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Resumo 

O presente estudo buscou ampliar o conhecimento a respeito das anomalias cardiovasculares na Síndrome de Turner 

(ST), determinando sua frequência e buscando correlações entre os diferentes cariótipos e fenótipos. Espera-se que 

os resultados obtidos contribuam para expandir o conhecimento sobre a variabilidade fenotípica na ST e permitam a 

formulação de condutas mais personalizadas a depender da correlação cariótipo-fenótipo que venha a ser 

evidenciada.       
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Introdução 
    
A Síndrome de Turner caracteriza-se pela presença de 
um cromossomo X e ausência total ou parcial do 
segundo cromossomo sexual (X ou Y). Leva a baixa 
estatura, hipogonadismo primário, dismorfismos e 
malformações. Alterações cardiovasculares (CV) 
congênitas e adquiridas ocorrem em 20% a 30% dos 
casos e são a principal causa de óbito. Doenças CV 
congênitas são mais frequentes nas 45,X (39%) que 
naquelas com mosaicismo ou outras anomalias do 
cromossomo X, como o isocromossomo Xq (11-12%). 
Pouco se sabe sobre a causa dessa disparidade, e há 
poucos estudos correlacionando os achados com outros 
cariótipos encontrados nessa síndrome. O presente 
estudo buscou ampliar o conhecimento sobre anomalias 
CV na ST, determinar suas frequências e buscar 
correlações cariótipo-fenótipo. 
 

Resultados e Discussão 
 
A amostra incluiu 97 pacientes diagnosticadas entre 0,08 
e 53 anos. Foram divididas em cinco grupos por cariótipo: 
a maioria era 45,X (42,3%) e as demais: mosaicos com 
linhagem 46,XX e(ou) 47,XXX (15,5%); mosaicos com Y 
íntegro ou com alteração estrutural (10,3%); 
isocromossomo de braço longo do X (18,6%); e outras 
alterações estruturais de X (13,4%). Havia história de 
cardiopatia confirmada ou suspeitada em 26, sendo cinco 
já submetidas a cirurgia cardíaca. Em 74 casos havia 
dados de ecocardiograma (ECG) realizado no Hospital 
das Clínicas (HC) da Unicamp (0,3 a 55,8 anos).  
Havia alterações CV estruturais em 27 de 80 casos 
(33,8%), incluindo os 74 com ECG disponível e seis sem 
ECG, cujas alterações haviam sido detectadas antes da 
primeira consulta no HC. Em comparação com todas as 
demais pacientes, as 45,X tinham mais alterações CV 

estruturais (2 (GL=1)= 9,74; p=0,002). 
Os achados de valva aórtica (VAo) bicúspide (10 casos), 
outras anomalias da VAo, como estenose e insuficiência 
(8 casos) e coarctação da aorta (11 casos) foram 
praticamente restritos a pacientes 45,X (10/10, 7/8 e 
10/11, respectivamente), sendo as diferenças entre os 
cinco grupos significativas ou próximas da significância 

(2
(GL=4)= 16,16, p= 0,003; 2

(GL=4)=8,89, p=0,064; e 2
(GL=4)  

=13,03, p= 0,011, respectivamente).  

Quanto aos achados de outras alterações CV, as 
anomalia mitrais, como estenose, insuficiência e prolapso 
(9 casos), foram mais frequentemente observadas nos 
casos de isocromossomo X ou outras alterações 
estruturais de X (6/9), enquanto que outras anomalias 
mais raras (8 casos), como persistência da veia cava 
superior esquerda, drenagem anômala de veias 
pulmonares e dextrocardia, entre outras, predominaram 
nas 45,X (6/8); no entanto, a comparação entre os cinco 

grupos não foi significativa  (2
(GL=8)= 9,7, p= 0,287). 

A análise dos parâmetros funcionais foi realizada somente 
nas pacientes sem alterações CV estruturais. A fração de 
ejeção do VE não diferiu entre 45,X e demais cariótipos 
(média: 68,6% e 67,7%, respectivamente) (p=0,710), e o 
mesmo ocorreu quanto à fração de encurtamento sistólico 
do VE (37,3% e 38,2%, respectivamente, p=0,485). O 
índice de massa nas 45,X (média: 62,5 g/m2) foi inferior ao 
das demais (78,2 g/m2), porém não atingiu a significância 
(p=0,129). 
 
 

Conclusões 
 
O cariótipo 45,X esteve relacionado com a maioria das 
anormalidades CV estruturais encontradas. Uma 
possível exceção são as anomalias mitrais, porém um 
maior número amostral é necessário para confirmar esse 
achado. Nas pacientes sem alterações estruturais não 
houve indicativos de alterações da função sistólica do 
ventrículo esquerdo, porém o estudo evidenciou a 
necessidade de aprofundar a interpretação dos achados 
relativos ao índice de massa. 
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