematica dentro da literatura analisada (Van Eck;
Waltman, 2010).

Na representagao grafica gerada pelo VOSviewer, os nés corresponderam aos termos identificados no corpus
documental, com tamanho proporcional a sua frequéncia de ocorréncia, enquanto as ligagoes entre eles representaram as
relagdes de coocorréncia, cuja espessura indicou a forca de associagao (/ink strengtf). A proximidade espacial entre os nds
refletiu a similaridade tematica e as diferentes cores identificaram automaticamente os c/usters, constituidos por grupos de
termos fortemente relacionados (Van Eck; Waltman, 2010).

A interpretacao da rede considerou de forma integrada a frequéncia dos termos, a intensidade das conexdes, a
posigao relativa e a centralidade dos nés, bem como a composigao dos clusters, permitindo compreender a organizagao
tematica da produgao cientifica sobre ST, identificar areas consolidadas de investigagao, interfaces entre diferentes dominios
do conhecimento e potenciais lacunas cientificas. Os agrupamentos foram analisados a luz da literatura especializada em
genética médica, endocrinologia e manejo clinico da sindrome, possibilitando contextualizar os padrdes observados e
explorar, de forma descritiva e ndo inferencial, a estrutura intelectual desse campo de pesquisa.

RESULTADOS

Arede de coocorréncia de termos gerada no VOSviewer evidencia a estrutura conceitual das publicagdes analisadas
sobre sindrome de Turner, organizando os termos em cinco clusters distintos (Figura 1). No VOSviewer, cada né representa
um termo, cujo tamanho é proporcional a sua frequéncia de ocorréncia, enquanto as linhas indicam relagoes de coocorréncia
entre os termos, sendo sua espessura proporcional a forga de associagao (/ink strength). A distancia entre os nos reflete o
grau de proximidade tematica: termos frequentemente citados em conjunto tendem a ocupar posi¢des mais proximas,
enquanto aqueles relacionados a diferentes eixos de investigagao permanecem mais afastados.

0 clustervermelho constitui o nicleo central da rede e concentra os termos de maior ocorréncia e conectividade,
tendo “Turner", “age”e " diagnosis' como principais vértices estruturantes. O maior tamanho do né correspondente a “Turner"
demonstra que esse é o termo predominante da literatura analisada, funcionando como elemento articulador entre os
diferentes temas investigados. A forte ligacao entre “Turner" e "diagnosis’, evidenciada pela elevada espessura da aresta,
indica que o diagndstico representa um dos focos recorrentes das publicagoes, frequentemente associado a idade dos
pacientes (age). Além disso, os termos relacionados a sindrome ("syndrome’) e ao cariétipo (“karyotyp€e') encontram-se
proximos ao nucleo principal, sugerindo que os estudos abordam simultaneamente aspectos clinicos, diagndsticos e
citogenéticos da doenga. A posicao central desse c/uster demonstra que a caracterizagao clinica e o diagndstico constituem
o principal eixo organizador da producao cientifica sobre sindrome de Turner.
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Figura 1. Clusterstematicos da produgao cientifica sobre sindrome de Turner obtidos por analise de coocorréncia de termos.
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Fonte: dados da pesquisa a partir do software VOSviewer.

O cluster verde retine termos relacionados ao manejo clinico e a0 acompanhamento dos pacientes, destacando
palavras como “patient', “ control group', " height' e "TS". A proximidade desses descritores e suas conexdes com o termo
“agé' indicam que parte expressiva das pesquisas concentra-se na comparagao entre pacientes com sindrome de Turner e
grupos controles, sobretudo em estudos que avaliam crescimento, estatura e caracteristicas clinicas. A disposicao
relativamente periférica desse cluster em relagao ao nicleo vermelho sugere que essas investigagdes representam uma
continuidade das pesquisas diagnésticas, direcionando o foco para o acompanhamento clinico e para a avaliagao de
desfechos fisicos.

O cluster amarelo ocupa uma posigao intermediaria entre os dominios clinicos e moleculares da rede, sendo
composto pelos termos "growth", " prolonged cell cycle' e "TS phenotype'. Essa configuragao revela um papel de transi¢ao
tematica, conectando as investigagdes voltadas ao crescimento corporal as pesquisas sobre mecanismos bioldgicos e
expressao fenotipica da sindrome. A presenga do termo “growtfi' como elo entre "diagnosis” e os demais descritores
demonstra que o comprometimento do crescimento constitui um tema transversal, frequentemente relacionado tanto aos
aspectos diagndsticos quanto as bases fisiopatoldgicas da sindrome. A elevada proximidade entre "prolonged cell cycle' e
"“TS phenotype' sugere que parte da literatura busca compreender mecanismos celulares capazes de explicar a variabilidade
fenotipica observada nas pacientes.

0 cluster azul concentra descritores associados a qualidade de vida e aos aspectos psicossociais, destacando os
termos “/ife', "quality’ e "QoL". A forte ligacao entre "/ifé' e "QoL" evidencia que esses conceitos aparecem de forma
recorrente nas mesmas publicagdes, indicando um campo consolidado de investigagao sobre o impacto da sindrome na vida
cotidiana das pacientes. A conexao desse c/ustercom o grupo amarelo demonstra que os estudos sobre qualidade de vida
frequentemente dialogam com pesquisas que abordam manifestagoes clinicas e fenotipicas, sugerindo uma abordagem mais
abrangente da doenca, que ultrapassa os aspectos exclusivamente biomédicos.

0 clusterroxo, representado principalmente pelo termo “womar", apresenta menor niimero de nds e ocupa a posicao
mais periférica da rede. Sua ligagao direta com o cluster azul indica que as pesquisas envolvendo mulheres adultas
concentram-se predominantemente em temas relacionados a qualidade de vida, bem-estar e repercussoes da sindrome ao
longo da vida. A reduzida conectividade desse agrupamento sugere tratar-se de um dominio mais especifico da literatura,
com menor diversidade tematica em comparagao aos clusters centrais.

Sob a perspectiva da anélise de redes do VOSviewer, observa-se que a estrutura apresenta elevada centralizacao
em torno dos termos Turner, "age" e "diagnosis’, que funcionam como nds de maior conectividade (Aigh-degree nodes),
estabelecendo pontes entre praticamente todos os clusters identificados. Essa configuragao caracteriza uma rede
relativamente coesa, porém organizada em subareas tematicas bem definidas. A distribui¢do espacial dos c/ustersevidencia
uma progressao conceitual que parte da caracterizagdo clinica e diagnéstica da sindrome, avanga para aspectos de
crescimento e mecanismos bioldgicos, e culmina em estudos sobre qualidade de vida e repercussoes na vida adulta. Dessa
forma, a analise de coocorréncia demonstra que a literatura sobre sindrome de Turner esta estruturada em torno de um eixo
clinico-diagnéstico predominante, complementado por linhas de investigagao voltadas aos mecanismos fisiopatoldgicos, ao
acompanhamento longitudinal e aos desfechos psicossociais das pacientes.
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DISCUSSAO

A estrutura tematica da literatura sobre a ST, revelada pela analise de coocorréncia, reflete a complexidade clinica
de uma condigao intrinsecamente multissistémica. A divisdo da rede em clusters distintos evidencia uma abordagem
fragmentada da ciéncia em dominios especificos de pesquisa, em vez de uma integragao holistica.

Historicamente, a literatura focou em caracteristicas fenotipicas isoladas, mas a compreensdao contemporanea
exige um modelo de cuidado continuo e interdisciplinar, englobando genética, endocrinologia, cardiologia e psicologia
(Gravholt et al., 2023; Shankar; Gravholt; Backeljauw, 2025). A proximidade espacial entre os nds bioldgicos e clinicos
mapeados ilustra o esforgo cientifico continuo para conectar o gendtipo ao fenétipo, embora as areas ainda operem de forma
compartimentada. Essa estruturagao em blocos converge invariavelmente para a etapa mais critica e central da linha de
cuidado, que é o processo diagnéstico (Aradjo; Morais; Batista, 2022; Finozzi; Alvarez, 2022).

Os nds Turner, “diagnosis”e " age”formam o nicleo de maior densidade da rede, evidenciando o gargalo histérico e
clinico na identificagao da sindrome. O tamanho expressivo desses nds e a sua localizagao central traduzem a intensa
preocupagao académica com o atraso diagnéstico, cuja média permanece em torno dos 15 anos de idade, impedindo a
detecgdo de muitos casos (Aly; Kruszka, 2022; Huang; Olson; Maslen, 2021). A confirmagao citogenética precoce dita toda
a trajetoria clinica da paciente. O diagndstico tardio reduz drasticamente a janela de oportunidade para intervengoes
essenciais, como a iniciagdo do hormanio do crescimento (GH) e a indugao puberal em momento fisiologicamente adequado
(Burt et al., 2024; Cameron-Pimblett et al., 2025; Shankar et al., 2025). A urgéncia em estabelecer um diagndstico preciso
conduz a pesquisa diretamente para a investigagao de suas manifestagoes classicas, conectando o nicleo da rede aos
estudos sobre desenvolvimento e morfofisiologia.

A forte associagao de conexdes no c/usteramarelo, interligando crescimento, alteragoes fenotipicas e mecanismos
bioldgicos, sublinha a busca pelas bases fisiopatoldgicas da ST. A espessura das ligagoes reflete a robustez tedrica ancorada,
como na haploinsuficiéncia do gene SHOX, determinante direto da baixa estatura e de anomalias esqueléticas (Alvarez-Nava;
Soto-Quintana, 2022; Huang; Olson; Maslen, 2021). Investigacoes gendmicas e epigendmicas recentes revelam que o
fendtipo vai muito além da monossomia isolada do cromossomo X, envolvendo padroes de hipometilagao global, redes
transcriptomicas alteradas e regulagao da expressao de genes autossomicos. Desvendar a complexidade dessas vias
biolégicas exige uma observacao clinica sistematica de longo prazo, o que explica a aglomeragao de estudos metodoldgicos
focados na avaliagdo continua de coortes de pacientes (Fearon, 2023; Hinds et al., 2026; Llamos-Paneque et al., 2022; Viuff
etal, 2022).

A concentragao de termos como pacientes, grupos controle e acompanhamento clinico no c/usterverde representa
a resposta metodoldgica a necessidade de vigilancia longitudinal. A mensuragao da eficacia terapéutica, especialmente o
impacto do GH na estatura final, depende da estruturagdo de ensaios controlados e coortes acompanhadas por décadas
(Aversa et al., 2024; Btaszczyk et al., 2023; Hinds et al., 2026). A disposi¢do espacial desse dominio indica uma area
consolidada da pesquisa voltada para desfechos auxoldgicos e rastreio sistematico. A literatura internacional corrobora a
exigéncia de um monitoramento ininterrupto para o manejo de comorbidades progressivas, incluindo aortopatias, disfungdes
tireoidianas e perda auditiva neurossensorial (Mann; VanLooy, 2024; Stoynova; Staynova; Kafalova, 2025). A manutengao da
saude fisica a longo prazo invariavelmente expde os custos emocionais da sindrome, deslocando a aten¢ao da comunidade
cientifica para a vivéncia subjetiva das pacientes (Sartori; Carolina Lépez, 2025; Silva et al., 2022).

A consolidagao do clusterazul em torno da qualidade de vida e do impacto psicossocial ilustra uma transigcao de
paradigma na literatura, superando a visdo estritamente biomédica. O aumento da frequéncia de estudos mensurando
desfechos reportados pelas pacientes capta o peso de fatores como infertilidade, desafios neurocognitivos nas fungdes
executivas e dificuldades de interagao social (Stoynova; Staynova; Kafalova, 2025; Villarreal et al., 2025). Mulheres com ST
enfrentam maiores taxas de isolamento social, ansiedade e comprometimento da autoestima, impondo a necessidade de
suporte psicoldgico integrado a pratica médica para preservar a qualidade de vida. Embora a literatura reconhega a urgéncia
de suporte psicossocial em todas as fases, a extensao desses cuidados para a fase madura da vida adulta ainda se mostra
escassa e desconectada (Carl et al., 2024; Cauldwell et al., 2022; Chenbhanich; Ungprasert; Kroner, 2023).

A configuragao periférica e a menor densidade de conexdes do cluster roxo, focado em mulheres adultas, reflete
uma falha critica no processo de transi¢ao de cuidados em salde. Na teoria de redes bibliométricas, dominios isolados
representam frentes de pesquisa negligenciadas ou incipientes, o que na ST se traduz por um apagao assistencial na
transi¢ao da pediatria para a clinica de adultos, onde as pacientes enfrentam morbidades tardias severas, como dissecgao
adrtica e sindrome metabdlica (Shankar; Gravholt; Backeljauw, 2025; Villarreal et al., 2025). A escassez de clinicas
multidisciplinares voltadas para o publico adulto e a auséncia de protocolos de transigao estruturados deixam essas
mulheres vulneraveis a descontinuidade do tratamento e a complicagoes ndo diagnosticadas (Stoynova; Staynova; Kafalova,
2025; Thunstrom et al., 2024; Viuff et al., 2020). Esse isolamento estrutural da pesquisa focada no adulto demanda uma
reorganizagao sistémica da pratica clinica e da produgao cientifica.

A configuragdo tematica da literatura impde a implementacdo de modelos de cuidado baseados em clinicas
multidisciplinares e integradas ao longo de toda a vida da paciente. A forga das ligagdes entre o diagndstico, o seguimento
pediatrico e a biologia da doenca precisa se converter na pratica em centros que redinam endocrinologistas, geneticistas,
cardiologistas e profissionais de salde mental sob uma coordenagao coesa (Gravholt et al., 2023). Estabelecer programas
de transicao e promover o atendimento especializado ao adulto, conforme preconizado por diretrizes de consenso
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internacional, pode mitigar os riscos de morbimortalidade que atualmente encontram-se isolados na periferia da rede
bibliométrica (Al et al., 2023; Van Der Coelen et al., 2025; Villarreal et al., 2025). Para conectar os elos rompidos na pratica
assistencial, a ciéncia precisara superar a compartimentalizagao evidenciada no mapa de coocorréncia.

0 distanciamento espacial entre os clusters bioldgicos/diagndsticos e as zonas de impacto psicossocial e vida
adulta expoe profundas lacunas epistemoldgicas na pesquisa sobre a ST. Falta investigagao sobre como a interagao entre a
epigenética e o genotipo afeta diretamente as trajetorias de satde mental e o envelhecimento (Huang; Olson; Maslen, 2021;
Stoynova; Staynova; Kafalova, 2025). Enquanto as bases moleculares das alteragdes cardiacas e de crescimento estao
amplamente descritas (Alvarez-Nava; Soto-Quintana, 2022; Aversa et al., 2024), a interseccdo desses achados com a
senescéncia, a preservagao da fertilidade e o bem-estar psicossocial a longo prazo permanece um territorio inexplorado (Carl
et al., 2024; Finozzi; Alvarez, 2022; Floril; Ceme, 2022). O preenchimento dessas lacunas exigira desenhos de pesquisa
translacionais que liguem definitivamente os nés isolados da idade adulta ao nicleo denso do conhecimento genético e
diagnéstico ja consolidado.

CONSIDERAGOES FINAIS

0 presente estudo alcangou o objetivo de desvelar a organizagao tematica da literatura sobre a ST, revelando um
campo de pesquisa primariamente estruturado em torno de um nicleo clinico-diagndstico consolidado. A anélise de
coocorréncia demonstra que, embora as publicagoes articulem de forma consistente as bases citogenéticas aos mecanismos
fisiopatoldgicos de crescimento e desenvolvimento fenotipico, persiste uma grave fragmentagdo na compreensao
longitudinal da doenga.

A posicao periférica e a reduzida conectividade de clusters focados em mulheres adultas e no bem-estar
psicossocial expdem uma lacuna epistemoldgica critica, refletindo o apagao assistencial na transi¢ao dos cuidados
pediatricos para a fase adulta. Esse isolamento tematico demonstra que a ciéncia ainda falha em acompanhar as pacientes
ao longo de todo o seu ciclo de vida.

Superar essa compartimentalizagdo deve ser a prioridade da agenda cientifica atual. A progressao da area exige o
abandono de investigagdes isoladas em prol de desenhos de pesquisa translacionais, capazes de integrar o robusto
conhecimento gendmico ja estabelecido as repercussoes fisiologicas do envelhecimento. Apenas por meio da conexao direta
entre os eixos moleculares, as clinicas multidisciplinares e a avaliagao continua da qualidade de vida sera possivel mitigar
as morbidades tardias e assegurar um modelo de cuidado integral a mulher com ST.
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