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Uvodem

vrv.

informace a pouceni véem, kterych se Turnerlv syndrom bezprostfedné dotyka - rodi¢m dévcat s Turnerovym
syndromem, starSim divkam a Zenam samotnym, ale také jejich Iékafdim, ktefi se s Turnerovym syndromem nesetkavaji
Casto.

Text shrnuje poznatky o vSech znamych aspektech Turnerova syndromu. Je znamo, ze divky a Zeny, které "svému"
Turnerovu syndromu dobfe porozuméji, byvaji mnohem vyrovnanéjsi a Stastnéjsi nez ty, pro které jejich zdravotni
odchylka zlstava nesrozumitelnym tajemstvim. Je uzitecné, aby se s Turnerovym syndromem seznamilo i Sirsi
pfibuzenstvo, ucitelé, ktefi maji dévce s Turnerovym syndromem ve své tiidé a pozdéji, ve vyssich Skolnich tfidach, i
spoluzacky a pritelkyné dévcat. I jim nové informace pomohou zcela pfirozené porozumét urcitym odchylkdm u jejich
dobré kamaradky s Turnerovym syndromem.

Tém vSem je tento text urcen.

1. Jak vznika Turnertiv syndrom?

Télo clovéka se sklada z mnoha miliard jednotlivych bunék. Kazda burika naseho téla ma ve svém bunécném jadru
sestavu 46 chromozomd. A kazdy z téchto chromozomi v sobé nese mnozstvi gend, nositelll genetické informace. Geny
jsou zapsany v chromozémech v podobé sloZité chemické slouCeniny, zvané deoxyribonukleova kyselina (DNA). Pravé
geny rozhoduji v prevazné mife o tom, jaky Clovék bude. Bude-li velky nebo maly, svétloviasy nebo ¢ernovlasy,
hnédooky ¢i modrooky, jaké budou rysy jeho tvare, zda bude mit hudebni nebo pohybové nadani a jak rozvinuta bude
jeho prostorova predstavivost, potifebna pro Skolni Uspéch v matematice i v deskriptivni geometrii. V tomto vyctu
znakd, prenasenych geny, bychom mohli jesté dlouho pokracovat. Geny, uloZené v chromozdmech, tedy rozhodujici
mérou predurcuji jak télesné znaky lidského jedince, tak i jeho dusevni schopnosti.

PFi kazdém bunécném déleni se stejna sestava 46 chromozomU prenese i do kazdé nové vznikajici buriky. Urcity ¢lovék
ma tedy v kazdé burice svého téla naprosto stejny soubor chromozdémd, které jej provazeji celym jeho Zivotem.

44 z 46 chromozdm{ nazyvame autozdmy. Jejich podoba je u Zen i u muzd stejna. Zbyvajicim dvéma chromozémim se
fikd heterochromozémy neboli pohlavni chromozdmy. Ony rozhoduji o tom, bude-li vznikajici maly ¢lovicek chlapcem i
dévietem a vyroste-li jednou v dospé&lého muze & v dospélou Zenu. Zeny maiji dva Zenské pohlavni chromozémy,
chromozémy "X". Proto se jejich sestava chromozoém( (neboli karyotyp) oznacuje jako 46,XX. V této formuli znadi ¢islo
"46" celkovy poCet chromozomd a "XX" dva Zenské pohlavni chromozémy X. MuZi naopak maji kazdy svij pohlavni
chromozdém jiny - jeden muzsky "Y" a jeden zensky "X". Jejich sestava chromozdm{ (karyotyp) se popisuje jako 46,XY.
Svoje chromozdmy ziskava budouci novy clovicek pravé z poloviny od své matky a z poloviny od svého otce. Materské

vajicko pfindsi ve svém jadre 23 chromozdémd a jeden z nich je pohlavni chromozdm "X". Otcovska spermie nese také 23



chromozdmd. I z nich je jeden pohlavni chromozom, v poloviné pfipadd chromozém "X", v druhé poloviné pripadd
chromozdém "Y". Diky tomu se rodi polovina dévcatek a polovina chlapcl. PFi oplodnéni materského vajicka otcovskou
spermii obé tyto sady chromozém splyvaiji a vznika definitivni sestava 46 chromozom( (23 pard), kterou novy Clovicek
ziskava do vinku od svych rodicl a kterou si ponese celym svym Zivotem. V této chvili se rozhodne o pohlavi budouciho
lidského jedince. Vidime, Ze urcujici je pohlavni chromozdm, pfinaseny spermii. Z vajicka oplodnéného spermii s
chromozdémem "X" vznikne dévce, pfi oplodnéni spermii s chromozémem "Y" chlapec.

Pokud vajicko i spermie pfindsi o jeden chromozém méné nebo pokud se jeden z chromozémi ztrati pfi jejich
vzajemném splynuti, vznika sestava 45 chromozdémd. Chybi-li jeden pohlavni chromozom a zlstal-li jen jeden
chromozdém "X", bude mit novy clovic¢ek karyotyp 45,X. A to je pravé typicky karyotyp pro divky a Zeny s Turnerovym
syndromem. V nékterych pFipadech se ztratila jen ¢ast jednoho pohlavniho chromozému. Takové divky maiji sice 46
chromozdmd, ale jeden jejich chromozdm X neni Uplny. V jejich karyotypu se potom objevi Udaj o tvaru netplného
chromozdmu - napf. 46,XrX, 46,XdelXq, 46,XiXq a podobné. Tento stav oznacujeme jako "strukturalni anomalii" Cili
odchylny tvar chromozému "X". Také divky se strukturalni anomalii X chromozému maji Turnerlv syndrom.

Jiné divky Ci Zeny s Turnerovym syndromem maji "chromozomalni mozaiku" - smés dvou nebo vice rliznych sestav
chromozdmd. U nich pfi splynuti vajicka a spermie byla sestava chromozdm{ dokonala, ale pfi nékterém z dalSich
bunécnych déleni se jeden chromozém "X" nebo jeho ¢ast ztratila. Tyto divky mivaji nejCastéji ¢ast bunék s karyotypem
46,XX a dalsi ast s karyotypem 45,X (45,X/46,XX). Zastoupeni jednotlivych bunécnych linif je u nich mozné vyjadfit i v
procentech. V praxi to ale nema valny vyznam, protoze podil téchto bunék v krvi, kde se obvykle karyotyp vysetfuje,
nemusi byt shodny s jejich podilem v dtlezitych organech lidského téla.

VSechny uvedené skupiny Zen a divek maji Turnerlv syndrom. At uZz maji karyotyp 45,X, strukturalni anomalii
chromozdému "X" nebo chromozomalni mozaiku. Jejich problémy jsou v podstaté shodné. Budeme proto dale hovorit o

vSech spolecné.

karyatyp u Turnerova synidromii
chiylai ¥ chromnzdm strukturiin anomdlie chromozomdlnl mozalka
(odchylng tvar) X chromozdmu
45,% riapf, 46,0, 46, Xdeldn, 45,X0g napf. 43,%/46,X%

Obr. 1: Rizné karyotypy (sestavy chromozomij) u Turnerova syndromu.
VSechny tri skupiny divek a Zen maji podobné priznaky.
Zejména je pro né spolecny mensi vzrdst a pro vétsinu i porucha funkce vajecnikd.
Hovofime stale o Zenach a divkach. Muzi totiz Turnerlv syndrom nemaji. Pokud by v chromozomalni sestavé doslo ke
ztrdté X chromozému a vznikl by karyotyp 45,Y, lidsky zarodek se nem(ze dale vyvijet. Dojde k ¢asnému potratu. Lidsky
Zivot bez chromozoému "X" neni mozny.
Vyjimecné mlze byt u nékterych divek nalezen v karyotypu vedle chromozému "X" i muzsky pohlavni chromozom "Y"
nebo jeho zlomek, obvykle ve formé chromozomalni mozaiky. I vétSina téchto divek ma priznaky Turnerova syndromu.
Vétsi pozornost vsak musime vénovat jejich pohlavnim Zlazam, jak o tom hovorime v oddilu o vajecnicich.
Jak ziskal Turneriiv syndrom své jméno?
Americky |ékaf Herny Turner si v roce 1938 vsiml, Ze sedm jeho pacientek spojuji nékteré spolecné charakteristické

rysy: mala postava, chybéjici pubertalni vyvoj, kozni fasa na krku ("pterygium colli"), nizsi vlasova hranice vzadu na krku



a omezena schopnost natahnout paZe v loketnich kloubech do pfimky ("cubiti valgi"). Uverejnil svoje pozorovani ve
znamém lékarském Casopisu a na jeho pocest se poté pro tento soubor priznak vZilo oznaceni "Turnerlv syndrom".
Mnohem pozdéji, v Sedesatych letech, kdy jiz bylo moZné spolehlivé vysetfit karyotyp, bylo toto vySetfeni u jedné z
nékdejsich pacientek Henry Turnera skutecné provedeno a byl nalezen karyotyp 45,X. V Némecku se Turnerdv syndrom
oznacuje jako syndrom "Ullrich@v-Turnerlv" na pocCest némeckého lékare dr. Ullricha, ktery si vsiml poprvé podobného
souboru priznakd u némecké divky. V Rusku se mu z podobnych déivod@ fika "syndrom Turner-Seredevskij".

Lze Turnerovu syndromu predejit?

Za Turner(v syndrom nikdo nemdZe. Ztrata chromozomu "X" nebo jeho Casti je, pokud dnes vime, ndhodnym rozmarem
prirody. Vznik Turnerova syndromu nezavisi na véku maminky ani na zdravotnim stavu ¢i zvyklostech rodi¢d. Pocinani
maminky béhem téhotenstvi s Turnerovym syndromem v zadném piipadé nema spojitost, protoZze o ném bylo
rozhodnuto jiZ dfive, na samém pocatku vyvoje malého Clovicka - pfi oplodnéni vajicka spermii.

Turnerlv syndrom se nevyskytuje Castéji v urcitych rodinach. Rodina, ktera jiz ma dévcatko s Turnerovym syndromem,
nema zvysené riziko pro jeho vznik v dal$im téhotenstvi.

Vzniku Turnerova syndromu tedy neni mozné predejit.

Jak lze zjistit Turnertiv syndrom?

I kdyZ u nékterych dévcat mohou byt projevy Turnerova syndromu tak napadné, Ze Iékar jiz pii béZzném vysSetieni na néj
ziska naléhavé podezieni, je pro definitivni urCeni Turnerova syndromu vzdy nezbytné vysetfit sestavu chromozém@ v
bunécném jadre karyotyp.

Karyotyp se nejcastéji vysetfuje v lymfocytech, jedné skupiné bilych krvinek. Ty Ize snadno ziskat odbérem krve. V
laboratofi se tyto krvinky nechaji rlist - vytvori se z nich "bunécna kultura". V urcité fazi rdstu této bunécné kultury, kdy
jsou chromozdmy dobfe patrné, se vysetfi pod mikroskopem a poridi se jejich fotografie. Z fotografie se chromozdmy
vystfihnou, sefadi do parQ a zjisti se, zda je jejich pocet Uplny. Timto zplsobem je tfeba vysetfit alespon tficet, radéji
vSak vice bunék. Pro diagndzu Turnerova syndromu je priznacné chybéni nebo nedokonalé utvareni jednoho X
chromozému nejméné v 5 % vsech vysSetienych bunék. Obvykle je vSak bunék s poruchou X chromozému podstatné
vice nebo jsou postiZzeny vsechny.

V nékterych pripadech mize byt vysledek vysSetieni karyotypu z lymfocytd sporny nebo jesté potfebuje upfesnit. Potom
miZe byt potfebné vysetfit karyotyp z bunék kliZze, zvanych fibroblasty. Ziskaji se miniaturnim odbérem ¢astecky kdze,
kozni biopsii.

Karyotyp se béhem Zivota Clovéka v podstaté neméni. Jedno spolehlivé vySetieni karyotypu pro diagndzu Turnerova
syndromu dostacuje.

Jak je Turneriiv syndrom cCasty?

Turner@v syndrom se vyskytuje u jedné z 2000 az 2500 divek a Zen. V Ceské republice se tedy kazdy rok narodi v
pr@méru 20 - 25 dévcatek s Turnerovym syndromem. Celkem u nas Ziji asi 2000 Zen s Turnerovym syndromem.

Po zjiSténi Turnerova syndromu si ¢asto rodi¢e pomysli, Ze jsou se svym problémem sami, Ze jsou opusténi uprostied
rodic ostatnich, zdravych dévcatek. Pomérné vysoka Cetnost Turnerova syndromu vsak naznacuje, Ze ve mésté s 50

000 obyvateli Zije asi 10 divek a Zen, které samy maji Turnerdv syndrom.

2. Turneriiv syndrom pred narozenim



Turnerdv syndrom Ize zjistit jiz béhem téhotenstvi. Je to mozné v pfipadé, Ze u maminky se v prvni poloviné téhotenstvi
z jiného dlivodu proved! odbér vzorku placenty (biopsie choriovych klké) nebo odbér plodové vody (amniocentéza),
pfipadné odbér pupecnikové krve (kordocentéza), na genetické vysetfeni. Turnerlv syndrom mize byt pfi takovém
vySetfeni ndhodnym nalezem.

Rodice po takovém vysetfeni maji pravo sami rozhodnout, preji-li si téhotenstvi prerusit nebo v ném pokracovat. Pied
svym rozhodnutim by se méli dobfe seznamit s problematikou Turnerova syndromu a méli by si uvédomit, Ze Zivot s
Turnerovym syndromem sice pfinasi urcité komplikace, ale Ze prevazna vétsina divek a Zen s Turnerovym syndromem
miZe proZit bohaty a Stastny Zivot.

Teoreticky by bylo mozné timto zplsobem zjistit Turnerllv syndrom pfed narozenim ve vsech rodinach. Znamenalo by to
ale podrobit vSechny maminky ndro¢nému a zatézujicimu vySetfeni, coz neni v praxi mozné.

Vyjimec€né Ize zjistit Turnerliv syndrom béhem téhotenstvi i ultrazvukem. Toto neSkodné vySetieni se dnes provadi véem

budoucim maminkam. Pro odhaleni Turnerova syndromu je vsak nespolehlivé.

3. Novorozené dévcatko s Turnerovym syndromem

Dévcatka s Turnerovym syndromem maji sklon se narodit o néco dfive a mivaji o néco nizsi porodni véahu. Neni to vSak
pravidlem - a i v takovém pripadé termin porodu a porodni vaha obvykle nevybocuiji z SirSi normy.

Otoky (lymfedémy)

U nékterych dévcatek s Turnerovym syndromem mohou byt po narozeni napadné otoky noZzicek, zejména nartQ, a
rucicek (lymfedémy). Vznikaji proto, Ze se u plodu dostate¢né nevytvorily drobné mizni cévy, které odvadéji tekutinu z
meékkych Casti téla zpét do krve.

Tyto otoky zpravidla mizeji béhem pll nebo jednoho roku a necini Zadné obtize. Jen vyjimecné pretrvavaji déle. Mohou
vSak jiz po narozeni privést |ékafe na stopu Turnerova syndromu.

Kozni Fasa na krku (pterygium colli)

Dalsi napadnou znamkou mohou byt u nékterych dévcatek kozni fasy po stranach krku, které vytvareji dojem Sirokého
krku (pterygium colli). Maji podobnou pfi¢inu: V nitrodéloznim Zivoté méstnala tkarova tekutina v oblasti krku, protoZe
nemohla dobfe odtékat. Pterygium colli necini zadné zdravotni obtiZe. Pokud se dévce rozhodne pozdéji v détstvi nebo v
dospivani pro operativni odstranéni nadbytecnych koZznich fas z kosmetickych d@vodd, je mozné se poradit na
specializovaném pracovisti plastické chirurgie.

Srdce a cévy

Dévcata s Turnerovym syndromem se Castéji neZ jiné déti rodi s vrozenou vadou srdicka nebo velkych cév. Nékteré
srdecni vady se projevi v prvnich dnech Zivota, jiné zjistime aZ pfi cileném vySetieni srdicka ultrazvukem. To by mélo
podstoupit kazdé dévcatko s Turnerovym syndromem. TéméF vSechny vrozené srdecni vady Ize dnes Gspésné operovat.
Pokud méa dévcatko po narozeni srdicko v pofadku, nemuseji se rodice jiz dale obavat. Pozdéji v Zivoté uzZ srde¢ni vada
nevznikne.

V pfipadé nalezu vrozené vady srdce nebo velkych cév se dévéatka s Turnerovym syndromem ujima specialista na
onemocnéni srdicka - détsky kardiolog.

Ledviny



I ledviny a vyvodné mocové cesty mohou byt pii Turnerové syndromu ponékud odchylné utvareny. Pomérné Casta byva
tzv. "podkovovita ledvina", kdy jsou obé ledviny na svych dolnich pdlech spojené do tvaru podkovy.

Tyto odchylky cini obtize jen vyjimecné. Presto vSak by kazdé dévcéatko s Turnerovym syndromem mélo podstoupit
ultrazvukové vysetieni ledvin. Odchylné utvareni ledvin mlze v nékterych pfipadech ztiZit odtok moci a podpofit vznik
mocové infekce. Pravidelnym vysetfovanim Ize takové komplikace vcas odhalit a IéCit.

Nehty

Nékterd dévcatka s Turnerovym syndromem maji méné obvykle utvarené nehty na prstikach nohou, nékdy i rukou.
Mohou byt ploché nebo se obraceji po stranach nahoru (miskovité nehty). Pfi stfihani nehtd je dobré dbat v tomto
pfipadé zvysené opatrnosti.

Neprospivani

Cast déveatek s Turnerovym syndromem ma v prvnim roce Zivota potize s krmenim - hiife saji (pficinou mdze byt
klenutéjsi patro), Zvykaji a polykaji, nékdy mohou mit vétsi sklon ke zvraceni ¢i ublinkavani nez jiné déti. Vlivem Castého
zvraceni mohou potom Spatné pribyvat na vaze. Tyto problémy obvykle odeznivaji pred koncem prvniho roku a v dal$im

Zivoté neplsobi Zadné obtize.
4. Turnerliv syndrom v détstvi

Riist
VSechny dosud uvedené projevy Turnerova syndromu nejsou u fady dévcat pritomné - nebo nemuseji upoutat
pozornost. VétSina dévcatek s Turnerovym syndromem prospiva stejné jako ostatni déti a nemiva napadné zdravotni
problémy. Proto se na Turnerdv syndrom Casto prichazi az pozdéji v détstvi. Nejcastéjsim dlivodem ke zjisténi Turnerova
syndromu v tomto véku byva rlstova porucha.
VSechna dévcata s Turnerovym syndromem rostou pomaleji neZ ostatni déti. Opozd'ovani rlstu byva v prvnich letech
Zivota malo napadné, ale s pribyvajicimi roky je stale vyznamnéjsi. Jiz pfi nastupu do Skoly jsou divky s Turnerovym
syndromem v priméru o 17 cm mensi nez ostatni stejné stara dévcata. Na prahu dospélosti dorlstaji mladé Zzeny s
Turnerovym syndromem, pokud nejsou léCeny, do prlimérné vysky 146 cm. To je pfesné o 20 cm méné nez Cini
prdimérna dospéla vyska Ceskych mladych Zen. Ma-li divka s Turnerovym syndromem vysoké rodic¢e, mize dordst do
vySky aZ 158 cm a nebude se tedy vzrlstem liSit od drobnych divek bez Turnerova syndromu. Pokud by vsak Turnerlv
syndrom neméla, dorostla by takova divka az do vysky 178 cm. Naopak dcera malych rodicl, ktera ma Turnerlyv
syndrom, mlZe dosahnout v nékterych pfipadech dospélé vysky jen 134 cm (namisto 154 cm, pokud by Turnerlv
syndrom neméla).

Dospéla vyska nelécenych Zen s Turnerovym syndromem

se pohyuje v rozmezi 134 - 158 cm (priimér: 146 cm)

téle normalni mnozstvi rlistového hormonu, ale jejich rlistovy hormon nestadi zajistit normaini rlist. Dlouhé kosti
koncetin, které rozhodujici mérou pfispivaji k rlistu po celé obdobi détstvi, jsou vici rlistovému hormonu u divek s
Turnerovym syndromem méné vnimave.
Mnoho let se proto soudilo, Ze mala vyska je neodvratnym osudem kazdé divky a Zeny s Turnerovym syndromem a Ze ji

nelze léCbou ovlivnit. Teprve koncem osmdesatych let se objevily prvni slibné zpravy, které naznacovaly, Ze léCebné



podavani rlistového hormonu ve zvysenych davkach dokaze nizkou vnimavost dlouhych kosti k rlistovému hormonu
alespon Castecné prekonat. K vlastnimu rdistovému hormonu se tak zacal pfidavat dalsi rlstovy hormon jako Iék.

Dnes jiz vime, Ze léCba rlistovym hormonem dévcatdim s Turnerovym syndromem skute¢né pomaha. Nedokaze sice
Uplné odstranit rlistovou poruchu, dokaze ji ale podstatné zmirnit a umozni naprosté vétsiné divek dosahnout na prahu
dospélosti spolecensky prijatelné télesné vysky. Od roku 1991, kdy byla v Ceské republice zahajena 1é¢ba réistovym
hormonem u dévcat s Turnerovym syndromem, jej dostavalo jiz pfes 170 divek. Kazdy rok léceni trochu pom(ze, avsak

jen dlouhodoba, Fadu let trvajici IéCba pFinasi nejvétsi uzitek.

Tabulka. ZlepSeni dosglé vysky u dévéat s Turnervym syndromem po I€bé
rastovym hormonem.

pramér rozmezi
bez I&€eni tistovym hormonem 146 cm 134 - 158 cm
trvalo-li [&ceni 1 rok 149,8 cm 137,8 - 161,8 cm
trvalo-li Iéceni 2 roky 151,9 cm 139,9 - 163,9 cm
trvalo-li léceni 3 roky 153,2 cm 141,2 - 165,2 cm

Kazdym dalsSim rokem léceni se dospéla vyska dale ponékud zlepsuje.

Léceni rlstovym hormonem je pomérné naroc¢né. Provadi se na vybranych détskych klinikach, které maji s touto Ié¢bou
dostatek zkusenosti. V Ceské republice je takovych mist dvanéct. O odeslani ke specialistovi, ktery se lé¢bou rlstovym
hormonem zabyva, mizete pozadat svého détského Iékare.

RUstovy hormon se podava v injekcich. Jedna se totiz o latku bilkovinné povahy, kterou by pfi podavani v tabletach,
kapkach nebo v sirupu narusily travici Stavy v zaZivacim Ustroji a do krve by prechazely jen jeji netcinné zbytky. Proto je
pfi léCeni nutno zazivaci Ustroji obejit.

Injekce s rlstovym hormonem se pichaji podkozné. Tento nejjednodussi zplisob podani injekci se snadno nauci kazdy
Clovék. Rodice i starsi divky samotné ziskaji brzy v podavani injekci takovou zrucnost, ze pichnuti neni pro né o nic
vétsim problémem nez vycisténi zubl. Aby télo mélo z rlistového hormonu nejvétsi uzitek, je potfebné jej dostavat
kazdy den. Nejvhodnéjsi doba pro injekci je vecer pred spanim. Divodem je skutecnost, Ze u kazdého ditéte se rdstovy
hormon v téle nejvice vyrabi v prvnich hodinach noci po usnuti a injekci pfed spanim se dafi pfirozeny rytmus plsobeni
rlistového hormonu vérné napodobit. Navic vecer pred spanim mame pro injekci dostatek klidu a pokud se stane
soucasti nasich kazdodennich vecernich Ukont, nebudeme na ni zapominat.

Injekce rdstového hormonu jsou témér nebolestivé. Pro jeho podavani jsou k dispozici specialni injekéni pera s velmi
tenkou jehlou, ktera se kazdy snadno nauci ovladat.

Lécba rlistovym hormonem je u dévcat s Turnerovym syndromem vzdy dobrovolna. Rozhodnuti o zahajeni [éCeni je
spolecnym zavérem rodicl a lékafe. Rodice by méli byt pfed svym rozhodnutim vZdy dobfe informovani. Méli by
porozumét zakonitostem rdstu u dévcat s Turnerovym syndromem a méli by védét, Ze neni-li jesté rlstova porucha
napadna v predskolnim véku, mlze byt mnohem napadnéjsi pozdéji, napt. ve dvanacti letech - odklad Iéceni vSak
mezitim nepfijemné zkratil dobu, po kterou jesté dévce poroste a celkovy Ucinek IéCeni jiz nebude idealni. Lékal by mél
vzdy rodiCe seznamit s predpovédi dospélé vysky praveé jejich dcery. Takova predpovéd’ neni sice zcela pfesna, pro

orientaci vsak pomdze.



Ze zkusSenosti vime, Ze vétsina rodicl se pro léCeni rlstovym hormonem rozhodne. Nékdy smysl IéCeni zvazuji rodice
vysokého vzristu, jejichZ dcera s Turnerovym syndromem ma diky tomu Sanci vyrQst bez l1éCby do vysky az 158 cm.
Rodice mohou povaZovat tuto dospélou vysku za dostatecnou. I takova divka vsak v pfipadé 1éCby rlistovym hormonem
vyroste vice.

Rada rodi¢d divek s Turnerovym syndromem se pred zahjenim lécby réistovym hormonem pta na mozné vedlejsi
Ucinky. Rlstovy hormon je latka télu vlastni. Jako Iék se vyrabi zplsobem, ktery zarucuje, Ze konecny vyrobek je zcela
totoZny s vlastnim rlistovym hormonem. Z tohoto hlediska je léCeni bezpecné.

Urcity problém mdZe predstavovat skutecnost, Ze podavame vétsi mnozstvi rlistového hormonu, nez je pro lidské télo
obvyklé. ZvySena mnozstvi rlstového hormonu skute¢né mohou prinaset nékteré vedlejsi projevy. Ze zkuSenosti u vice
nez 170 divek Ié¢enych do soucasné doby v Ceské republice véak mizeme konstatovat, Ze tyto vedlejéi projevy nejsou
nebezpecné - a dosud v Zadném pripadé nevedly k nutnosti prerusit Iéceni.

Jednim z mozZnych vedlejSich projevi Ié¢by rlistovym hormonem je zadrZovani vétsiho mnoZstvi vody v téle. To vétSinou
nevede k obtiZim. Pokud vSak dévCatko mélo po narozeni otoky nartl, pfipadné i rucicek (lymfedémy), mlize se naznak
otokl po zahajeni 1éCeni opét objevit. Jen ojedinéle vsak Cini vétsi problémy.

PFi 1éCeni ristovym hormonem je také potfebné sledovat udrzovani hladiny krevniho cukru (glykémie). Zodpovédnost za
pravidelné kontroly v tomto sméru (vySetfeni tzv. glykosylovaného hemoglobinu, HbA1c) prejima Vas lékaf. Divky s
Turnerovym syndromem se totiZ rodi s ponékud zvySenym sklonem pro vznik cukrovky a u nékterych se mirna forma
cukrovky skutecné v dospélosti projevi. O rlistovém hormonu je znamo, Zze mlze v nékterych pfipadech sklon ke vzniku
cukrovky posilit. Zpocatku jsme proto vSechna dévcata s Turnerovym syndromem pii léCeni rlistovym hormonem
mimoradné bedlivé sledovali. ZkuSenosti jsou vSak povzbudivé. Ani u nas, ani v jinych zemich nebyl zvySeny vyskyt
cukrovky pfi léceni rlistovym hormonem pozorovan.

Lécba rlistovym hormonem u divek s Turnerovym syndromem je tedy dle dosavadnich zkuSenosti nejen Gcinna, ale i
bezpecna.

Sluch

Nékterd dévcatka s Turnerovym syndromem mohou mit napadné Casté zanéty stfedniho ucha. PFi¢inou byva ponékud
odchyIné zakfiveni Eustachovy trubice, ktera vytvaFi spojeni mezi stfedousni dutinou a nosohltanem. U dévcat s
Turnerovym syndromem se miZe i pfi nevelkém zanétu nosohltanu Eustachova trubice pfechodné ucpat. Neprlichodna
Eustachova trubice vyvola pocit "zalehlého ucha" a zhorsi sluch. V té dobé se uz Casto zacne rozvijet i zanét stredousi,
ktery mlZe vést aZ k perforaci (prasknuti) usniho bubinku.

Casto opakované nebo vieklé zanéty stfedniho ucha mohou byt pricinou dlouhodobého nebo i trvalého naruseni sluchu.
Proto pravé pro dévcéatka s Turnerovym syndromem je velmi potfebné, aby jejich zanéty stfedousi byly vCas rozpoznany
a dlsledné 1éCeny. I kdyZ obvykle neradime pouZivat antibiotika pfili$ Casto, je v tomto pfipadé vzdy vhodnéjsi
antibiotika nasadit, aby se podafilo zanét zvladnout co nejdfive a aby se sniZilo riziko jeho prechodu do vieklého stadia.
Dévcatko s Turnerovym syndromem, které ma se zanéty stredniho ucha problémy, by mélo byt sledovano
specializovanym usnim lékafem (otorinolaryngologem), ktery ma s podobnymi détmi dostatek zkuSenosti. Vznik sluchové
poruchy neni nevyhnutelny a spravnou lé¢bou mu Casto Ize predejit.

Vyjimecné mlze byt nedoslychavost u dévcatka s Turnerovym syndromem i vrozena. I proto je prospésné, kdyz soucasti

vySetfeni u Turnerova syndromu je i audiogram - vySetfeni, pfi kterém lze rozpoznat i mirnou ztratu sluchu a to i jen v



nékterych vyskach tonl. Nerozpoznana a nelétena nedoslychavost pFinasi problémy pfi rozvoji feci, pozdéji mize byt i
jednou z pricin skolnich nedspéchd. Pfitom ji Ize snadno celit.

Zrak

Kratkozrakost Ci Silhani se vyskytuji u Fady déti. Pfi Turnerové syndromu jsou jen o néco Castéjsi, resi se ale podobné
jako u jinych dévcatek. Rozpozname-li je véas, predejdeme dalSim problém@m. Proto by kazda rodina dévcatka s
Turnerovym syndromem méla mit moznost navstivit specializovaného détského ocniho Iékare (oftalmologa).
Vyjimecné se miize objevit i pokles hornich ocnich vicek (ptéza). Mlze zhorSovat zrakovou pohodu, nuti zaklanét hlavu.
Ptozu ocniho vicek Ize Fesit plastickou Upravou.

Kiize

Nékteré divky s Turnerovym syndromem maji napadné pigmentové skrvny (névy) na kzi. Jejich pocet se jesté mlze o
néco zvysit pri IéCbé rlistovym hormonem. Vyvoj velkych névl by mél sledovat specialista na nemoci kiiZe - détsky

dermatolog.

5. Divka s Turnerovym syndromem ve skole

Jaké maji divky s Turnerovym syndromem dusevni schopnosti?

Porovnanim dusevnich schopnosti dévcat s Turnerovym syndromem s jejich sestrami bylo zjisténo, Ze jsou intelektové
zcela srovnatelné. Tim byl vyvracen davny predsudek o sniZzenych dusevnich schopnostech pfi Turnerové syndromu.
Dévcata s Turnerovym syndromem dosahuji pfi testech inteligence lepsich vysledk( ve slovni (verbalni) sloZzce neZ v
Ukolech neverbalnich (psanych, kreslenych ¢i matematickych). Jejich slabsi strankou mdZe byt nesoustfedénost a
ponékud horsi prostorova predstavivost, potfebna pravé pri FeSeni matematickych zadani.

Jak prospivaji ve skole?

Vétsina dévcat s Turnerovym syndromem je ve Skole Uspésna. Stejné jako mezi jinymi détmi, jsou i mezi nimi zakyné
nadprlmérné, prmeérné i podprlimérné.

Pro fadu z nich jsou véak nékteré znaky spole¢né: Casto se naudi ¢ist diive ne? ostatni déti, ale vék, kdy zacnou psat,
byva naopak o néco pozdéjsi. Urcitou slabosti mdZe byt feSeni Ukoll spojenych s prostorovou predstavivosti, predevsim
matematickych a geometrickych. Ucitelé by o tom méli byt informovani. Neméli by vSak dévce podcenovat a védomé na
néj klast mensi naroky nez na ostatni.

Jaké maji vztahy se spoluzaky?

Pro svoji vstficnou povahu mivaji dévéata s Turnerovym syndromem ve Skole i mimo ni fadu pratel a byvaji mezi
spoluzackami velmi oblibené.

Jsou pro né typické nékteré povahové vlastnosti?

K typickym povahovym ryslim divek s Turnerovym syndromem patfi otevienost, pile az horlivost, svédomitost,
nenaladovost. Dévcata s Turnerovym syndromem maji smysl pro poradek a velmi dbaji o svij vzhled, coz se projevuje
peclivosti v oblékani, Upravé vlasi ¢i obliceje.

Urcita nezralost v citové oblasti mdze divku s Turnerovym syndromem provazet détstvim i dospivanim. Stava se
"dospélou" o néco pozdéji nez jeji spoluzacky. Nékdy i proto, Ze ji rodina a okoli povazuji za mladsi nez ve skutecnosti je
(predevsim kvali mensi postavé) a snaZi se ji déle "ochranovat". Tento pristup neprospiva rozvoji sebevédomi,
zpomaluje citové vyzravani, zvySuje zavislost divky na rodiné a tim ji zejména v letech dospivani ponékud izoluje od

vrstevnikd a pfifazuje k détem vékové mladsim. Divce s Turnerovym syndromem pomUze, pokud se k ni rodina, uditelé i



kamaradi chovaji pfiméfené na Grovni jejiho véku a nikoliv jeji vysky. To se tyka i oblékani, zapojeni do mimoskolnich
aktivit, vyZadovani urcité miry zodpovédnosti za provedené Ukoly a podobné.

V posledni dobé se diky Ié¢bé rstovym hormonem, ktery vysSku dévcat zlepSuje, s témito problémy setkdvame méné.
Maji je predevsim ta dévcata, u nichz se Turnerdv syndrom zjistil pozdé nebo ta, u kterych Iécba rlistovym hormonem
nebyla zahajena.

Maminka Katky, ktera chodi do nasi ordinace od svych 9 rokd, vypravi: "Katka méla vZdycky hodné kamaradd, ale
hlavné mezi miadsimi détmi, Byla jsem rada, protoZe mi pripadalo, Ze je mezi nimi stastnéjsi. Zajimaveé bylo, Ze méla v
parté vZdy vedouci roli a dovedla se o mladsi déti dobre postarat, prestoZe vypadala stejné stard jako ony. KdyZ sla
Katka do prvni tridy a detskd lekarka doporucovala odklad skolni dochazky, poradili jsme se s détskym psychologem.

Ten s tim nesouhlasil. Prvni rok ve skole byl pro nas tézZky a Katcino sebevédomi hodné trpélo, protoZe vypadala jako
kdyby do tridy zabloudila ze sousedni materské skoly. Zacala se od spoluZaki izolovat, navic hodné ve skole zameskala,
protoZe méla opakované zanéty stredniho ucha. Dokonce musela byt prijata i do nemocnice. Tam mé pani doktorka
fekia, Ze ma podezren, Ze nase dcerka mé urcitou genetickou poruchu. Ze nejde o nemoc, ale spise o soubor pfiznakd,
za které mize chybéni jednoho chromozomu. Vysetreni karyotypu jeji predpokiad potvrdilo. Zpocatku jsme méli velké
obavy a predevsim nejistotu, co bude dal. Kladli jsme stale nové a nove otazky. Lékarka s nami miuvila opakované a
dlouho - o dalsich vysetrenich, IEcbE, dospivani, dospélosti, Velmi brzy se Katka zacala Iécit ristovym hormonem. Béhem
prvniho roku IECby vyrostia témér 8 centimetrd. Najednou jsme vsichni s prekvapenim pozorovali, jak zacala byt
sebevédomad, zaclenila se mezi spoluzaky a dokonce se prihlasila do skautského oddilu. Ted' je ji témér 14 rokd, ve skole
patri k lepsim Zakdm a rada by studovala na zdravotni skole, kde nebude potrebovat tolik matematiky. Vede skautsky
oddil, ma spoustu kamarddek a kamaradd a uz neni nejmensy ze tridy..."

Maminka Katky vypravéla tento pfibéh nejen za sebe, ale za mnoho dalich rodict dévcat s Turnerovym syndromem.

6. Turnerdiv syndrom v dospivani

Dospivani (puberta) je obdobim prerodu ditéte v dospélého clovéka.

Na pocatku dospivani zacinaji pohlavni Zlazy (u divek vajecniky) vyrabét pohlavni hormony (u divek estrogeny, pozdéji
progesteron). Puberta zacina u jednotlivych divek v rlizném véku, obvykle mezi 9 a 13 roky. Vyroba Zenskych pohlavnich
hormon( je zpoCatku nevelka, v priibéhu dospivani vsak stale stoupa. Diky pohlavnim hormonlim nastavaji u dévcat v
puberté typické zmény podoby téla. Urychluje se rlst, vyvijeji se prsni Zlazy, zvétSuje se déloha a pochva, rozsifuje se
panev a zacina se ukladat tukova tkan v typickych krajinach téla. Na vrcholu dospivani se dostavi prvni mésicky, coz
signalizuje zacatek pravidelné (cyklické) tvorbou hormon, ktera vede k odlucovani délozni sliznice v odstupu priblizné
28 dnd, provazeném krvacenim (menstruaci), trvajicim 3-5 dnd. VSechny tyto zmény nastupuji pozvolna, obvykle v
pribéhu 2-4 let.

Pro vyvoj béhem dospivani jsou tedy potfebné vajeCniky. Vyrabéji Zenské pohlavni hormony a obsahuji zaklad vajicek,
nutnych pro budouci otéhotnéni. Mald dévcatka s Turnerovym syndromem maji v prvnich mésicich nitrodélozniho Zivota
vajecniky normalniho vzhledu. Postupné se ale zacinaji ménit a pfi narozeni ve vétsiné pripadd neuméji tvorit ani
hormony, ani neobsahuji vajicka. Proto v dobé ocekavaného zacatku puberty nedojde k obvyklym zménam. Vyjimku

tvoii malad ¢ast dévcat, kterd vétSinou maji v karyotypu chromozomalni mozaiku. Jejich vajecniky mohou po urcitou dobu



pracovat, mdZe u nich dojit k normalnimu rozvoji dospivani a dokonce mohou mit po jistou dobu i pravidelnou
menstruaci, v ojedinélych pfipadech mohou i otéhotnét.

S vyjimkou vajecnikd jsou u divek s Turnerovym syndromem vnitfi i zevni pohlavni organy zcela normalni.

Chybéjici hormony vajecnikd Ize nahradit prislusnymi léky. Diky tomu je mozné naprosto dokonale pubertu navodit a
udrZet Zenskou zralost véetné pravidelného menstruacniho cyklu. Tohoto Ukolu se obvykle ujima détsky endokrinolog,
pozdéji IéCeni Fidi gynekolog.

Kdy je nejvhodnéjsi doba k zacatku dospivani?

V obdobi dospivani je ¢lovék daleko citlivéjsi ke svému okoli. Dévcata chtéji byt pravem co nejlépe informovana, jak
bude jejich hormonalni 1é¢ba probihat a co mohou v nejblizsi dobé ocekavat.

Jak jiz vime, u jednotlivych divek bez Turnerova syndromu zacina dospivani v rlizném véku. Proto je i u dévcete s
Turnerovym syndromem nutné peclivé zvolit dobu, kdy bude navozeni dospivani nejvhodnéjsi. Je nutné posoudit fadu
okolnosti a s divkou i s jejimi rodici je podrobné probrat, abychom pocatek dospivani zbytecné neuspéchali nebo jej
nevhodné neoddalili. Je znamo, Ze estrogeny predcasné podané zkracuji celkovou dobu réstu a tim snizuji dospélou
vysSku. Vedou totiz k uzavieni rlistovych Stérbin v dlouhych kostech. Proto doporucujeme zahajit podavani zenskych
hormon@ ponékud pozdéji. Vhodna doba neni u vSech divek stejna a Ize ji zjistit z rentgenového snimku zapésti. Vas
Iékat vam sdéli, kdy bude vhodné s estrogenni Iécbou zacit, aby dospéla vyska utrpéla co nejméné. Zatimco s Iécbou
rlistovym hormonem zaciname co nejdfive, podavani estrogend odkladame obvykle az mezi 13. aZ 15. rok véku.
Odménou je zisk nékolika centimetrl vysky navic, za cenu o néco pozdéjsiho formovani postavy zenskym smérem.
Turnerovym syndromem s dospivanim nepospichaji, protoZe znaji spoluzacky, které také zacinaji dospivat pozdéji.
Budeme sice mluvit o 1é€bé Zenskymi pohlavnimi hormony, ve skutecnosti se vsak nejedna o léCbu, ale o nahradu latek,
které télo neumi vytvorit. Davky Zenskych pohlavnich hormond jsou proto na pocatku velmi nizké a jsou postupné velmi
pomalu (béhem 2-3 let) zvySovany, aby se napodobila jejich pfirozena tvorba u ostatnich dévcat.

Zaciname podavanim samotnych estrogend. Postupné se zacnou vyvijet prsy, podkozZni tuk se bude ukladat na typicky
Zenskych mistech (na zadecku a stehnech) a nékdy se objevi bélavy vytok, ktery miZe byt pfedzvésti blizici se prvni
menstruace. Kdyz se objevi prvni krvaceni, mél by o tom byt Vas Iékar ihned informovan, protoze to je doba, kdy je
nutno hormonalni Ié¢bu upravit. K udrzeni pravidelného menstruacniho cyklu je poté nutno kombinovat Zenské hormony
estrogeny (podavané v prvni poloviné cyklu) s jinym Zenskym hormonem zvanym progesteron (podavanym v druhé
poloviné cyklu). Jakmile se nalezne davka hormond, ktera divce vyhovuje a pii které ma pravidelnou a vydatnou
menstruaci, je tato IéCba ponechana dlouhodobé. Dfive se doporucovalo podavat ndhradni hormonalni Iécbu asi do 50
let véku, ale nyni vime, Ze malé davky Zenskych pohlavnich hormon( je prospésné podavat jesté déle. Estrogeny maji
totiZ i ochranny vliv na srdce a cévy a zlepSuji ukladani vapniku do kosti. Proto se jejich uzivani doporucuje i jinym
dospélym Zenam po vymizeni menstruace (po prechodu). Pfipravkd s obsahem Zenskych pohlavnich hormon( je nékolik
a existuji v riznych formach. NejCastéjsi jsou tabletky, ale je mozné pouZzit i naplasti, z nichZ se hormon vstfebava pres
kdZzi. Kazda forma ma své prednosti a nevyhody. VSechny jsou obvykle dobfe snaseny a nemaji vétsi vedlejsi Gcinky.
Jsou velmi podobné 1ék&im pro hormonalni antikoncepci, které uZivaji miliony Zen na celém svété. Vyjimecné se pfi jejich
podavani mize objevit bolest hlavy, Zaludku, zadrZzovani vody v téle &i pocit napéti v prsou. Vhodnou kombinaci, at’ jde

o typ pripravku, davku a dobu podavani doporuci gynekolog a dle individualni snasenlivosti ji mdZe kdykoliv zménit.



Lécba musi byt trvala, neprerusovana, aby se dosahlo vyrovnanych hormonalnich hladin, pravidelnosti menstruacniho
cyklu a spravné velikosti délohy. Podavani Zenskych pohlavnich hormon( vede také k vyrobé posevniho hlenu a
umoziuje tak naprosto pfirozeny sexualni Zivot.

Kazda divka by si méla vést svllj menstruacni kalendar. Zaznamenava do néj dobu menstruace, jeji vydatnost a pripadné
obtiZe - bolesti b¥icha, bolesti hlavy, vytok a podobné. Menstruacni kalendar Ize dostat zdarma v kaZzdé ordinaci
gynekologa, nékdy i détského Iékare, endokrinologa nebo v Iékarné. Patfi do kabelky kazdé moderni divky a Zeny.

Mladé divky se velmi Casto ptaji, zda jsou béhem léCby Zenskymi pohlavnimi hormony nutné pravidelné gynekologické
prohlidky. Obvykle je doporucujeme asi za 1-2 roky od zahajeni kombinované Iécby, predevsim k ujisténi, Ze vyvoj
pohlavniho Ustroji odpovida véku - dfive jen v pfipadé zavaznych obtiZi. Dobrou Gcinnost hormonalni 1éCby Ize posoudit
predevsim dle stupné vyvoje Zzenskym smérem, dle pravidelné menstruace a pomoci sledovani hladin hormond v krvi.
Nékdy byva uZitecné provést bezbolestné ultrazvukové vysetfeni.

Neplni-li vajecniky svoji funkci, neni Iépe je odstranit?

Operacni odstranéni vajecnikd se doporucuje jen u divek, které maji ve svém karyotypu pritomny Y chromozom nebo
jeho cast. U nich by ve vyjimecném pfipadé mohl zacit ve vajecnicich vyvoj neZadoucim, zhoubnym smérem. K
nejspolehlivéjsimu zjisténi, zda ma divka tento karyotyp, slouzi pfesné metody vySetfeni vorku krve, které zacinaji byt
dostupné na oddélenich Iékaiské genetiky. Vysetfeni mlze zprostfedkovat Vas lékafr.

Pokud se zjisti i maly zlomek Y chromozomu, doporucujeme vajecniky odstranit. Jde o jednoduchy operacni vykon, ktery
by se ale nemél odkladat. Po operaci jiz Zadné riziko nehrozi. Hormonalni Iécba je vedena potom jako u jinych divek a
vyvoj se ubira jednoznacné zenskym smérem.

Castou obavou rodi¢d a v pozdéjsim véku i divek samotnych je, zda jsou Zenami v pravém slova smyslu, i kdy? jim chybi
jeden pohlavni chromozom nebo jeho ¢ast. Je na misté je po pravdé ujistit, Ze jejich citéni, temperament i chovani jsou
ryze Zenské. Jejich vztah k opacnému pohlavi je pfiméfeny, jen nékdy milze byt ovlivnén urcitou citovou nezralosti,
kterd se mlze odrazit i v navazovani partnerskych vztahd a v pozdéjsim zahajeni sexualniho Zivota. Ten byva
plnohodnotny a pfispivaji k nému normalni hladiny Zenskych pohlavnich hormond v krvi, at’ jiz vyrobené pfirozenou

cestou nebo dodané ve formé léka.

7. Turneriiv syndrom v dospélosti

Vétsinu problémd v détstvi nebo v dospivani pomahaiji fesit rodice. V dospélosti se Zena s Turnerovym syndromem
osamostatriuje a nachazi si partnera. Objevuji se nékteré nové problémy, typické pro dospély vék. Konci péce détskych
Iékard a mlada Zena by si i s jejich pomoci méla nalézt takového specialistu, ktery zna dobfe problematiku Turnerova
syndromu a nebude tedy nékteré problémy podceriovat Ci jiné zbytecné preceriovat. Bude spolupracovat s Iékafi jinych
obord, protoZe bude tfeba pokracovat v 1éCbé zahajené v détstvi a v dospivani, sledovat pripadné dfive zjisténé
pridruzené zdravotni odchylky (napfiklad poruchu sluchu, zraku, ledvin a srdce), ale také Celit obtizim, které s sebou
mdZe pFinést vék dospélosti. DdleZité je, aby péce o divku nebo Zenu s Turnerovym syndromem nebyla prerusena, aby

zena nezlstala bez "svého Iékare", ke kterému ma ddvéru.

MiiZe Zena s Turnerovym syndromem otéhotnét?
Jiz vime, Ze prevazna vétsina divek a Zen s Turnerovym syndromem nemé dobfe fungujici vajecniky. Ulohou vajecnik je

jednak tvorit Zenské pohlavni hormony, jednak uvolfiovat do vejcovod( vajicka, ktera jsou pfipravena na oplodnéni



muzskou pohlavni burikou - spermii. Vétsina zen s Turnerovym syndromem proto prirozenym zplsobem otéhotnét
nemze. Vzacné vyjimky tvofi Zeny s chromozomalni mozaikou a vétsinou bunék s karyotypem 46,XX. I jejich pripadné
téhotenstvi vSak s sebou nese riziko vyskytu vrozenych vad nebo i poruchy chromozomi u plodu, proto musi byt
sledovano jak gynekologem, tak i na specializovaném pracovisti Iékarské genetiky.

A co ostatni Zeny, které maji svého partnera a touzi po ditéti?

Jiz nékolik let existuje moZnost umélého oplodnéni (in vitro fertilizace - IVF) vajicka spermii mimo télo matky. Tak
vznikaji "déti ze zkumavky", kterych se jiz na svété narodily tisice. Tento postup se Casto pouziva v pripadech, kdy Zena
sice vajicka tvofi, ale ta nemohou byt pfirozenou cestou oplodnéna. Vajicko se odebere specialnim pfistrojem a oplodni
se spermiemi partnera dané Zeny. Jindy se tento postup mlZe pouZit pfi muzské neplodnosti - odebrané vajicko se ve
zkumavce oplodni spermiemi darce. Ve vsech pripadech se oplodnéné vajicko vraci do délohy matky a pokud se tam
Uspésné uhnizdi, Zena proziva pfirozené téhotenstvi.

V soucasné dobé jiz nase zakony povoluji nejen darcovstvi muzskych pohlavnich bunék (spermii), ale také darovani
vajicka. Darkyni vajicka je anonymni zdrava Zena, ktera nema v rodiné zadnou dédiCnou zatéz. Prochazi vysetfenim v
genetické poradné a je ji také vySetfen karyotyp.

Pravé takova darovana vajicka mohou byt pouzita i pro umélé oplodnéni zeny s Turnerovym syndromem. Ve zkumavce
mohou byt oplodnéna i spermiemi vlastniho manZela. Podminkou pro Uspésné uhnizdéni darovaného vajicka v déloze
Zeny s Turnerovym syndromem je pfimérena velikost jeji délohy. Pfedchozi dlouhodobé a pravidelné podavani Zenskych
pohlavnich hormond je proto nezbytné. Téhotenstvi je nutné udrzovat dodavanim hormont do doby, nezZ se jejich tvorby
ujme vlastni placenta. Po celou dobu takového téhotenstvi je Zena pravidelné kontrolovana -vedle béznych vysSetieni se
sleduji hladiny hormond v krvi, hladina krevniho cukru (glykémie), moc a krevni tlak. Velikost plodu, jeho rlst a vyvoj se
kontroluje ultrazvukem.

V posledni dobé se pfenosu darovaného vajicka dava prednost pred spontannim téhotenstvim i u téch Zen s Turnerovym
syndromem, které vyjimecné vajicka tvori. Ddvodem je mensi pravdépodobnost vzniku vrozené vady plodu. Informace o
specializovanych centrech pro tento typ umélého oplodnéni poskytne kazdé gynekologické, genetické nebo
endokrinologické pracoviété. Uspésnost prenosu vajicka se v sou¢asnosti pohybuje mezi 25 a 30 %.

U nékterych Zen neni umélé oplodnéni vhodné ze zdravotnich dlivodd, jiné je odmitaji napfiklad z dévod( naboZenskych,
u nékterych se ani po opakovanych pokusech nezdafi. Reenim potom mize byt néktery z typd osvojeni ditéte (adopce
nebo péstounska péce). Informace o moznostech osvojeni poskytne oSetrujici Iékal nebo odbor nahradni rodinné péce
na méstském nebo okresnim Uradé. Jak pti umélém oplodnéni, tak pfi osvojeni ditéte je tfeba, aby Zena byla vdana
nebo méla druha.

Osteoporoza

Jednim z problém( Zen s Turnerovym syndromem se miZe stat osteopordza. Rozumime tim postupny Ubytek vapniku v
kostech a sniZeni jejich pevnosti. Tento problém postihuje ve vyssim véku vétsinu Zen, pfi Turnerové syndromu vsak ma
sklon prichazet dfive. Pivodné se soudilo, Ze pricinou je chybéni Zenskych pohlavnich hormond. Dnes jiZ vime, Ze se na
ném také podili odliSna stavba kosti. Osteoporéza miize byt pri¢inou nepfijemnych potiZi - bolesti nebo i ¢astéjsich
zlomenin pii nevelkych Urazech nebo pfi sportu.

Jak Ize osteoporozu zjistit?



V poslednich letech je k dispozici velmi presné a nezatéZujici vysetfeni kostni hmoty. Nazyva se denzitometrie neboli
méreni kostni hustoty. Podoba se rentgenu, ale nevystavuje Clovéka vyznamné davce zareni. VySetiuji se zpravidla
nejzatizenéjsi oblasti kostry, zejména bederni patef.

Lze osteoporozu lécit?

Jiz samotna lécba rlstovym hormonem v détstvi plsobi na stav kosti pfiznivé. Pomaha i podavani Zenskych pohlavnich
hormon(. Také Zivotosprava sehrava vyznamnou roli. Strava by méla byt bohata na vapnik, ktery je obsazen hlavné v
mlécnych vyrobcich. Lze jej uZivat i ve formé tablet, nékdy se k nému pfidava mala davka vitaminu D. Velmi vhodné pro
prevenci osteoporozy je pravidelné rekreaCni provozovani sportd.

Jiné zdravotni problémy

U Zen s Turnerovym syndromem se Castéji zjisti vyssi krevni tlak (hypertenze). PFi¢inou miZe byt jak nepoznana
srdecni vada, tak i vrozené vady ledvin nebo odchylné utvareni cév. U nékterych Zen se pricina vyssiho krevniho tlaku
nezjisti.

Sklon k vy$sim hladinam krevniho cukru (vyssi glykémii) byva u Zen s Turnerovym syndromem pozorovan o néco
Casté&ji neZ u ostatnich Zen. Jen vzacné vsak dojde k rozvoji typické cukrovky. Preventivné se divkam a zenam s
Turnerovym syndromem doporucuje nepiejidat se sladkym a udrzovat si optimalni télesnou hmotnost. Stihla postava v
kombinaci s vhodné volenym odévem a dopliiky navic kazdé zené zdanlivé prida nékolik centimetrl navic.

U Zen s Turnerovym syndromem se Castéji mlze projevit snizena funkce stitné Zlazy. Tato porucha neboli, mlze
vSak ztrpCovat Zivot, protoze snizuje télesnou i dusevni vykonnost. LéCeni je pomérné snadné. Proto se vyplati jednou
rocné funkci Stitné zlazy zkontrolovat pomoci krevniho odbéru.

S pribyvajicimi roky se zvysSuje sklon k hojeni ran tuzsimi (keloidnimi) jizvami. To by mély mit na paméti Zeny, které

se rozhodnou napriklad pro plastickou operaci - pokleslych ocnich vicek, kozZnich fas na krku, pigmentovych néva.

8. Je Turnertiv syndrom nemoc?

Turner@lv syndrom nepovazujeme za nemoc. Jedna se spiSe o soubor pFiznak(l a obtiZi, které nejsou trvalého razu a lze
je vétSinou Uspésné Fesit. Vrozené vyvojové vady (ledvin, srdce, kozni fasy na krku a jiné) Ize operovat a po zbytek
Zivota se jiz neprojevi. Opozdéni rlistu a poruchu ¢innosti vajecnik dnes také Ié¢ime, vétsinou s dobrym vysledkem.
Soucasna mlada generace divek a Zen s Turnerovym syndromem se jiz nebude potykat s problémy, které trapily Zeny v

minulosti, kdy Ié¢ebné moznosti byly jeSté omezené.

Dilezité je rozpoznat Turnerlv syndrom co nejdfive. Lze jej nejen vcas a tedy Uspésnéji IéCit, ale také brzy a pravdivé
rodice a pozdéji i divku informovat o pficiné jejich obtizi. Povinnosti Iékare je vyCerpavajici informace poskytovat a
povinnosti rodic¢h ¢i pozdéji divky ¢i Zeny samé je dalSi informace vyZadovat. Ne vsichni ale najdou odvahu se oteviené
pfi prvnich vzajemnych kontaktech ptat. Nékteré otazky mohou zprvu pripadat zbytecné, jiné vyvolavaji rozpaky. Malou

pomoc by proto mél poskytnout také tento text.

JA JSEM JA

(Tituini skladba stejnojmenného CD Lenky Kosinové - prvniho CD, nazpivaného u nas Zenou s Turnerovym syndromem.

Text napsala Ilona Rybarova.)



Kdybych byla vétrem z pohofi,
co k udoli snasi prach,

vétrem co hovori,

z dalek neméla bych strach.
Kdybych mohla aspoi na chuvili
vidét stromy v slunci kvést,
vnimat duhu motyli,

za to snesla bych i trest.
Jenze ja jsem ja,

tak at’, Ze nejsem vic,

silu mam vam dat

lasku svou, jinak nic.

Kdybych byla loukou rozkvetlou,
kam si déti chodi hrat,

pisné své jim Septala,

jejich udila se znat.

Kdybych byla Fekou z kamen(,
fekou, co nasla hraz,

svou silu z pramen(

rozlila bych mezi vas.

VZdyt' ja jsem ja,

tak at’, Ze nejsem vic,

silu mam vam dat

lasku svou

a s ni jdu vam vstfic.

Nékteré predsudky, se kterymi se divka ¢i Zena s Turnerovym syndromem miize setkat

Predsudek: Dévcata s Turnerovym syndromem maji snizeny intelekt.

Vysvétleni: Neni to pravda. Pfi porovnani intelektovych schopnosti divek s Turnerovym syndromem a jejich sester bez
Turnerova syndromu bylo zjisténo, Ze maji intelekt srovnatelny. Néktera dévcata s Turnerovym syndromem mohou mit
urcité obtiZze v matematice, které jsou dany jejich mensi prostorovou predstavivosti. V jinych oblastech vSak naopak

ostatni divky predci, jak o tom hovofime v pfislusné kapitole.

Predsudek: Lécba rdstovym hormonem nema smysl, protoZe nizkou vysku p¥i Turnerové syndromu nelze ovlivnit.
Vysvétleni: Neni to pravda. Zpravy o nelspéchu léCeni rlistovym hormonem pochazely z poc¢atku sedmdesatych let,
kdy se podavaly jeho naprosto nedostacujici davky. V soucasné dobé je pfiznivy vliv IéCby rlistovym hormonem na

dospélou vysku jednoznacné prokazan.



Predsudek: Divka s Turnerovym syndromem nemdizZe sportovat.

Vysvétleni: Neni do pravda. Divky s Turnerovym syndromem mohou byt v fadé sportd stejné Uspésné jako jejich
spoluzacky. Handicapem mize byt jen mensi vyska, proto je vhodné sportovni odvétvi uvazlivé volit.

Piedsudek: Zeny s Turnerovym syndromem nemaii pfirozené sexudini citéni.

Vysvétleni: Neni to pravda. Zeny s Turnerovym syndromem maii predpoklady pro navazovani pfirozenych partnerskych
vztah( stejné jako jiné Zeny. Nevyskytuje se u nich ve zvySené mife homosexualita ani jiné odchylky. Sexualni citéni u
nich posiluje podavani Zenskych pohlavnich hormond, které je pfirozenou soucasti nahrady funkce vajecnikad.
Piedsudek: Zena s Turnerovym syndromem nikdy nemdze porodit dité.

Vysvétleni: Neni to pravda. Déloha je u Zen s Turnerovym syndromem vyvinuta stejné jako u jinych Zen a diky
podavani Zenskych pohlavnich hormond dosahuje i své obvyklé dospélé velikosti. Po preneseni oplodnéného vajicka do

délohy (umélé oplodnéni, in vitro fertilizace) mdzZe Zena s Turnerovym syndromem proZzit téhotenstvi a porodit dité.

Obvyklé Iékarské sledovani a Iéceni divek a Zen s Turnerovym syndromem

P¥i zjisténi Turnerova syndromu:

- ultrazvukové vysetteni srdce a velkych cév (echokardiografie)
- ultrazvukové vysetreni ledvin a mocovych cest

- usni a ocni vySetreni

- vySetfeni funkce stitné Zlazy (odbér krve)

- predpovéd’ rlstu a dospélé télesné vysky

- spolecné rozhodnuti Iékare a rodicl o 1é¢bé rlistovym hormonem

Béhem léceni rlistovym hormonem:

- kontroly rlstové rychlosti

- pravidelné kontroly funkce Stitné Zlazy (odbér krve)

- vylouceni sklonu k cukrovce (odbér krve)

Pied vékem obvyklym pro dospivani:

- zjisténi funkce vajecnik (odbér krve)

- stanoveni kostni zralosti (rentgenovy snimek zapésti)

- rozhodnuti o IéCeni Zenskymi pohlavnimi hormony (nebyva potfebné gynekologické vysetieni)
V dospélosti:

- obvykle trvalé 1éCeni Zenskymi pohlavnimi hormony (v péci gynekologa)

- pravidelné kontroly funkce Stitné Zlazy (odbér krve)

- vylouceni sklonu k cukrovce (odbér krve)

- sledovéni krevniho tlaku

- sledovani pevnosti kosti

Podrobnéjsi vysetieni miZe byt potfebné u dévcat, u kterych se pfi uvedenych vysetrenich zjistily odchylné nalezy nebo

které maji jiné zdravotni problémy.



Slovnicek odbornych vyrazi

amniocentéza - odbér plodové vody béhem téhotenstvi ke genetickému vysetieni

autozomy - chromozomy, jejichZ podoba je u Zen i u muzd stejna

cubiti valgi - omezena schopnost natahnout paZe v loketnich kloubech do pFimky

denzitometrie - méfeni hustoty kosti

echokardiografie - vySetieni tvaru a struktury srdce ultrazvukem

estrogeny - dileZita skupina Zenskych pohlavnich hormond, které se vyrabéji ve vajecnikach

gen - chemicka struktura, ve které je zapsana déditna (genetickd) informace

heterochromozémy (gonozémy, pohlavni chromozémy) - chromozdmy, které rozhoduji o pohlavi ¢lovéka. Pro
Zeny je typicka dvojice pohlavnich chromozém@ XX, pro muZe XY. Divky s Turnerovym syndromem casto maji jen jeden
X chromozém

hormon - chemicky poslicek uvnitF lidského téla. Pfenasi informaci z mista svého vzniku do tzv. cilovych tkani, jejichz
¢innost upravuje

chromozoém - (tvar v bunécném jadru, ktery obsahuje geny

chromozomalni mozaika - smés dvou nebo vice rliznych sestav chromozém{ v bunkach tého? lidského jedince

in vitro fertilizace (IVF) - umélé oplodnéni vajicka spermii mimo télo matky. Nasleduje zpétné podani vajicka do
matciny délohy

karyotyp - sestava chromozom( v jadre kazdé bunky lidského téla. VySetfeni karyotypu je nezbytné pro stanoveni
diagndézy Turnerova syndromu

koarktace aorty (zuZeni srdecnice) - vrozena odchylka, kterd se mlze vyskytnout u nékterych dévcat s Turnerovym
syndromem. ZUzeni tvori prekazku v toku krve do dolni poloviny téla a srdicko musi usilovné pracovat proti vysokému
odporu. Koarktaci aorty Ize operovat

kordocentéza - odbér pupecnikové krve plodu béhem téhotenstvi na genetické vysetieni

lymfedémy - otoky pfi nedostatecném odtoku tkanové tekutiny (mizy, lymfy). Pfi Turnerové syndromu mohou
lymfedémy postihovat hibety rucek a narty. Obvykle maji pfechodny raz a béhem prvniho roku Zivota mizeji
osteopordza - Ubytek vapniku v kostech a snizeni jejich pevnosti

placenta - plodovy kola¢. Organ uvnitf délohy, jehoz prostfednictvim plod dostava z téla matky kyslik a Ziviny. Téz
misto vzniku hormon( dllezitych pro priibéh téhotenstvi

podkovovita ledvina (ren arcuatus) - vrozena odchylka v utvareni ledvin, ktera se vyskytuje u nékterych dévcat s
Turnerovym syndromem. Jen vyjimecné Cini obtize

progesteron - jeden z zenskych pohlavnich hormon(

pterygium colli - kozZni fasa (zdvojeni klize) boc¢né na krku. Mze vytvaret dojem Sirokého krku.

ptoéza - pokles hornich oénich vicek

puberta - dospivani. Pferod ditéte v dospélého Clovéka



spermie - zrald muzska zarodecnd burika

syndrom - soubor pfiznak{

strukturalni anomalie - odchylny tvar

ultrazvuk (sonografie, ultrasonografie) - vysetfovaci metoda, pfi které se na principu ultrazvukovych vin zobrazuji
vnitfni organy lidského téla. Zcela nebolestivé a neskodné vysetreni

vajicko - zrald Zenska zarodecna burika

LékafFi-specialisté, s nimz se divka a Zena s Turnerovym syndromem miiZe setkat

alergolog - specialista pro lé¢eni nemoci z precitlivélosti

endokrinolog - specialista pro Ié¢eni hormonalnich poruch. Obvykle koordinuje péci o divku a zenu s Turnerovym
syndromem

dermatolog - specialista pro léCeni nemoci kiize

gastroenterolog - specialista pro IéCeni nemoci traviciho Ustroji

genetik - specialista pro zjiStovani dédi¢nych a vrozenych onemocnéni. Vyznamné se podili na urceni diagndzy
Turnerova syndromu

gynekolog - specialista pro Ié¢eni nemoci Zenskych pohlavnich organd

kardiolog - specialista pro lé¢eni nemoci srdce a cév

nefrolog - specialista pro lIé¢eni onemocnéni ledvin

oftalmolog - specialista pro Iéc¢eni ocnich poruch

otorinolaryngolog - specialista pro lé¢eni nemoci a poruch usi, nosu a hrtanu

urolog - specialista pro lé¢eni nemoci vyvodnych mocovych cest

Historie Turnerova syndromu v datech

1768

Dr. Giovanni Battista Morgagni, povazovany za otce védeckého pojeti mediciny, popsal u zemrelé Zeny, u které provadél
pitvu, priznaky pfipominajici Turnerlv syndrom - malou postavu, odchylné utvafeni ledvin a chybéni tkané vajecnikd.
Jeho nalezy byly medicinskou obci vice nez 150 let pfehlizeny.

1883

Dr. Kobylinski popsal muzského pacienta s kozni fasou na krku. To na dlouhd desetileti zpochybnilo pravou podstatu
Turnerova syndromu, ktery postihuje jen Zeny.

1902

Dr. Funke uverejnil pozorovani 15leté divky s malou postavou, chybéjicim dospivanim, kozni fasou na krku, otoky

nohou, ale i dalSimi projevy Turnerova syndromu - nizko posazenymi usnimi boltci a vysokym, obloukovitym patrem.



1929

Dr. O. Ullrich referoval v Mnichovské spolecnosti détského Iékarstvi o osmiletém dévcatku s priznaky Turnerova
syndromu. Proto je v Némecku dosud Turnerdv syndrom nazyvan syndromem Ullrich-Turnerovym.

1938

Dr. Herny Turner, internista v Oklahoma City, napsal ¢lanek do uznavaného odborného casopisu, ve kterém popsal vice
divek a Zen s priznaky Turnerova syndromu. Ten od té doby nese jeho jméno. Pozdé&ji se Dr. Turner stal priikopnikem
podavani zenskych pohlavnich hormonl témto Zenam. Poprvé jim bylo mozno uc¢inné pomoci.

1959

Dr. Ford vyvinul metodu vySetfovani karyotypu a prokazal, Ze pfic¢inou Turnerova syndromu je chybéni chromozému X.
1970

Dr. Turner zemfel ve véku 78 let.

1981

V kanadském Torontu vznikla prvni Spolecnost Turnerova syndromu. Jejim cilem bylo Sifit poznatky o Turnerové
syndromu mezi rodinami postizenych dévcatek, mezi dospélymi Zenami s Turnerovym syndromem, ale i mezi lékarskou
verejnosti. V dnesni dobé existuji spolecnosti nebo kluby Turnerova syndromu v mnoha desitkach zemi celého svéta a
predstavuji posilu a pomoc pro tisice nositelek Turnerova syndromu.

1985

Prvni Zena s Turnerovym syndromem otéhotnéla diky darovanému vajicku.

1986

Ve Spojenych statech i v Evropé byl zahajen vyzkum Gcinnosti 1é¢by rdstovym hormonem u Turnerova syndromu.
1989

V Praze byl zaloZen Klub divek a 7en s Turnerovym syndromem. Jeho &lenkami jsou divky a Zeny z celé Ceské republiky.
Adresa klubu: 160 00 Praha 6, Kladenska 1.

1990

Klub zahajil vydavani ¢asopisu "Técko".

1991

Zahajeni prvni ¢eské studie s rlistovym hormonem u deseti divek s Turnerovym syndromem.

1992

Lé¢ba rlistovym hormonem zacala byt dostupna pro divky s Turnerovym syndromem v celé Ceské republice.

1996

Vychdzi CD "Ja jsem ja" Lenky Kosinové - prvni CD nazpivané u nas Zenou s Turnerovym syndromem.

1997

Prvni Zené s Turnerovym syndromem v Ceské republice se narodilo miminko z darovaného vajicka.

1998

Lenka Kosinova pfipravuje vydani druhého CD nazvaného ,Zlstan nad véci*



Autori

Prof. MUDr. Jan Lebl, CSc. (nar. 1955) je prednostou Pediatrické kliniky 2. Iékarské fakulty Univerzity
Karlovy a Fakultni nemocnice v Praze-Motole. Na Iékarské fakulté UK promoval v roce 1980. Kandidatskou dizertacni
praci na téma ,Diagnostika déti s poruchou rlistu® obhajil v roce 1990 a habilitacni praci ,Lécba rlistovym hormonem"
v roce 1993. Vénuje se péci o déti s poruchami rdstu a vyvoje, s cukrovkou a s dal$imi nemocemi endokrinnich Zlaz.
V roce 1989 inicioval zaloZeni Klubu divek a zen s Turnerovym syndromem. Na pocatku devadesatych let se spolu s
dalsimi Ceskymi a moravskymi détskymi endokrinology zaslouZil o zavedeni IéCby rlistovym hormonem u téchto divek.
Je autorem monografie ,Rlst déti a jeho poruchy" (1996), nékolika knizek pro rodice (,Rdst a zrani Vaseho ditéte" -
1997 a dalsich) a mnoha ¢lankd v odborném tisku. Zd@razriuje aktivni pfistup pacienta k jeho zdravotnimu problému.
Je stoupencem a propagatorem myslenky, Ze rodic¢e a déti maji byt o zdravotnim stavu podrobné informovani, maji
mu dobfe porozumét a maji si umét zvolit takového Iékare, ktery jim poskytne péci na Grovni souCasné |ékarské védy.
Kontaktni adresa: Pediatricka klinika UK-2.LF a FN Motol, V Uvalu 84, 150 06
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Doc. MUDr. Jifina Zapletalova, Ph.D. (nar. 1954) je docentkou Détské kliniky lékarské fakulty Palackého
univerzity v Olomouci. Na Iékarské fakulté v Olomouci promovala v roce 1979. Jiz pres dvacet let se vénuje détské
endokrinologii, od poloviny osmdesatych let se specializuje na Iéceni déti s poruchou rstu a dospivani. Patfi mezi
nejaktivnéjsi cleny Pracovni skupiny pro réistovy hormon Ceské endkorinologické spole¢nosti, je ¢lenkou Fady
tuzemskych i mezinarodnich Iékafskych spole¢nosti (napt. Growth Hormone Research Society) a zastupuje Ceskou
republiku ve vyboru mezinarodni rlistové studie KIGS. Pfednasela v tuzemsku i v zahrani¢i a publikovala fadu ¢lankd
v odborném pisemnictvi. Je hlavnim autorkou a poradatelkou prvni ¢eské monografie o Turnerové syndromu, ktera

vysla v roce 2003.

Kontaktni adresa: Détska klinika Fakultni nemocnice, 1.P.Pavlova 6, 775 20 Olomouc




