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RESUMO

O Síndrome de Turner foi descrito pela primeiravez em 1938 por Henry Turnere tem uma incidência de 1:3000
mulheres nascidas. Os autores apresentam um caso raro de uma mulher de 48 anos com Síndrome de Turner, cujo
cariótipo era (46, X, i (Xq)), tardiamente diagnosticado, associado a enfisema pulmonar e hipertensão pulmonar.

O caso e os métodos de estudo são apresentados. Alguns aspectos deste caso, nomeadamente a hipótese do
enfisema pulmonar se relacionar com Síndrome de Turner, são discutidos.

SUMMARY

Pulmonary emphysema ii~ a patient wlth Turner’s syndrome

INTRODUÇÃO

O Síndrome de Tumer, também conhecido como Síndrome de
Schereshevskii-Turner ou $índrome de Varny-Turner, caracteri
za-se pela ausência total de um dos dois cromossomas X na
mulher, tendo uma incidência de 1:3000 mulheres nascidas.

Para além da ausência total de um dos cromossomas X, podem
surgir como mosaicos (45, X/46,XX), (45, X/47, XXX) ou (45,
X146, XXX), ter o cromossoma afectado em anel, ou um cromos-
soma X unicamente de braços longos, pela perda dos pequenos
braços.

Neste último caso, os indivíduos tendem a ter o quadro
completo das alterações deste Síndrome, pelo que a delecção do
braço curto do cromossoma X parece ser o factor mais impor
tante’.

O Síndrome de Turner conduz a alterações na diferenciação
dos tecidos de origem mesodérmica e ectodérmica.

Os indivíduos com este Síndrome podem apresentar baixa
estatura, por provável resposta deficiente dos condrócitos às
somatomedinas e diminuição da secreção da hormona do cresci
mento (hGH)2, não ultrapassando normalmente os 142 cm, um
excesso de pregas cutâneas que lhes confere uma aparência senil
prematura, pterygium coili, implantação baixa do cabelo na
nuca, mandíbula pequena, maloclusão dentária, pavilhões auri
culares prominentes de baixa implantação, bem como opacifica
ção corneana, ptose palpebral, cataratas, estrabismo e epicanto.
O tórax é alargado, classicamente descrito como em couraça,
com mamilos afastados, múltiplos naevi, assim como os quartos
metacárpicos curtos, cubitus valgus, genus varus, hipoplasia
ungueal, pêlos axilares e púbicos escassos, infantilismo genital,
com ausência de desenvolvimento mamário, ovários substi
tuídos por linha bilaterais de estroma fibroso que normalmente
não possuem óvulos desenvolvidos, levando a esterilidade habi
tual. No entanto, cerca de 2% das doentes conseguem engravidar,
embora menos de dois terços dessas gravidezes consigam ser de
termo e 18,4% resultaram em malformações3. Vários casos de
doentes com monossomia X têm sido descritos com gravidezes
de termo4’5.

A cardiopatia congénita está descrita em cerca de 17% dos
doentes, sendo a alteração mais frequente a coartação da aorta,
seguindo-se a estenose aórtica e a aórtica bicúspide6.

Existem anomalias renais, a mais comum das quais é orim em
ferradura.

A nível do tracto Gastrintestinal, há uma maior frequência de
telangiectasias e de hemorragias.

As deficiências mentais são raras, mas é comum uma desorien
tação espacial, com fraca memória imediata e visual, que conduz
a baixas pontuações nos testes congnitivos7. A imaturidade do
sistema cognitivo pode resultar da falta de influência neurohor
monal do cérebro.

Ocasionalmente, podem ser encontradas outras alterações tais
como sela turca anómala, osteoporose, costela cervical, cifoes
coliose, fusões vertebrais, espinha bífica, hipertensão essencial
ou doença otológicat. Quanto à osteoporose, justifica-se o trata
mento eslrogénico prolongado nos doentes com disgenesia gonadal,
como prevençad’.

Várias doenças auto-imunes parecem estar associadas a este
Síndrome, tais como a Tiroide de Hashimoto, a Artrite Reu
matóide, as Doenças Inflamatórias do intestino, a Doença de
Addison ou o Pseudo Tumor Cerebri’°. Também a hiperprola
ctinémia e a intolerância oral aos Hidratos de Carbono parecem
estar associadas ao Síndrome de Turner, esta última resultando
da insuficiente libertação e resistência periférica aumentada à
insulina.

Um diagnóstico e tratamento precoces do Síndrome deTurner,
são importantes para a melhoria da estatura destes doentes”. Um
estudo multicêntrico japonês efectuado com 203 doentes após
um tratamento’2 e com 94 doentes depois de dois anos de
tratamento’3, demonstrou que a hGH é útil no aumento do
crescimento destes doentes, com elevação das somatomedinas C
do plasma, sem aumento da idade óssea do doente. Estudos
levados a efeito por um grupo espanhol com 48 doentes’4 e poi
um grupo norte-americano com 67 doentes’5, também demons
traram bons resultados com o uso da hGH, só ou associada ~
oxandrolona’6.

Muitos doentes com Síndrome de Turner sofrem de ansiedade,
solidão e sentimentos de inferioridade, pelo que é importantc
nestes casos um apoio psiquiátrico’7, bem como uma correcta
informação dos doentes e dos pais’8.

O enfisema pulmonar pode definir-se como a distenção dot
espaços aéreos distais aos bronqufolos terminais, como destrui~
ção dos septos alveolares.

Turner’s Syndrome was f,rst described in 1938 by Henry Tumer and has an incidence of 1:3000 livç female
births. The authors present an unusual case ofa48-year-old woman with late diagnosed Turner’s Syndrome. Whose
karyotype was (46, X, i(Xq)), associated with a pulmonary emphysema and pulmonar hypertension. The case and
the methods of study are presented. Some aspects of this case, namely the hypothesis of an association between
the pulmonary emphysema and Turner’s Syndrome are discussed.
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Os dois padrões morfológicos mais importantes, envolvem os
bronqufolos respiratórios e os ductos alveolares no centro do
ácino (enfisema centroacinar), ou todo o ácino (enfisema pana
cinar).

Estas alterações levam, não só à redução da área da membrana
alveolar disponível para trocas gasosas, mas também à profusão
de áreas não ventiladas e à ventilação de outras não profundidas,
com alterações da relação ventilação/perfusão. Também origi
nam uma diminuição do suporte das vias aéreas, com excessivo
colapso na expiração.

O enfisema pulmonar, não se encontra estabelecido como
pertencendo ao quadro clínico do Síndrome de Turner.

CASO CLÍNICO

J.V.L., sexo feminino, 48 anos, doméstica, natural e residente
na Amadora, raça branca, internada pelo Serviço de Urgência do
Hospital de 5. José por dispneia em repouso, cansaço fácil e
cianose.

Tem história de vários internamentos nos últimos anos, quatro
dos quais no Serviço 1 do Hospital dos Capuchos nos últimos dois
anos e meio, durando de três a quatro semanas, sendo o mais
recente de 20/12/90 a 06/01/91, todos por cansaço fácil e dis
pneia.

Dos dados fornecidos pela doente e através da cosulta de
processos clínicos anteriores, apurou-se o aparecimento nos
últimos 4 anos de dispneia para esforços progressivamente
menores, com períodos de exacebação, relacionados sobretudo
com infecções respiratórias. Referia ainda astenia e adinamia,
negando, entre outros: ortopneia, dispneia paroxística nocturna,
edemas dos membros inferiores, anorexia e emagrecimento.
Negava história de tabagismo, passivo ou activo, ou de exposição
a poluentes, bem como história familiar de patologia respi
ratória.

Ao Exame Objectivo, a doente apresentava-se vigil, desorien
tada e pouco colaborante, com dificuldade na expressão verbal.

Tinha 32 kg de peso, 135 cm de altura, temperatura axilar de
36°C, Tensão arterial de 80/60 mmHg, Frequência respiratória de
40 ciclos/minuto e Fi~quência cardíaca de 130 batimentos7minuto,
rítmica e regular, com pulsos periféricos pouco amplos.

A pele apresentava-se pálida com mucosas hidratadas mas
cianosadas. Havia uma aparência senil prematura conferida por
um excesso de pregas cutâneas, múltiplos naevi e escassos pêlos
axilares e púbicos(Fig. 1).

Observava-se ao nível da cabeça uma implantação baixa do
cabelo e dos pavilhões auriculares, com hipoplasia mandibular e
ausência de várias peças dentárias.

Não havia engurgitamento jugular a 45° e não se apalpava a
tiroideia.

O Tórax estava alargado, com hipoplasia mamária acentuada
e distância aumentada entre os mamilos, observando-se também
tiragem supraclavicular e intercostal. A auscultação do he
mitórax esquerdo, ouvia-se uma diminuição homogénea do
murmúrio vesicular e atritos pleurais na metade inferior, enquan
to que no hemitórax direito se auscultavam fervores crepitantes
de médias e grossas bolhas, no terço inferior. A percussão
percebia-se uma submacicez no terço inferior do hemitórax
esquerdo.

Na auscultação cardíaca havia taquicárdia com refluxo hepato
jugular à palpação abdominar. Nos membros, observavam-se
cubitus valgus, encurtamento do primeido dedo de ambos os pés
e edemas bilaterais na metade inferior das pernas.

O Exame neurológico não revelava alterações para além das
descritas anteriormente.

Os exames analíticos a que a doente foi sujeita, estando os mais
representativos transcritos no QUADRO 1, não revelavam alte
rações para além de umd discreta anemia microcftica.

Exames complementares de diagnóstico, referentes a anterio
res internamentos, mostravam uma FSH de 55,2 U/ml (N 2-30)

Fig. 1 — Fenótipo da doente.

em 03/03/88 e uma urografia de eliminação de 22/02/88, onde s~.
podia constatar uma malformação da árvore pielocalicial bilate
ral, mais acentuada à direita, onde se visualizava uretero bífico.

O Rx do esqueleto a que a doente se submenteu a 23/02/88
revelava osteoporose generalizada, artroses das articulações
interfalângicas das mãos e pés, coxa vara e necrose asséptica da
cabeça do fémur direito. Tinha ainda um Ecocardiograma normal
de 25/02/88 e uma Ecografia Abdominal e Pélvica datada de 10/
07/89 que salientava a presença do útero atrófico e a não
visualização dos anexos. Para além destes exames, sabia-se da
positividade da doente ao Mantoux.

No internamento actual, o relatório do Rx Tórax P.A. de 12/07/
90 (Fig. 2) dizia: Engurgitamento hilar direito com múltiplos
focos de ctindensação no hemitórax direito (bronquiectasias).
Lesão pleural antiga à esquerda, pelo que efectuou uma Tac
Toráxica a 03/08/90 (Fig. 3). Esta mostrava uma assimetria
toráxica com retracção do hemitórax esquerdo e desvio homola
teral do mediatino, múltiplas pequenas adenopatias no mediasti
no superior, lesões enfisematosas extensas envolvendo ambos os
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QUADRO 1 — Evolução analítica

16/07/90 14/08/90 25/09/90

G.V (m/1) 3600000 3580000 4330000
Ht. (%) 29 29,9 35
Hb. (ge/di) 9,6 9,8 11,5
G.B. (m/l) 7600 5000 5900
Plaq. (m/l) 284000 260000 23900
V.S. (rnm/mn) 8 8 20
Ureia (mg/dl) 30 28 55
Glicémia (mg/dl) 69 90 76
Creat. (mgldl) 1,1 0,9 1
Ac. Urico (mg/dl) 7,3 8,7
T3 (~tg/m1) 1,07 (N 0,8-2)
T4 (~ig/m1) 7,56 (N 5-12)
TSH (~Lg/m1) 0,32 (N 0,46-4,98)
Prot. totais (gr/dl) 5,7
Alb. (gr/dl) 3,55
al/a2 (gr/dl) 017/0,53
p/ (gr/dl) 0,70/0,74
ai antitripsina (mgldl) 144 (N 93-224)

lonograma, Lipidograma, Provas Hepáticas, RÃ test e AC anti-tiroideus,
sem alterações

Fig. 2— Aspecto do Radiograma do Tórax em P.A.
nho que se situa uma idade próxima dos 4 anos remetendo para
um Q. 1. 20-34 que corresponde a deficiência mental grave.

O relatório facultado pelo Departamento de Genética da Uni
versidade Nova de Lisboa para apuramento do cariótipo da
doente (Fig. 4) pelo método das bandas G concluía: As metafases
observadas apresentam 46 cromossomas. No entanto, um dos
cromossomas X apresenta uma anomalia estrutural — um isocro
mossoma de braço longo. O cariótipo é 46, X, i (Xq).

j~ az H ~Z

a3 4~ 6*
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Fig. 3— Pormenores da Tomografia Axial Computorizada efectuada.

hemitóraxes, bronquiectasias localizadas no andar inferior do
hemitórax esquerdo, espessamento pleural mais acentuado ao
nível dos andares inferiores de ambos os hemitóraxas, para além
de moderada esplenomegália e ascite.

Tinha um ECG com desvio direito do eixo, ondas P pulmonares
e BIRD. O Ecocardiograma realizado a 21/08/90 apurou a
existência de um ventrículo direito de dimensões aumentadas e,
pelo uso de Dopller, verificava-se a inversão do fluxo em
telesístole o que sugeria Hipertensão Pulmonar.

Apesar da doente se ter deslocado ao Hospital de Santa Marta
para execução de provas funcionais respiratórias, estas não
foram realizadas em virtude da sua impossibilidade em colaborar
no exame.

Das análises efectuadas pela doente (QUADRO 1), destaca
mos o doseamento normal da ai anti-tripsina de 144 mg/dl (N
93-224)

A doente foi observada em consulta de Psicologia a 02/08/90,
para avaliação do seu nível intelectual, concluindo-se no relatório:
Aplicando os testes de F.H. e L. Portens obteve-se um desempe

•» 111K H
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Fig. 4— Canótipo 46, X, i (Xq), observando-se o isocromossoma de braço
longo.

A doente fez ainda Tac abdominal e pélvica (14/09/90) que
mostrava ascite de volume moderado, cuja pesquisa de células
neoplásticas foi negativa, para além do clister opaco e TAC da
sela turca normais.

Durante o internamento e após prescrição terapêutica, teve
uma evolução lenta mas favorável, com melhoria acentuada da
dispneia.
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Os fármacos usados foram o Dinitrato de Isossorbido, 5 mg de
8-8 horas, Furosemido e Espironolactona em doses variáveis,
bem como Ampicilina, durante duas semanas na dose de 1 gr e.v.
de 6.6 horas.

DISCUSSÃO

No caso apresentado, existem duas entidades com as quais se
impõe o diagnóstico diferencial: são elas o Síndrome de Noonan
e o Nanismo hipofisário. Quanto ao primeiro, apresenta muitas
características semelhantes ao Síndrome de Turner tendo, po
rém, uma estatura mais elevada, um desenvolvimento sexual
normal, frequentemente pectus escavatum e, sobretudo, um
cariótipo normal. Em relação ao Nanismo hipofisário, este caso
tem uma FSH aumentada sem sinais de insuficiência hipofisária,
o que exclui esta hipótese diagnóstica.

Em relação às características somáticas do Síndrome de Tur
ner, é interessante referir um trabalho de Simpson et aV9, que
estudou o ciclo celular e notou um aumento da fase S e conse
quente atraso da divisão celular, tendo sugerido que este poderia
explicar o atraso de crescimento intrauterino, a inviabilidade da
maioria dos embriões, a baixa estatura e restantes características
somáticas.

No caso que apresentamos, alguns aspectos merecem destaque
pela sua menor frequência ou mesmo raridade. Primeiro, o
estarmos perante um Cariótipo, o Isocromossoma (46, X, i (Xq)),
cuja frequência no Síndrome de Turner varia entre os 1 0%20 e os
17%21, consoante os autores.

Achado ocasional, segundo a literatura, é a osteoporose desco
berta nesta doente. Também não está entre as alterações mais
frequentemente encontradas ao nível do Aparelho Urinário, o
Uretero Bífido que a doente possuía.

O Mantoux positivo e os exames radiológicos efectuados,
parecem indicar a existência de um processo específico antigo,
não activo. As lesões de bronquiectasias e, sobretudo, as extensas
lesões enfisematosas observadas, condicionantes de uma Hiper
tensão Pulmonar Secundária de desenvolvimento recente, com
provada pela evolução ecocardiográfica entre 1988 e 1990, não
poderão ser só explicadas por esse provável, processo tuberculo
so, com lesões de paquipleurite limitadas aos andares inferiores
dos hemotóraxes.

Além disso, não há história tabágica, de exposição a agentes
poluentes ou outra, que mais frequentemente se descrevem
associadas ao enfisema. O doseamento da al-antitripsima tam
bém era normal, não tendo sido possível fazer uma caracteriza
ção microscópica do enfisema em causa, por não se ter realizado
nenhum exame anatomo-patológico bronco-pulmonar. Todavia,
não há referências na literatura a uma associação entre o enfisema
e o Síndrome de Turner. Uma pesquisa por nós efectuada a nível
mundial e abrangendo um período de cinco anos, encontrou
somente um caso onde se descreve a associação entre estas duas
entidades22, pelo que é prematuro estabelecer relação entre o
Síndrome de Turner e o Enfisema Pulmonar, enquanto mais
casos não forem descritos. A propósito, cabe lembrar, que a
descrição de vários casos associando o Síndrome de Turner e a
doença otológica, levou a que esta passasse a fazer parte do
quadro do Síndrome.

Por último, uma palavra acerca do uso dos testes de avaliação
psicológica. O uso de testes pouco adequados às características

mentais destes doentes, conduzem a pontuações correspondentes
a Q.I.’s excessivamente baixos, tal como aconteceu neste caso.
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