Je duleZité si uvédomit, Ze s vyjimkou vaje¢nik(l maji divky s Turnerovym syndromem
vnitini i zevni pohlavni organy normalné utvarené. Chybéjici hormony vajecniku
(estrogeny a pozdéji gestageny) jde velmi snadno nahradit ve formé tablet nebo
naplasti a diky tomu je mozné naprosto dokonale pubertu navodit a udrzet Zenskou
zralost véetné pravidelného menstruacniho cyklu. Estrogeny jsou nutné i k udrzeni
pevnosti kosti. Létba musi byt ale vedena zkusenym lékafem — nejlépe détskym
endokrinologem nebo gynekologem. Nevhodné nacasovani zac¢itku lécby nebo
zbytecné vysoké davky estrogend mohou zpUsobit predcasny uzavér rlstovych
stérbin a tim zkraceni celkové doby télesného rlstu s negativnim dopadem na
konecnou dospélou vysku.

| téhotenstvi je u Zeny s Turnerovym syndromem v souc¢asné dobé mozné pomoci
umélého oplodnéni darovaného vajicka.

Nékteré divky s Turnerovym syndromem mohou mit poruchy funkce stitné zlazy
a z tohoto aspektu musi byt pravidelné endokrinologem sledovany.

Pfipadné vrozené vady ledvin a mocovych cest nebo vady srdce a velkych cév byvaji
operativné feseny. Z estetickych diivod( je mozné nékdy pristoupit k plastické operaci
koznich fas na krku. Problémem nékdy byva hojeni operacnich ran vyrazngjsimi tzv.
keloidnimi jizvami.

Kdo je zodpovédny za Iécbu divek s Turnerovym syndromem?

Vétsina divek s Turnerovym syndromem je v péci détského endokrinologa, ktery je
zodpovédny za dlouhodobé sledovani a |é¢bu. Ten ¢&asto spolupracuje s lékafi
jinych obort - détskym gynekologem, urologem, kardiologem, o¢nim Iékarem
nebo specialistou na choroby sluchu (otorinolaryngologem a foniatrem).

Jakad budoucnost cekad divky s Turnerovym syndromem?

Zivot s Turnerovym syndromem sice pfinasi jisté komplikace, ale pfevazna vétsina
divek a zen muze prozit normalni Zivot, za predpokladu, Ze je syndrom brzy
rozpoznan a jeho priznaky jsou adekvatné 1éceny.

Tento vzdéldvaci materidl byl vytvoren spole¢nosti Ipsen.
Odbornd konzultace: Doc. MUDr. Jifina Zapletalovd, PhD.,
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Co je Turneriiv syndrom?

TurnerQv syndrom byl poprvé popsan v roce 1938 americkym endokrinologem
Henrym Turnerem. Jeho pfic¢inou je chybénichromozomu X nebo jeho ¢asti.
Chromozomy jsou nositelé genetické informace. Kromé zarode¢nych bunék
(vajicka a spermie) ma ¢lovék v kazdé burice téla 23 parl chromozom (celkem
tedy 46 chromozom). Polovinu kazdého péru ziskd od matky a polovinu od otce.
Jeden par chromozom( (nazyvanych také pohlavni chromozomy —,gonozomy*)
urcuje nase pohlavi. Chlapci zdédi chromozom Y od otce a chromozom X
od matky, maji tedy chromozomalni sestavu (tzv. karyotyp) 46,XY. Divky maji dva
chromozomy X: jeden od otce a druhy od matky (karyotyp 46,XX).

Nékteré divky se narodi jen s jednim normdlnim chromozomem X. Druhy
chromozom X bud' neni pfitomen vibec nebo chybi jeho ¢ast. Potom hovotime
o Turnerové syndromu. Pokud tato odchylka postihuje viechny bunky v téle,
jedna se o tzv. monozomicky typ. Mlze se v3ak také stat, Ze chromozom X chybf
jen v &asti bunék, potom jde o tzv. chromozomalni mozaiku.

Jak casty je Turneriiv syndrom?
Turnerlv syndrom se vyskytuje s frekvenci 1:2500 Zivé narozenych dévcatek.

Jak je Turneriiv syndrom diagnostikovdn?

Nékdy muze byt Turnerlv syndrom nahodné diagnostikovan jiz prenatalné (pred
narozenim) z biopsie choriovych klk{, pfi vysetieni plodové vody (amniocentéze)
nebo pfi odbéru pupecnikové krve (kordocentéze) na genetické vysetieni. Na
Turner(v syndrom u nenarozeného dévcatka mize upozornit i Sirsi zahlavi (3ije) pfi
ultrazvukovém vysetteni plodu. Po narozenivede k podezienina syndrom zavazna
srdecni vada, Casté byvaji tuzsi otoky nartll a zapésti. K zevnim projevim patfi
rovnéz miskovity tvar nehtd, kozni fasy po strandch krku a Sirsi hrudnik.

Nejcastéji je ale Turnerliv syndrom rozpozndn az v pozdéjsim (predskolnim nebo
Skolnim véku) na zédkladé ndpadné pomalého télesného rlstu, ktery vede k tomu,
7e dévcatko zacne vyskou zaostdvat proti svym vrstevnicim. Nékteré divky, které
maji zminéné pfiznaky jen nendpadné vyjadieny, mohou byt diagnostikovany az
v obdobi oc¢ekavaného zacatku puberty. Vedoucim pfiznakem je v tomto obdobi
absence rlistu prsnich Zlaz a chybéni menstruace.

Diagnézu Turnerova syndromu mUzeme stanovit pouze genetickym vysetfenim
s vyhodnocenim karyotypu. K tomu je zapotiebi bilych krvinek, které se ziskaji
z bézného odbéru krve.

Jaké klinické priznaky jsou spojené s Turnerovym syndromem?
Mezi typické pfiznaky, které postihuji téméfr vsechna dévcata s Turnerovym
syndromem, patii maly vzrlst a porucha dospivani, ktera je zplsobena zastavou

cerny davkovaci knoflik

digitalni displej

bilé nulovaci tlacitko

vyvoje vajecniku. K dalsim drobnym odchylkdm mohou patfit napf. nizsi hranice vlasd,
miskovité nehty, kozni fasy na krku (pterygia), Sirsi hrudnik, otoky nart0 a zapésti, nize
posazené usni boltce, sklesld horni vicka. U pacientek s Turnerovym syndromem je
popsdana i vétsi cetnost vrozenych odchylek ledvin a srdce, pfipadné i cév. Dévcatka
s Turnerovym syndromem trpi ¢astéji zanéty stfedousi a néktera z nich mohou mit
i poruchy sluchu.

Jak je Turneriiv syndrom lécen?

TurnerQv syndrom jako takovy se lécit nedd, ale daji se lécit odchylky, které jej
provézeji. Nejvyznamnéjsi z nich je mala postava. Od r. 1992 je v Ceské republice
moznost poddvat divkdm s Turnerovym syndromem rlstovy hormon. Bylo
prokazano, Ze pacientky maji vlastni tvorbu rlstového hormonu sice dostate¢nou,
ale jejich kosti nejsou schopny na béznou hladinu ristového hormonu adekvéatné
odpovidat. Proto se pfidava k vlastnim rlstovému hormonu jesté dalsi rlstovy
hormon jako lék. Bylo prokazano, Ze dlouhodobd Ié¢ba zvysuje rlstovou rychlost
a tim zlep3uje (popfipadé normalizuje) vysku v dospélosti.

Jde o tzv. rekombinantni rlstovy hormon, ktery je identicky s lidskym rdstovym
hormonem. Rlstovy hormon musi byt aplikovan kazdy vecer pfed usnutim ve
formé podkozni injekce. V soucasné dobé jsou k dispozici specialni injekéni pera,
kterd aplikaci maximalné usnadnuji. Vas Iékaf nebo zdravotni setra Vdm budou
schopni sdélit vdechny potifebné informace tykajici se kazdodenniho podavani.

Jaké jsou dalsi moznosti lécby?

Vétdina divek s Turnerovym syndromem ma vajecniky, které nejsou schopny vytvorit
dostate¢né mnozstvi Zenskych pohlavnich hormon, které by umoznily pfiméreny
vyvoj druhotnych pohlavnich znak{ a pravidelny menstruacni cyklus.
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