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ACHADOS ECOGRAFICOS EM FETO COM
SINDROME DE TURNER - UM RELATO DE CASO

ECHOGRAPHIC FINDINGS IN FETUS WITH TURNER SYNDROME - A CASE REPORT

TABATA DE O. SILVA, CARLOS EDUARDO L. DE S. CRUZ, JOAO PEDRO C. CORREIA, PAULA DE O. SILVA, JOBE PETTER.

RESUMO

A sindrome de Turner (ST) é a sindrome hipopldsica congénita ovariana que se verifica na auséncia ou na parcialidade do cromossomo X e
por instabilidade do cromossomo Y, o qual acarreta perda durante a meiose. O diagndstico por exame ultrassonogrdfico de 1° e 2° trimestre
é fundamental para identificar alteragées fenotipicas e as complicag¢bes associadas com a patologia como as verificadas no caso em voga.
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ABSTRACT

Turner Syndrome (TS) is the congenital hypoplastic ovarian syndrome that occurs in the absence or partiality of the X chromosome and by
instability of the Y chromosome, which causes loss during meiosis. Diagnosis by ultrasound examination in the 1st and 2nd trimester is essential to
identify phenotypic changes and associated complications with the pathology, such as those seen in the current case.
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INTRODUCAO

A sindrome de Turner € uma anomalia com perda parcial
ou completa do cromossomo X, a qual € mais comum em
fetos de mulheres com menos de 35 anos (cerca de 3% de
todas). A gravidade fenotipica ocorre segundo a dimensao
da perda do cromossomo X, podendo afetar diversos siste-
mas como o esquelético, cardiovascular, linfatico, enddcrino,
gastrointestinal, renal, auditivo, visual e nervoso central. Esta
€ a unica sindrome monomeérica em que 0s humanos con-
seguem sobreviver. A taxa de mortalidade é maior que das
pessoas sem essa alteracao devido a sua correlagao com as
altera¢Ges cardiovasculares e doencas autoimunes.'?

As complicagoes cardiovasculares (mosaicismo 45, X)
acontecem em cerca de 41% dos pacientes sendo a mais
comum a valvopatia cardiaca e deformidade bicuspide aor-
tica, mas os pacientes com ST podem apresentar conexao
pulmonar anomala parcial e veia cava superior esquerda
persistente. Ademais, sao verificadas anormalidades na fisio-
logia elétrica como prolongamento QT, alteragdo da onda T
e aumento da conducao atrioventricular. E importante que
esses sejam acompanhados por cardiologista por meio do

ecocardiograma e da eletrocardiografia, respectivamente.’
Também esta relacionada com outras doengas podendo le-
var a tireoidite (em cerca de 3,2% dos casos), colite, doenga
celiaca, diabetes tipo 1 e psoriase " *

A incidéncia varia de 1:2500 a 1:3000 meninas nascidas
vivas devido a alta frequéncia de abortos espontaneos. Cer-
ca de 70% dos casos de sindrome de Turner diagnosticados
no 2° trimestre resultardao em abortos espontaneos entre a
16° semana e o termo. O caridtipo 45, X € observado em
1% de natimortos, cerca de 10% dos abortos e 2% dos nas-
cidos vivos. 4

O cariotipo 45, X esta associado a mais anormalidade e
€ o fenotipo mais grave, o qual das mulheres o cromossomo
X € de origem materna. O mosaicismo da ST 45 X / 46 XY
tem maior risco para promoc¢ao de gonadoblastoma (neo-
plasia rara na regiao critica GBY), ja o isocromossomo Xq
€ uma alteragao estrutural que faz associagao com doengas
autoimunes e surdez. O cariotipo 45 X/ 46 XX € o fenétipo
menos grave. *

No que concerne as manifestagoes clinicas, a principal
evidéncia € a baixa estatura (gene PAR1 localizado no brago
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curto do cromossomo X) em que altura final esta entre 143
e 147cm, bem como pescogo curto, palato alto arqueado,
torax largo, displasia das unhas, genu valgo, insuficiéncia ova-
riana prematura (devido a haploinsuficiéncia de um gene, o
qual pode ser o ZFX ou o DFFRX) e anormalidades renais
( sistema coletor duplo ou auséncia de rim), esqueléticas
(a hipoplasia vertebral que contribui para a baixa estatura,
pescoco curto e escoliose), metabdlicas (hipotireoidismo),
linfedema (presente nos fetos com mosaicismo 45, X) e do-
enca gastrointestinal inflamatoria que tém elevado risco de
desenvolver doenca de Crohn e colite ulcerosa (cerca de
duas vezes).!*?

Apresentamos um caso de diagnostico cromossémico
intrautero, e o respectivo fenotipo, tanto no rastreamento
do primeiro trimestre quanto no estudo morfologico do 2°
trimestre.

RELATO DO CASO

Paciente feminina, 25 anos, foi submetida a rastrea-
mento ultrassonografico de cromossomopatias do primeiro
trimestre as 12 semanas e 3 dias. O exame foi realizado
por médico especialista em diagnostico por imagem em
equipamento com transdutor convexo volumétrico por via
transabdominal seguindo o padrao proposto pela Fetal Me-
dicine Foundation.

As 23 semanas e 2 dias realizou-se o estudo morfologico
do 2° trimestre, com o mesmo especialista médico e equi-
pamento.

ACHADOS DE IMAGEM

As imagens do exame do primeiro trimestre mostram
translucéncia nucal (TN) medindo 7mm, osso nasal nao
identificado, ducto venoso com IP de 0,99 (> percentil 95),
sem regurgitacao tricuspide patologica e frequéncia cardiaca
de 170 batimentos por minuto (bpm). (Figuras 1 a 3).

Figura 1 - Marcadores cromossOmicos: osso nasal ndo identificado e
translucéncia nucal aumentada 7mm.

Figura 3 - Ducto venoso com onda “A” presente e indice de pulsatilidade
(IP) de 0,99.

Foi realizada pesquisa de cariétipo em liquido amniético e detectado
45,X em todas as células analisadas.

As imagens do morfologico do segundo trimestre mos-
tram higroma cistico, edema generalizado, derrame pleural,
aumento de volume das camaras direitas do coragao, hi-
poplasia e hiperecogenicidade renal bilateral, bexiga muito
pouco repleta e emoldurada bilateralmente pelas respectivas
artérias umbilicais, e anidramnia. (figuras 4-9)

Figura 4 - Ultrassom de segundo trimestre com 23 semanas e 2 dias
feito em situacao longitudinal, apresentacdo pélvica, dorso poste-
rior, anidramnia.
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HIGROMA CISTICO

Figura 5- Imagens dos rins com aumento da ecogenicidade e diminui¢dao
de dimensoes.

Figura 6 - Imagem no plano das 4 camaras mostrando camaras direitas
dominantes e derrame pleural bilateral.

Figura 9 - Bexiga praticamente vazia emoldurada pelas artérias umbilicais.

DISCUSSAO

O diagndstico de ST ocorre durante o exame de pré-natal
por meio do ultrassom ou por sinais de linfedema ou doenga
cardiaca congénita. E necessario também fazer uma analise
completa do caridtipo para ter um diagndstico correto da
patologia.!

A ecocardiografia transvaginal no 1° trimestre € um mé-
todo util para determinar em estagio inicial alteragdes car-
diacas fetais, porém esse método nao € de facil acesso para
todo o sistema de saude, pois requer equipamento de alta
qualidade muitas vezes encontrado somente em nivel terci-
ario de atendimento.®

No ultrassom de 1° trimestre as caracteristicas que po-

Figura 7 - Plano do abdome com anasarca e nao é possivel identificar a
bolha gastrica.
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dem favorecer o diagnostico para ST sao: fémur curto, arco
da aorta estreita, defeitos cardiacos do lado esquerdo (co-
arctacao da aorta).” O rastreamento € realizado pelos defei-
tos no tubo neural, pela alfafetoproteina de soro materno,
altos niveis de hCG, baixos niveis de estriol e pela deteccao
de acetilcolinesterase no liquido amniético. O rastreamento
ecografico se da por meio da medida da TN entre 10 a 14
semanas de gestacao. 2810

Outros critérios que favorecem o diagnostico € a medida
do comprimento cabeca - nadega (entre 45-84mm), a ana-
lise do ducto venoso para verificar o padrao do indice de
pulsatilidade acima do percentil 95 para a idade gestacional
e a cariotipagem por biopsia de vilosidade corionica (neces-
sario repetir no pos-natal para confirmagao), a qual pode ser
realizada na presenca de uma caracteristica clinica como o
higroma cistico ou a hidropsia fetal. &'°

O uso de métodos moleculares quantificara os genes
da reacao de cadeia de polimerase (PCR) identificando os
locais que estao ocorrendo metilagao CpG especifica para
inativar o cromossomo X. O teste de hibridizacao fluores-
cente in situ (FISH) pode ser considerado em meninas viri-
lizadas e que o cromossomo Y nao foi exibido por analise
de caridtipo padrao. Outros métodos de confirmacao sao
as tecnologias de sequenciamento como 0s genomas, exo-
mas e o painel genético "'°.

No primeiro trimestre o higroma cistico esta relativa-
mente associado a aneuploidia fetal de autossomos >°. Ja
no segundo trimestre esse achado tende a se associar com
a ST, manifestando-se por meio de edema generalizado,
coarctacao aortica pré-ductal e diminuicao do namero de
vasos linfaticos. 2

Os achados de ultrassom sdo frequentes em fetos com
ST, sendo muito mais frequentes em casos nao-mosaicos (92
x 55%). As anomalias estruturais mais comuns sao: higroma
cistico; hidropsia ndo-imune; edema subcutaneo grave; alte-
ragoes cardiacas (as mais frequentes sao predominancia do
coracdo direito e coarctacdo da aorta); e alterages genitou-
rinarias (principalmente as relacionadas aos rins).”

CONCLUSAO

A ultrassonografia pré-natal € a principal ferramenta de
triagem para o diagnoéstico da ST mesmo com a incorpo-
racao de outros testes na pratica clinica de rotina, as altas
sensibilidade e especificidade associada ao baixo custo e facil
acesso do exame torna-se ele a primeira escolha para tria-
gem do pré-natal. Os achados documentados e sua gravida-
de é compativel com o cariotipo e com aqueles descritos na
literatura. O caso evoluiu para a morte fetal.
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