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SINDROMA 47 XYY
Com Arco Aortico Direito e Ligamentum Arteriosum.
Uma Associacao Fortuita?
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RESUMO

Introducdo: O sindroma 47 XYY caracteriza-se por uma estatura elevada, alteracdes do
comportamento e atraso na linguagem. Pode ter associado malformagdes nefro-
urologicas mas as malformagdes cardiovasculares nao estdao habitualmente presentes.
Caso Clinico: Descreve-se o caso de uma crianga com cariotipo 47 XYY que apresentava
desde os dois meses de idade episddios de dificuldade respiratoria persistente e
engasgamento. Na investigacdo, a broncofibroscopia diagnosticou significativa
compressao pulsatil da parede lateral direita da traqueia e a ressondncia magnética do
mediastino comprovou a existéncia de anel vascular (arco aortico direito com
ligamentum arteriosum esquerdo). Foi submetido a cirurgia, com melhoria da
sintomatologia respiratoria.

Discussdo: O sindroma 47 XYY ¢ uma anomalia dos cromossomas sexuais que
habitualmente ndo esta associado a malformacdes cardiovasculares. Uma compressao
vascular da arvore traqueo-bronquica cursa com sintomatologia respiratoria persistente
e dificuldade alimentar; a idade de inicio e a gravidade dos sintomas dependem do tipo
de anel vascular. Os exames auxiliares que confirmam o diagnostico sdo a
broncofibroscopia e a ressonancia magnética do mediastino.

SUMMARY

XYYMALE
With Right Aortic Arch and Ligamentum Arteriosum
A Fortuitus Association?
Introduction — the XYY male has characteristicaly tall stature, behavior problems and
speech delay. There may may be an association with nephro-urologic malformations
but cardiovascular anomalies are usually not present.
Case Report: it is reported a case of a boy with a 47 XYY karyotype with persistent
respiratory distress and swallowing difficulties since two months old. On diagnosis
workup the fiberoptic bronchoscopy showed a significant pulsatil tracheal obstruction
at its right lateral wall and the magnetic resonance imaging of the mediastinum
comproved the presence of a vascular ring (right aortic arch with left ligamentum
arteriosum). The patient was submitted to surgery with improvment in the respiratory
symptoms.
Discussion: the XYY male is a sex chromosomal abnormality that usually is not
associated with cardiovascular malformations. A vascular ring presents with persistent
respiratory distress and feeding difficulties; the begining and severity of the symptoms
varies with the type of vascular ring. The main procedure to be requested is the
fiberoptic bronchoscopy and the best image study is the magnetic resonance imaging
of the mediastinum.
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INTRODUCAO

O sindrome 47 XYY, pela primeira vez descrita no ano
de 1961, ¢ uma alteragao cromossomica caracterizada pela
presenca de um cromossoma Y extra. As alteragdes
fenotipicas deste sindroma s2o variadas e podem ser sub-
tis. S@o criangas altas e magras, habitualmente férteis, sem
atraso mental mas que podem apresentar atraso na lingua-
gem, hiperactividade com défice de atengdo (e as conse-
quentes dificuldades de aprendizagem) e altera¢des do
comportamento (agressividade). Sdo frequentes as altera-
¢des urogenitais e podem existir malformacdes renais as-
sociadas!-2, Raramente estdo descritas malformacdes
cardiovasculares®#.

CASO CLINICO

Jodo M.B.F., actualmente com 24 meses de idade, raga
caucasiana, sexo masculino, natural e residente no dis-
trito de Portalegre.

Quarto filho de pais ndo consanguineos: a mae, de 32
anos de idade, ¢ saudavel; o pai, de 39 anos, apresenta
malformacdo nefro-urologica (ectopia renal) a direita; os
irmaos, de quatro, 11 e 15 anos sdo saudaveis.

Foi fruto de uma gestagdo de termo, vigiada ¢ sem
intercorréncias: serologias do grupo TORCH negativas e
diagnostico prenatal de agenesia renal a direita efectuado
as 23 semanas. Parto eutdcico de termo, no Hospital de
Abrantes, com um indice de Apgar 9/10 e uma somato-
metria ao nascer no percentil 50 (Ps).

Na primeira observacgdo do recém-nascido constatou-
se a presenca de um facies peculiar, pavilhdes auriculares
de implantagdo baixa, micrognatismo, sopro sistolico g I/
VI, pénis hipoplésico e criptorquidia a direita. Na altura
ndo apresentava qualquer semiologia respiratoria.

A partir dos dois meses de idade iniciou clinica de
dificuldade respiratdria sem cianose, manifestada por tira-
gem global, estridor inspiratorio e expiratorio de tonalida-
de rude e sibilancia. Estas manifestagdes eram persisten-
tes, apresentando frequentes periodos de agudizagdo.
Tinha, ainda, dificuldade alimentar com engasgamento e
agravamento das queixas respiratorias durante as refei-
¢oes. A evolugdo estaturo-ponderal era escassa (peso no
P> comprimento no P, e perimetro cefélico no Ps,) €
demonstrava um atraso na aquisi¢ao das etapas do de-
senvolvimento.

As queixas respiratorias motivavam, nos periodos de
agudizagdo, varios episodios de internamento. A terapéu-
tica com broncodilatadores, corticoides e cinesioterapia
respiratoria permitia apenas melhoria ligeira.
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Foi seguido em Consulta de Pediatria do Hospital de
Abrantes. A presenga deste quadro de dificuldade respi-
ratdria persistente num lactente sindromatico, com atraso
global do desenvolvimento, malformag¢des nefro-
urologicas e possiveis malformagdes cardiacas, motivou
arealizagdo de exames auxiliares de diagndstico.

A ecografia abdominal confirmou o diagnostico pre-
natal de agenesia renal a direita. A observagdo por
cardiologia pediatrica diagnosticou a presenga de comu-
nica¢do inter-ventricular muscular minima. O resultado do
cariotipo revelou a presenga de um cromossoma Y
supranumerario; posteriormente efectuou estudo genéti-
co para DiGeorge que foi negativo [47 XYY.ish 22q11.2
(D22S75x2, TUPLE1x2)]. A ecografia transfontanelar, a
tomografia computorizada cerebral e o electroence-
falograma nao apresentaram alteragcdes. O doseamento
das imunoglobulinas séricas foi normal; a prova do suor
foi negativa.

A tele-radiografia do torax aparentemente ndo apre-
sentava alteragdes (figura 1) mas, pela persisténcia dos
sintomas, realizou aos quatro meses broncofibroscopia
que revelou compressdo extrinseca pulsatil da parede an-
terior e lateral direita da traqueia, condicionando o lumén
a esse nivel de cerca de 20% do normal (figura 2); foi ex-
cluida a presenga de orificio de fistula traqueo-esofagica.
Efectuou ressonancia magnética do mediastino que de-
monstrou a presenca de arco adrtico direito com aorta
descendente direita (figura 3).

Fig. 1 — Tele-radiografia de torax.

Perante a existéncia de um arco adrtico direito, o qual
habitualmente se encontra associado a presenga de /iga-
mentum arteriosum esquerdo (anel vascular) foi referencia-
do a consulta de cardiologia pediatrica. Com seis meses
de idade, apds a realizagdo de angiografia que confirmou a
auséncia de duplo arco aértico, foi submetido a cirurgia,
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Fig. 2 — Broncofibroscopia no terc¢o distal da traqueia: Post —
posterior.

Fig. 3 — Ressondncia magnética do mediastino: Ao arco
aortico direito

com dissec¢ao do ligamentum arteriosum, procedimento
que decorreu sem complicagdes. O anel vascular era for-
mado pela forma mais frequente de arco adrtico direito,
com origem anémala da artéria sub-clavia esquerda e pelo
referido ligamentum arteriosum esquerdo (figura 4).

Fig. 4 — Cirurgia: Ao
arco aortico direito;
Lig ligamentum
arteriosum; Sc artéria
sub-clavia esquerda
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Actualmente ndo apresenta queixas respiratorias sig-
nificativas: mantém crises esporadicas de sibilancia (sa-
zonais ¢ relacionadas com alteragdes de temperatura ¢
humidade),
broncodilatadores. Persistem, no entanto, algumas das si-

controladas no domicilio com

tuacdes patoldgicas relacionadas com o sindroma de base.
DISCUSSAO

O sindroma 47 XYY éuma anomalia dos cromossomas
sexuais que resulta da presenc¢a de um cromossoma Y ex-
tra. Surge aproximadamente em dez em cada 10000 recém-
nascidos do sexo masculino. Do total de casos, 80-90%
s3047, XYY e 10-20% sdo casos de mosaicismo 47, XYY/
46, XY>.

Apesar de ndo apresentarem nenhuma alteragao
fenotipica importante, sdo habitualmente de uma estatura
elevada, principalmente a partir da puberdade, com altera-
¢des do comportamento ¢ atraso na linguagem¢. Séo fre-
quentes malformagdes minor como os pavilhdes
auriculares de implantacdo baixa, o micrognatismo, o pénis
hipoplasico e a criptorquidia®. Podem apresentar malfor-
magcdes renais como a agenesia renal ou a displasia renal
multiquistica, com sequéncia de Potter'2. Raramente se
encontram descritas malformagdes cardiovasculares as-
sociadas’4.

O diagnostico prenatal do sindroma XYY pode ser re-
alizado através do estudo citogenético de células obtidas
por colheita de vilosidades coridnicas ou por amnio-
centese. Pode estar associado a um aumento da translu-
céncia da nuca na ecografia prenatal (do primeiro trimes-
tre) mas habitualmente estes fetos ndo apresentam ano-
malias morfologicas (na ecografia do segundo trimestre).
Assim, a maioria dos casos de sindroma XYY com diag-
noéstico prenatal ocorreram por a analise citogenética ter
sido realizada por outros motivos, na maioria dos casos
pela idade materna avangada.

O sindroma XYY ndo esta associado a um aumento da
probabilidade de morte fetal comparativamente a fetos com
um cariétipo normal. Um estudo demonstrou a ocorréncia
deuma taxa de mortalidade infantil mais elevada nas altera-
¢oes dos cromossomas sexuais mas a esperanca de vida ¢
sobreponivel a da populagdo em geral’. As percentagens
de interrupgdo da gravidez nos casos de diagnostico prenatal
de sindroma XYY variam entre 0 ¢ 100%, reflectindo a au-
séncia de uniformidade de praticas®; entre nds esta patolo-
gia ndo ¢ indicagao de interrupcao da gestagdo.

As compressdes extrinsecas da arvore traqueo-
bronquica provocadas por estruturas vasculares sdo ape-
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nas uma causa rara de entre uma variedade de outras
(linfadenopatias, enfisema lobar, quisto broncogénico,
malformagdes ou corpos estranhos esofagicos, tumores
do mediastino); constituem menos de 1% de todos os de-
feitos cardiovasculares congénitos e resultam do desen-
volvimento anémalo do componente arterial do sistema
de arcos branquiais, em que se forma um anel que rodeia a
traqueia e o esofago. Estes aneis — os aneis vasculares —
podem ser completos, quando as estruturas vasculares
formam um circulo completo em volta da traqueia e do
esofago, ou incompletos; o mais frequente € o duplo arco
aortico (40%), a que se segue o arco aortico direito com
ligamentum arteriosum esquerdo (30%), a artéria
inominada anomala (10%), a artéria subclavia direita ano-
mala (20%) ¢ a artéria pulmonar esquerda anomala (sling
da pulmonar)®-10.

Na experiéncia da Unidade de Pneumologia do Hospi-
tal de Dona Estefania, a compressdo vascular mais fre-
quentemente encontrada ¢ a provocada pela artéria
inominada (em mais de 50%), a que se segue a compres-
sdo do bronquio principal esquerdo pelos vasos pulmo-
nares ¢ s6 depois o duplo arco adrtico. Aqui se conside-
ram todas as compressdes vasculares sistematicamente
procuradas durante a realizag¢@o de qualquer broncoscopia,
independentemente da gravidade das queixas respirato-
rias, o que podera justificar as diferengas em relacdo a
literatura internacional.

A estreita relagdo entre a crossa da aorta, o esdfago e
a traqueia origina a sintomatologia caracteristica da com-
pressdo vascular. Os sintomas sdo de intensidade varia-
vel consoante se trate de anéis vasculares completos ou
incompletos e estdo relacionados quer com a obstrucao
cronica das vias aéreas, quer com a compressao esofagica;
surge dificuldade respiratdria persistente (cianose,
taquipneia, tosse, posi¢do com pescoco em hiperextensao,
tiragem, estridor inspiratério e expiratorio, sibilancia e
apneia) e/ou problemas relacionados com a alimentacao
(disfagia, episddios de engasgamento, vomitos). A dina-
mica ventilatoria esta alterada, principalmente na expira¢ao
e as secregoes bronquicas sdo eliminadas com dificulda-
de; pode associar-se uma histdria anterior de pneumonia,
atelectasia ou area de enfisema pulmonar. A idade de ini-
cio dos sintomas ¢ variavel segundo a gravidade da com-
pressdo mas surgem durante o primeiro ano de vida, habi-
tualmente antes dos trés meses?-!'.

Os exames auxiliares de diagndstico indicados sdo a
tele-radiografia de térax (geralmente sem altera¢des, com
acrossa da aorta a direita ou com alteragdes da morfologia
traqueal), o esofagograma (que demonstra a compressao
esofagica), o ecocardiograma (pode diagnosticar
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malformagdes cardiacas associadas), a broncofibroscopia
(avalia a localizag@o ¢ a gravidade da estenose traqueal ou
bronquica, bem como a existéncia de traqueomalacia as-
sociada), a ressonancia magnética do mediastino (que sem
necessidade de exposicao a radiacdo ¢ hoje o exame de
eleicdo pois permite avaliar a anatomia da malformacao
vascular ¢ as suas relagdes com as estruturas acro-diges-
tivas vizinhas) e a angiografia (importante para definir a
anatomia da anomalia vascular e determinar a abordagem
cirargica mais indicada)®-!2. Mais recentemente, a utiliza-
¢do da tomografia computorizada helicoidal permite a re-
construgdo virtual da imagem interna das vias aéreas
(broncoscopia virtual) constituindo uma promissora ferra-
menta de diagndstico das malformacdes das vias aéreas.

A terapéutica médica tem apenas um papel no contro-
lo das intercorréncias (broncodilatadores, corticoterapia,
cinesioterapia respiratoria, antibioterapia). Nas situagdes
clinicas mais graves (dificuldade respiratéria moderada a
grave, infecgdes respiratdrias de repeticdo com a mesma
localizagdo, paragem do crescimento ou disfagia) a tera-
péutica devera ser cirargica: no presente caso de arco
aortico direito com ligamentum arteriosum esquerdo, a
divisao deste ligamento ¢ fundamental para aliviar a com-
pressao traqueal. A taxa de mortalidade cirurgica nos gran-
des centros ¢ de 3%. Por vezes pode justificar-se a realiza-
cdo de broncofibroscopia intra-operatdria para confirmar
o diagnostico e escolher a posigdo ¢ fixagdo das estrutu-
ras vasculares que garanta a melhor paténcia das grandes
vias aéreas. E frequente a persisténcia de sintomatologia
residual nos primeiros meses ap6s a cirurgia, explicada
pela existéncia de traqueobroncomalacia associada, a qual
melhora com o crescimento®-!!.

A associagdo entre o sindroma XYY e malformagoes
renais pode ocorrer mas a associagcdo com malformacdes
cardiovasculares € rara. Neste caso clinico, além da referi-
da anomalia dos cromossomas sexuais coexistem malfor-
magoes nefro-uroldgicas (agenesia renal, pénis hipo-
plasico e criptorquidia) e malformagdes cardiovasculares
(comunicagao inter-ventricular e arco adrtico direito com
ligamentum arteriosum esquerdo), provavelmente uma
associacdo fortuita.
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