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COARCTATION OF THE AORTA AND BICUSPID AORTIC VALVE IN A GIRL WITH TURNER SYNDROME

— A CASE REPORT

Summary

The authors present a case of a 4-year-old girl with Turner syndrome (kariotype 45X0O). The diagnosis was established prenatally in
amniopuncture. Characteristic dysmorphic features coexisting hands and feet lymphatic oedema have been already seen in a newborn
period. Echocardiography revealed coarctation of the aorta and bicuspid aortic valve. The patient's condition remains stable without
arterial hypertension during follow-up. She is also under endocrinological care due to short stature. Diseases of the cardiovascular
system are a crucial factor affecting life expectancy of patients with Turner syndrome. The most common, affecting about 45% of
patients are bicuspid aortic valve and coarctation of the aorta as in the described case. There is a risk of dilation and dissecting of the
aorta because of the congenital heart defects and high prevalence of arterial hypertension. For that reason girls with Turner syndrome
should undergo detailed cardiovascular system evaluation including echocardiography and MRI, and be assessed by pediatric cardiolo-

gist on a regular basis.
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WSTEP

Zespot Turnera (TS) jest spowodowany catkowitym
lub czes$ciowym brakiem jednego z chromosoméw X.
Wystepuje u okoto 1/2000 zywo urodzonych dziewczy-
nek, ale ryzyko urodzenia dziecka z TS nie ro$nie wraz
z wiekiem matki. Typowe dla tego zespotu sg: wrodzo-
na dysgenezja gonad, niedobo6r hormonoéw piciowych,
niski wzrost, charakterystyczne cechy fenotypowe oraz
wrodzone wady uktadu sercowo-naczyniowego, ktdre
w najwiekszym stopniu wptywajg na dtugos¢ zycia pa-
cjentek z TS.

OPIS PRZYPADKU

Dziewczynka z prenatalnym rozpoznaniem zespo-
tu Turnera zostata przyjeta w 4. tygodniu zycia do
Kliniki Kardiologii ze szpitala powiatowego z powodu
podejrzenia zwezenia ciesni aorty. Dziecko urodzone

z cigzy |, porodu I, u ktérego w | trymestrze cigzy
wysunieto podejrzenie wady genetycznej ze wzgledu
na obecnos$¢ obrzeku karku w badaniu USG. W 17.
tygodniu cigzy wykonano amniopunkcje, ktérej wynik
potwierdzit obecnos¢ nieprawidtowego kariotypu: 45,X.
Dziewczynka urodzita sie w 40. tygodniu ciazy, z masa
ciata 2670 g. Po urodzeniu obserwowano typowe ce-
chy fenotypowe zespotu Turnera: nadmiar skéry na
karku, sko$ne (antymongoidalne) ustawienie powiek,
zmarszczki nakatne oraz duze obrzeki limfatyczne
dtoni i stop.

W 4. tygodniu zycia dziecka rodzice zgtosili sie z cérkg
do szpitala z powodu objawéw infekcji drég oddecho-
wych, gdzie rozpoznano zapalenie ptuc i wdrozono
antybiotykoterapie. Ze wzgledu na obecno$¢ szmeru
nad sercem wykonano badanie echokardiograficzne
i wysunieto podejrzenie zwezenia ciesni aorty.
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Przy przyjeciu dziewczynka byta w stanie ogélnym
dobrym, bez objawdéw niewydolnosci serca, w bada-
niu przedmiotowym zwracaty uwage znaczne obrzeki
limfatyczne dtoni i stép, nadmiar skéry na karku oraz
dysmorfia twarzy. Czynno$¢ serca wynosita 120/min,
nad podstawg serca styszalny byt szmer skurczowy 2/6,
promieniujgcy do okolicy miedzytopatkowej, tetno na
tetnicach udowych obecne, ale wyraznie stabsze niz na
tetnicy ramieniowej. W pomiarach manometrycznych
cisnienia tetniczego krwi na konczynach goérnych stwier-
dzono RR do 90/42 mm Hg, na konczynach dolnych
77/43 mm Hg, gradient ci$nienia skurczowego pomiedzy
konhczyng goérna i dolng wynosit maksymalnie 13 mm Hg.
Saturacja przezskérna wynosita 98%. W $cistym bilansie
ptynéw stwierdzono wiasciwe dla wieku objetosci przyj-
mowanego pokarmu oraz prawidtowa diureze.

W zapisie elektrokardiograficznym (EKG) stwierdzono
rytm zatokowy o czestos$ci 130/min, bez cech przerostu
jam serca. W RTG klatki piersiowej wielko$¢ serca oraz
rysunek naczyniowy ptuc byty prawidtowe. Badanie echo-
kardiograficzne wykazato: dwuptatkowg zastawke aorty
czynnoéciowo prawidtowa (ryc. 1), lewostronny tuk aorty
ze zwezeniem w miejscu cies$ni o ok. 30% w stosunku do
wymiaru tuku aorty i przyspieszeniem przeptywu, z maksy-
malnym gradientem skurczowym 30 mm Hg (ryc. 2Ai B),
pulsacyjny przeptyw w aorcie brzusznej. Wielkos$¢ i kurcz-
liwos¢ lewej komory byty prawidtowe.

W badaniu ultrasonograficznym (USG) jamy brzusznej
nie stwierdzono nieprawidtowosci.

Na podstawie stanu klinicznego i wykonanych badan
nie stwierdzono wskazan do interwencji kardiochirur-
gicznej.

Dziewczynka (obecnie 4,5-letnia) pozostaje pod opie-
ka Kliniki Kardiologii, w kolejnych badaniach nie obser-
wowano narastania zwezenia w miejscu ciesni aorty
ani narastania gradientu skurczowego przez miejsce
zwezenia. Funkcja dwuptatkowej zastawki aortalnej jest
prawidtowa. Ciesnienie tetnicze w pomiarze manome-
trycznym pozostaje < 90 percentyla dla ptci i wieku, nie
stwierdza sie istotnej réznicy cisnieh pomiedzy kohczy-
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Ryc. 1. ECHO-2D. Dwuptatkowa zastawka aortalna (BAV).
LA - lewy przedsionek, RA — prawy przedsionek, RV — prawa
komora, PA - tetnica ptucna.
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Ryc. 2. A - ECHO-2D. Zwezenie cie$ni aorty (CoA) z posteno-
tycznym poszerzeniem aorty zstepujacej. B —turbulentny, przy-
spieszony przeptyw przez ciesn aorty zarejestrowany technika
kolorowego Dopplera.

nami gérnymi i dolnymi. Aktualny wzrost to 97 cm, czyli
< 3 percentyla dla ptci i wieku. Rozwdj psychoruchowy
jest prawidtowy.

Ze wzgledu na aberracje chromosomalng dziewczyn-
ka wymaga statej wielospecjalistycznej opieki, w tym
genetycznej i endokrynologiczne;.

DYSKUSJA

Zespot Turnera (TS) jest spowodowany monosomig
chromosomu X. W okoto potowie przypadkéw stwierdza
sie kariotyp 45,X. Natomiast u okoto 15% pacjentek
wystepuje mozaikowato$¢ 45,X/46,XX. Rzadko wyste-
puje takze mozaikowatos$¢ 45,X/46,XY, ktdra wigze sie
z ryzkiem wystgpienia guzéw germinalnych (gonado-
blastoma (1). Czestos¢ wystepowania TS to 1/1500-
-1/2500 zywo urodzonych noworodkéw pfci zenskiej,
ryzyko nie jest zwigzane z wiekiem matki (1, 2).

U opisywanej pacjentki ze wzgledu na nieprawidto-
wosci w badaniu USG w | trymestrze cigzy wykonano
amniopunkcje i potwierdzono kariotyp 45,X, ktory wigze
sie z wiekszym ryzykiem wystepowania wad wrodzonych
serca niz w przypadku mozaikowatosci 45,X/46,XX (2).
Po urodzeniu obecne u niej byty typowe objawy TS, {j.:
obrzek limfatyczny stdp i dtoni oraz nadmiar skéry na kar-
ku; one tez najczesciej sugerujg rozpoznanie w okresie
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noworodkowym. W czasie pézniejszego rozwoju dziecka
stajg sie widoczne kolejne objawy: krotka ptetwiasta
szyja, niska linia owtosienia na karku, mikrognacja,
hiperteloryzm, antymongoidalne ustawienie oczu, fatdy
nakatne, gotyckie podniebienie, szeroka klatka piersiowa
oraz niedobdr wzrostu, ktory jest obecny u wszystkich
pacjentek z TS (1-3). Nalezy jednak podkresli¢, ze obja-
wy dysmorficzne moga by¢ bardzo dyskretne lub nawet
nieobecne, a rozpoznanie czesto jest ustalane dopiero
w trakcie diagnostyki niedoboru wzrostu lub braku obja-
wéw dojrzewania ptciowego. U pacjentek z TS wystepuje
dysgenezja gonad z niedoborem hormondw ptciowych
i pierwotnym brakiem miesigczki, u zdecydowanej wiek-
szosci bezptodno$¢, pomimo to u okoto 10-20% pojawia
sie spontaniczny rozwdj piersi, a u niewielkiego odsetka
krwawienie miesieczne.

TS wigze sie z wystepowaniem wrodzonych wad roz-
wojowych dotyczacych przede wszystkim uktadu kraze-
nia oraz uktadu moczowego (4). U opisywanej pacjentki
nie stwierdzono nieprawidtowos$ci w budowie nerek ani
uktadu wydalniczego.

Kliniczne cechy pacjentek z TS sg bardzo zblizone
do objawéw pacjentow z zespotem Noonan (NS). Ze-
spo6t Noonan dotyczy obojga pici, jest dziedziczony
autosomalnie dominujgco, w wiekszosci wypadkow
wywotany mutacjg genu dla kinazy tyrozynowej. NS
takze wigze sie z wrodzonymi wadami serca, lecz innymi
niz u dziewczynek z TS, najczesciej pod postacig zwe-
zenia zastawki ptucnej i/lub ubytku przegrody miedzy-
przedsionkowej. Badanie kariotypu oraz stwierdzenie
typowej dla danego zespotu patologii serca pozwalajg
na réznicowanie.

U przedstawianej pacjentki rozpoznano dwuptatkowg
zastawke aortalng oraz zwezenie cie$ni aorty niewyma-
gajgce leczenia chirurgicznego, sa to wady charaktery-
styczne dla TS.

Wrodzone wady uktadu sercowo-naczyniowego wy-
stepuja u okoto 45% dziewczynek z TS i stanowiag gtéwna
przyczyne zgonow w tej grupie chorych (1, 3, 5). W wiek-
szosci przypadkow sa to, wystepujace z podobna czesto-
$cig: dwuptatkowa zastawka aorty (BAV) i zwezenie ciesni
aorty (CoA), czeste jest tez ich wspotwystepowanie (6, 7).
Udowodniono takze, ze obecnos¢ ptetwiastej szyi wigze
sie z blisko czterokrotnie czestszym wystepowaniem
BAV lub CoA (8). Ponadto u pacjentek z TS czesSciej niz
w populacji ogdlnej wystepuje samoistne nadci$nienie
tetnicze (5). Obecno$¢ tych czynnikéw zwieksza ryzy-
ko poszerzenia aorty i zagrozenia jej rozwarstwieniem
w pdzniejszym wieku (9). W aktualnym pismiennictwie
zwraca sie natomiast uwage na nieprawidtowg budowe
$ciany aorty u pacjentéow z TS, co niezaleznie od obec-
noéci patologii takich jak BAV czy CoA moze prowadzi¢
do poszerzania sie aorty, tworzenia tetniakéw, a takze
jej rozwarstwienia, szczegolnie przy wspotistnieniu nad-
cisnienia tetniczego (10, 11).

W przypadku rozpoznania CoA aorty nalezy rozwazy¢
wskazania do leczenia kardiochirurgicznego, a w przy-
padku krytycznego zwezenia utrzymanie droznosci
przewodu tetniczego i pilng interwencje kardiochirur-

giczna. BAV zwykle nie daje objawdéw we wczesnym
okresie zycia, natomiast w przyszto$ci moze dochodzi¢
do wapnienia zastawki i jej postepujacej dysfunkcji ze
zwezeniem i/lub niedomykalnos$cia, a takze do posze-
rzania sie aorty wstepujacej, tworzenia tetniakow i roz-
warstwienia aorty.

U omawianej dziewczynki rozpoznano tagodne zwe-
zenie cie$ni aorty oraz dwuptatkowg zastawke aortal-
na niewymagajace leczenia kardiochirurgicznego ani
interwencyjnego ze wzgledu na stabilny obraz wady
serca bez cech powiekszania sie aorty czy narastania
zwezenia w miejscu cies$ni. Warto$ci cisnienia tetnicze-
go w pomiarach manometrycznych sg prawidtowe dla
ptci i wieku. Ze wzgledu na duze ryzyko wad uktadu
sercowo-naczyniowego, po ustaleniu rozpoznania TS
konieczna jest petna ocena kardiologiczna w o$rodku
specjalistycznym, ze szczeg6lnym uwzglednieniem
badan obrazowych. W okresie noworodkowym i nie-
mowlecym kluczowe znaczenie odgrywa echokar-
diografia, a w przypadkach watpliwych wykonuje sie
angiotomografie (AngioCT) lub angiografie rezonansu
magnetycznego. Zgodnie z zaleceniami u wszystkich
pacjentow z TS, po osiggnieciu wieku, w ktérym nie
jest konieczne stosowanie znieczulenia do wykonania
badania, wskazane jest wykonanie MRI w celu poszuki-
wania wad tuku aorty i aorty zstepujacej (3). Konieczne
jest takze regularne monitorowanie ci$nienia tetniczego
krwi, a poniewaz u pacjentek z TS czesto stwierdza
sie nocne nadci$nienie tetnicze, zaleca sie stosowanie
metody 24-godzinnego ambulatoryjnego monitorowania
ci$nienia krwi (ABPM) (12).

U omawianej pacjentki wystepuje niedobdér wzrostu,
ktory takze jest bardzo charakterystyczny dla TS i obec-
ny u blisko 100% dziewczynek z tym zespotem. Z tego
powodu nasza pacjentka bedzie takze wymagata kwali-
fikacji do leczenia GH i suplementacji estrogenami. Bez
tej terapii wzrost ostateczny dziewczynek z TS wynosi
$rednio 143-144 cm i jest ok. 20 cm nizszy od $redniego
wzrostu kobiet w danej populacji (13, 14).

U pacjentek z TS rozwdj intelektualny jest zazwyczaj
prawidtowy lub nieznacznie opézniony. Wymagajg one
natomiast konsultacji i wsparcia psychologicznego ze
wzgledu na ryzyko niedojrzato$ci emocjonalnej i izolacji
spotecznej (3).

PODSUMOWANIE

Pacjentki z TS wymagaja kompleksowej diagnostyki
kardiologicznej w chwili ustalenia rozpoznania, ze szcze-
gélnym uwzglednieniem diagnostyki obrazowej. We
wczesnym okresie zycia wystarczajgce jest obrazowanie
echokardiograficzne, ale u starszych zaleca sie wyko-
nanie badania MRI w celu poszukiwania wad tuku aorty
i aorty zstepujacej oraz poszerzenia aorty wstepujace;.
Wady wrodzone uktadu sercowo-naczyniowego, zwykle
BAV lub/i CoA, bardzo czesto towarzysza TS i stanowig
gtéwny czynnik ograniczajacy przezycie tych chorych.
Ponadto pacjentki z TS sg zagrozone wystgpieniem NT
oraz poszerzenia i rozwarstwienia aorty. Z tego powodu
wymagaja statej i regularnej opieki kardiologiczne;.
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