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Abstract

A 21-year-old woman with Turner syndrome was admitted to hospital because of progressive heart failure. Echocardiography
revealed a bicuspid aortic valve with one cusp ruptured due to infective endocarditis and anomalous pulmonary venous drainage.

The patient underwent successful aortic valve replacement.
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Wstep

Catkowita lub czesciowa monosomia chromosomu
X jest stosunkowo czestym zespotem uwarunkowanym
genetycznie (1 przypadek na 2500 zywych urodzen
dziewczat). Po raz pierwszy zesp6t ten zostat opisany
w 1938 r. przez Henry’ego Turnera [1]. Obok zaburzen wy-
nikajacych z dysgenezji gonad jednym z najwazniejszych
aspektéw klinicznych w tym zespole jest wystepowanie
wrodzonych nieprawidtowosci budowy uktadu sercowo-
-naczyniowego. Dzieki nowoczesnym technikom diagno-
stycznym obecnie wykrywa sie takie nieprawidtowosci
w 45% przypadkéw tego zespotu [2]. Dwuptatkowa za-
stawka aortalna wystepuje w ok. 17,5%, koarktacja aorty
w 12,5%, pozostata z okresu ptodowego zyta gtdwna gor-
na lewa w 5% przypadkéw [2-7]. Zespdt Turnera jest
zwigzany takze z wystepowaniem nieprawidtowego spty-
wu zyt ptucnych [4, 8, 9]. Najczesciej obserwowany jest
nieprawidtowy sptyw z lewego gbrnego ptata do lewej zy-
ty ramienno-gtowowej. Przeciek lewo-prawy zwykle jest
niewielki, dlatego anomalie tego typu sa skapo- lub bez-
objawowe [9-11].
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Chora 21-letnia, z rozpoznanym zespotem Turnera zo-
stata hospitalizowana z powodu stopniowego pogarszania
tolerancji wysitku i narastajacych obrzekéw podudzi. Dole-
gliwosci wystapity i stopniowo nasilaty sie w ciagu paru
tygodni. Kilka dni przed hospitalizacja chora byta leczona
antybiotykiem z powodu infekcji uktadu oddechowego.

W badaniu przedmiotowym z odchyleh od normy
stwierdzano: stabo wyrazone, typowe dla zespotu Turne-
ra objawy dysmorfii, ostuchowo na sercem — miarowa,
przyspieszong do 110/min czynnos¢ serca, wzmocnienie
sktadowej ptucnej Il tonu, szmer skurczowo-rozkurczowy
w polu ostuchiwania zastawki aortalnej, nad polami ptuc-
nymi — sttumienie odgtosu opukowego u podstawy ptuca
prawego oraz ciszenie szmeru pecherzykowego w tym
obszarze, w badaniu palpacyjnym brzucha — powiekszong
watrobe, znaczne obrzeki obu podudzi.

W badaniu EKG obserwowano tachykardie zatokowa
110/min oraz niezupetny blok prawej odnogi peczka Hisa.

Wykonano przezklatkowe badanie echokardiograficz-
ne (TTE) (Rycina 1), w ktérym stwierdzono powiekszenie
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Rycina 1. Badanie echokardiograficzne przezklatko-
we. Projekcja przymostkowa w osi dtugiej. Widocz-
ne duze nieprawidtowe echo na zastawce aortalnej
odpowiadajace wegetac;ji

Rycina 3. Obraz nieprawidtowego sptywu zyt ptuc-
nych po stronie lewej w 64-rzedowej tomografii
komputerowej

prawej komory (RV) (31 mm) i prawego przedsionka (RA)
(66 mm x 47 mm), jamy serca lewego byty niepowiekszo-
ne — wymiar kohcowoskurczowy lewej komory (LVD)
— 52 mm, lewy przedsionek (LA) — 23 mm. Miesief obu ko-
mor serca nie byt przerosniety, a kurczliwosé¢ byta prawidto-
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Rycina 2. Radiogram klatki piersiowej w projekgji
przednio-tylnej

wa — frakcja wyrzutowa LV (LVEF) 61%. Duze pnie tetnicze
byty prawidtowe] szerokosci (aorta 19 mm/26 mm, tetnica
ptucna — 26 mm). Stwierdzono dwuptatkowa zastawke
aortalng, na jednym z ptatkéw uwidoczniono ruchoma,
hiperechogenna strukture wpadajaca w rozkurczu do drogi
odptywu z LV. Stwierdzono réwniez niedomykalnosé aor-
talng, ktérg oceniono jako umiarkowanie duzg. Zastawka
dwudzielna byta prawidtowa Ptatek przedni przymykany
w rozkurczu przez fale zwrotng aortalng. Zastawka tréj-
dzielna o prawidtowej budowie z umiarkowana fala zwrot-
na. Cisnienie skurczowe w RV oceniono na ok. 55 mmHg.

W badaniu echokardiograficznym przezprzetykowym
(TEE) potwierdzono obecnosé dwuptatkowe]j zastawki aor-
talnej oraz zwiazana z nig duza hiperechogeniczng struk-
ture wpadajaca w rozkurczu do drogi odptywu LV. W bada-
niu RTG klatki piersiowej uwidoczniono powiekszong
sylwetke serca, ustawiong wyzej prawa kopute przepony,
wzmozony rysunek srédmiazszowy i naczyniowy ptuc oraz
matg ilos¢ ptynu w prawej jamie optucnowej (Rycina 2.).

W badaniach laboratoryjnych z odchylen od normy
stwierdzono: leukocytoze 10,4 x 10°/ul z przesunieciem
w lewo wzoru odsetkowego krwinek biatych (neutrofile
77,1%), niewielka niedokrwistos¢ (Hb 11,1 g/dl), podwyz-
szone stezenie biatka C-reaktywnego 47,4 mg/| (w bada-
niu kontrolnym 12,94 mg/l), FT4 1,89 ng/ml (w badaniu
kontrolnym 1,42 ng/ml; norma 0,93-1,71), FT3 1,79 pg/ml
(norma 2,02-4,43). Pobrano serie posiewow krwi i uzy-
skano wyniki ujemne.

Spodziewajac sie innych anomalii naczyniowych wy-
stepujacych w zespole Turnera, ktére moga powodowaé
przecigzenie RA i RV, wykonano wielorzedowa tomografie
komputerowa (CT) serca i naczyn (Rycina 3.), w ktorej
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Rycina 4. Scyntygrafia perfuzyjna ptuc. Obraz perfuzji ptuc od przodu i od tytu. Widoczna znaczna hipoperfuzja

ptuca prawego

stwierdzono nieprawidtowy sptyw zylny po stronie lewej
— cze5¢ segmentdw dolnych ptuca lewego jest drenowana
przez hipoplastyczna zyte do lewego przedsionka. Z ptata
gornego i znacznej czesci ptata dolnego ptuca lewego dre-
naz zylny odbywa sie droga szerokiego naczynia uchodza-
cego do zyty ramiennogtowowej lewej. Potwierdzono roz-
poznanie dwuptatkowe] zastawki aortalnej (z ptatkiem
wiencowym lewym taczy sie szczatkowy, dysplastyczny
ptatek prawy). W CT naczyh wiehicowych stwierdzono pra-
widtowy obraz pnia lewej tetnicy wieficowej oraz jej gtow-
nych gatezi, prawa tetnica wieficowa recesywna.

Obraz kliniczny oraz dane uzyskane z badanh dodatko-
wych wskazywaty na rozpoznanie wady aortalnej, ktorej
przyczyna byto uszkodzenie dwuptatkowej zastawki
w wyniku infekcyjnego zapalenia wsierdzia o nieustalo-
nym czasie wystapienia. Dodatkowym elementem nasila-
jacym objawy niewydolnosci byt najprawdopodobnie]
wspotistniejacy nieprawidtowy sptyw 2yt ptucnych.
Na podstawie stezer hormondéw tarczycy i TSH rozpozna-
no subkliniczng niedoczynnos¢ tarczycy i zespét niskiego
T3 w przebiegu choroby ogélnoustrojowe;.

W celu potwierdzenia rozpoznania i ustalenia dalszego
postepowania chora zostata przekazana na Oddziat Kar-
diologii i Choréb Naczyh Miedzyleskiego Szpitala Specjali-
stycznego (MSS) w Warszawie. W badaniu TTE potwier-
dzono duza niedomykalnos¢ aortalng. Przeptyw w tetnicy
ptucnej nie wydawat sie istotnie zwiekszony, jednak pre-
cyzyjna ocena jego stosunku do przeptywu systemowego
byta utrudniona ze wzgledu na wspétwystepowanie duzej
niedomykalnosci aortalnej. W badaniu TEE wykluczono
obecnoé¢ ubytku w przegrodzie miedzyprzedsionkowej,
stwierdzono rozerwanie jednego z ptatkéw aortalnych. Ze
wzgledu na kliniczne objawy nad ptucem prawym (sttu-
mienie odgtosu opukowego i wyrazne Sciszenie szmeru
oddechowego w dolnym polu ptuca prawego) u chorej wy-
konano kontrolne zdjecie klatki piersiowej w projekgcji
przednio-tylnej, a poniewaz wystepowata istotna dyspro-
porcja pomiedzy objawami klinicznymi a obrazem radio-
gramu klatki piersiowej, wykonano nastepnie tomografie
ptuc. W badaniu tomograficznym uwidoczniono duza ilos¢

ptynu w prawej jamie optucnowej, uktadajgcego sie niety-
powo od strony tylnej sciany klatki piersiowej i powoduja-
cego istotny ucisk i niedodme migzszu dolnego ptata ptu-
ca prawego. Wykonano naktucie jamy optucnej
i ewakuowano ok. 1 | ptynu o charakterze ,,starego” prze-
sieku. Wydaje sie, ze dtugo utrzymujacy sie ptyn (po prze-
bytym zapaleniu? niewydolnos¢ serca?) byt przyczyna
stwierdzanego u chorej w kilku badaniach wysokiego ste-
zenia D-dimeréw (>4000 ng/ml; norma <255 ng/ml). Wy-
konano takze scyntygrafie perfuzyjna ptuc, w ktorej
stwierdzono wybitnie asymetryczng perfuzje ptuc
(wzgledna hipoperfuzja ptuca prawego), najprawdopo-
dobniej w wyniku anomalii sptywu zyt ptucnych po stronie
lewej. Wykluczono aktywny proces zapalny na zastawce.

Chora zostata zakwalifikowana do leczenia operacyj-
nego. Zabieg wymiany zastawki aortalnej wykonano
w Il Klinice Kardiochirurgii Instytutu Kardiologii. Chorej
wszczepiono sztuczng zastawke St Jude Medical 21 mm.
W okresie pooperacyjnym chora zostata ponownie prze-
niesiona na Oddziat Kardiologii i Choréb Naczyh MSS z po-
wodu narastajacych cech niewydolnosci serca. W poopera-
cyjnym badaniu echokardiograficznym stwierdzano
wyraznie uposledzong funkcje skurczowg LV (LVEF 35%).
Chora otrzymata inhibitor enzymu konwertujacego angio-
tensyne, lek beta-adrenolityczny i diuretyki — poczatkowo
diuretyk petlowy i spironolakton, a nastepnie diuretyk tia-
zydowy. Otrzymywata réwniez niewielkg dawke L-tyroksy-
ny oraz doustny antykoagulant. Obserwowano stopniowe
ustepowanie objawdw: znaczne zmniejszenie ilosci ptynu
w prawej jamie optucnej oraz ustapienie obrzekéw pod-
udzi i poprawe samopoczucia, chociaz w badaniu echokar-
diograficznym funkcja skurczowa LV byta nadal wyraznie
uposledzona. W badaniach dodatkowych — bez niedokrwi-
stosci, stwierdzano prawidtowe wskazniki stanu zapalne-
go. W 10. dobie hospitalizacji chora zostata wypisana
do domu. W badaniu echokardiograficznym wykonanym
4 tygodnie po zakoficzeniu hospitalizacji stwierdzono
zmniejszenie wymiaru LV i poprawe jej funkcji skurczowej
(LVEF 45-50%), prawidtowa funkcje protezy zastawkowe;j.
Samopoczucie chorej jest dobre.
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Omowienie

Dwuptatkowa zastawka aortalna jest najczestsza wada
wrodzong serca. W populacji ogblnej wystepuje z czesto-
$cig 1-2% [12, 13], natomiast wsrdd kobiet z zespotem Tur-
nera znacznie czesciej (ok. 17,5%). W wiekszosci przypad-
kow (86%) wystepuje ciggtos¢ pomiedzy ptatkiem prawym
a lewym [14]. Zastawka dwuptatkowa czesto wspoétistnieje
z anomaliami tetnic wiefcowych (najczesciej przemiesz-
czeniem ich ujsé), koarktacja aorty, przetrwatym przewo-
dem tetniczym i ubytkiem przegrody miedzykomorowej.

Najczestszym powiktaniem dwuptatkowej zastawki
aortalnej jest jej zwezenie. Rzadziej wystepuje niedomy-
kalnos¢, infekcyjne zapalenie wsierdzia, poszerzenie aor-
ty, tetniak aorty i jej rozwarstwienie. Podtozem zwezenia
zastawki moze byé toczacy sie proces zapalny przyspie-
szajacy znacznie jej zwapnienie [15]. Niedomykalnos¢ za-
stawki wystepuje u ok. 15% pacjentéw. Jej przyczyna jest
najczesciej poszerzenie miejsca styku ptatkéw prowadza-
ce do ich niepetnej koaptacji. Czestg przyczyna niedomy-
kalnosci zastawki jest przebyte infekcyjne zapalenie
wsierdzia, ktére jest bardzo obcigzajacym powiktaniem
dwuptatkowej zastawki aortalnej.

CzeSciowy nieprawidtowy sptyw zyt ptucnych stanowi
ok. 13% wad wrodzonych uktadu sercowo-naczyniowego
wystepujacych w zespole Turnera. Czesto towarzysza mu
inne nieprawidtowosci, takie jak ETA (ang. elongated trans-
verse arch). Anomalia ta polega na zwiekszeniu odlegtosci
pomiedzy tetnica szyjng wspdlng lewa a tetnica podoboj-
czykowa lewa, z towarzyszacym znieksztatceniem tuku aor-
ty (czasami jest okreslana mianem ,pseudokoarktacja”)
[16, 17]. Innymi nieprawidtowosciami sg koarktacja aorty
i obecnosc¢ przetrwatej zyty gtéwnej lewe;.

Analiza 594 przypadkéw wykazata, ze wady uktadu
sercowo-naczyniowego, takie jak nieprawidtowy sptyw zyt
ptucnych, koarktacja aorty, dwuptatkowa zastawka aortal-
na, najczesciej wystepuja u kobiet ze strukturalnym
uszkodzeniem chromosomu X. Chore te stanowig ok. 33%
populacji zespotu Turnera. Jednoczesnie zaobserwowano,
ze osoby z ciezkimi objawami dysmorficznymi maja takze
zwiekszone ryzyko nieprawidtowosci naczyniowych [8].

U kobiet z zespotem Turnera, w odr6znieniu od kobiet
bez tego zespotu, anomalii sptywu nie towarzyszy ubytek
w przegrodzie miedzyprzedsionkowe]j typu sinus venosus
[18]. Odmienna jest takze lokalizacja nieprawidtowego pota-
czenia uktadu zyt ptucnych. W zespole Turnera typowo ma-
my do czynienia z nieprawidtowym sptywem z lewej zyty
ptucnej, w populacji bez zespotu Turnera wada czesciej wy-
stepuje po stronie prawej [19]. W dotychczas opisanych po-
pulacjach chorych [9-11, 19, 20] przeciek lewo-prawy byt nie-
wielki (Qp/Qs 1,1), co sie wigze ze skapo- lub bezobjawowym
przebiegiem. Zdarzaja sie jednak przypadki z niewydolno-
Scig serca wtorng do znaczacego lewo-prawego przecieku
[21]. Sadzimy, ze w omawianym przypadku uszkodzenie
przez proces zapalny dwuptatkowe]j zastawki aortalnej i wy-
tworzenie istotnej hemodynamicznie jej niedomykalnosci
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w gtéwnej mierze odpowiada za postepujace uposledzenie
funkcji skurczowej i narastajace objawy niewydolnosci ser-
ca. Wspdtistnienie nieprawidtowego sptywu zyt ptucnych
byto dodatkowym czynnikiem przyspieszajacym manifesta-
cje kliniczng dekompresujacej sie wady zastawkowe;.
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