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Turneruv syndrom

Geneticka informace stoji za ¢clovékem jako takovym, v genech jsou
uloZzeny veskeré informace o téle clovéka od slozeni bunék a jejich
produktu po...

Turneruv syndrom neni onemocnéni jako takové, ale jde o je vrozenou genetickou poruchu,
jehoz podstatou je castecné chybéjici chromozomalni vybava. Syndrom neni oznacovan za
nemoc, ale za soubor nékolika typickych priznaku vyskytujicich se u této poruchy. Za
normalnich okolnosti ma kazda bunka lidského téla ve svém bunécném jadru 46
chromozomu. Kazdy lidsky chromozom nese dulezité genetické informace. Ty jsou ulozeny
v genech a jejich zakladem je pak tzv. DNA, coz je velmi slozita chemicka sloucenina
(kyselina deoxyribonukleova).

Geny, geneticka informace a Turneruv syndrom

Geneticka informace stoji za ¢lovékem jako takovym, v genech jsou ulozZeny veskeré informace o téle
¢lovéka od slozeni bunék a jejich produktl po vzhled Clovéka - rysy, barva vlasu, kuize, o¢i, vyska téla
atd. Kazda bunka téla obsahuje stejnou genetickou informaci a pri déleni bunky kazda nova bunka
opét sestava z 46 chromozomu a stejné genetické vybavy.

Z celkového poctu chromozomi jsou dva chromozomy tzv. pohlavni. To znamend, ze urcuji pohlavi
kazdého jedince a tyto chromozomy se oznacuji pismenem X a Y. Kazd4 zdrava Zena ma dva X
chromozomy a kazdy zdravy muz jeden X a jeden Y chromozom. Zbylych 44 chromozomu je stejny
jak pro zeny, tak pro muze. Celkovy poCet chromozomi pro zenu se tedy oznacuje 46, XX a pro
zdravého muze pak 46, XY.



Turneruv syndrom jako geneticka vada

V pripadé spojeni muzské spermie s vajickem zeny vznika novy jedinec, ktery ziskava polovinu
chromozomu matky a polovinu chromozomi otce. O novém pohlavi pak rozhoduje spermie, ktera
nese bud chromozom X pro nové zenské pohlavi nebo Y pro muzské. Jakmile dojde k oplodnéni, 23
materskych chromozomu se spoji s 23 otcovskymi a vznika novy jedinec. V prubéhu tohoto spojeni
ale muze dojit k pomérné velkému mnozstvi poruch, kdy dochazi ke vzniku jedince s riznymi
genetickymi vadami. Jednou z nich je pravé Turneruv syndrom. Tato geneticka porucha postihuje
pouze a vyhradné Zeny. V prubéhu vzniku nového jedince Zenského pohlavi dochézi k poruse, diky ni
dojde k Gaplné nebo castecné ztraté jednoho X chromozomu. To znameng, Ze tento jedinec je
nositelem genetické vybavy 45, X0 (zdrava Zena 46,XX).

Takto postizeny mohou byt vSechny bunky téla nebo pouze jejich Cast v pripadé tzv. mozaiky.
Ztratou jednoho pohlavniho chromozomu X jsou postizeny pouze Zeny, protoZe stav, kdy by muz
mél pouze Y chromozom - 45, Y, je neslucitelny se zivotem.

Historicky byl Turneruv syndrom oznacen za samostatnou patologickou jednotku ve 20. stoleti a je
spojovan s americkym endokrinologem Henrym Turnerem, ktery napsal ¢lanek popisujici tuto
nemoc v roce 1938. V nasledujicich letech s vyvojem mikroskopl a cytogenetickych metod se
zlepsila diagnostika tohoto onemocnéni a bylo mozné zjistit podstatu tohoto syndromu.

Turneriv syndrom se vyskytuje u 1 z 2000 zdravych Zen. V Ceské republice se ro¢né narodi asi 20
déti s timto syndromem.

Priciny Turnerova syndromu

Turnerav syndrom se radi ke klasickym syndromm zptsobenym tzv. numerickou
chromozomalni aberaci (do této skupiny patfi také Downuv syndrom, Klinefeltertiv syndrom,
Edwardsuv a Patauv syndrom).

Turnerav syndrom patii pravdépodobné k jediné tzv. monozomii, ktera je slucitelna se zivotem
(monozomie znamena pritomnost pouze jednoho chromozomu z normélné Uplného paru). Vznik
Turnerova syndromu je vlastné nahodny a pocinani budoucich rodicl jeho vznik nemuze nijak
ovlivnit. Ke vzniku syndromu dochazi pri oplodnéni vajicka spermii.

Podstata vzniku je zndma4, ale pricina vzniku ne. Pravdépodobné jde o vznik nahodny. Vznik, vyvoj a
déleni pohlavnich bunék je slozity proces a poruchy pri ném prosté relativné ¢asto vznikaji. V 60%
vznikd Turneruv syndrom tzv. nondisjunkci a ve 40% jde o mozajcismus.

Nondisjunkce je vlastné chyba pri rozdélovani chromozomu ve fazi bunééného déleni v meiose.
Vysledkem je to, ze pri buné¢ném déleni misto dvou bunék se stejnym poCtem chromozomi vznika
jedna bunka bez daného chromozomu a druha bunika s nadbytkem. Pokud pak dojde ke spojeni
rodicovské bunky plnohodnotné s jednou chybnou, vznikéd Turnerav syndrom. Pro nondisjunkci je
typické, ze veskeré bunky v téle zeny s Turnerovym syndromem obsahuji 45, X0 chromozomad.

Tzv. mosaicismus je pak chyba ve fazi mitotického bunéc¢ného déleni, kdy dojde ke spojeni dvou
zdravych rodicovskych bunék, ale jakmile se nové embryotické buniky déli a vytvareji nového jedince,
dochazi k chybé déleni v této fazi. Pro mosaiku je typické to, Ze ne vSechny bunky téla postizené Zeny
obsahuji 45,X0, nékteré bunky jsou zdravé s normalnim 46,XX.

Z téchto informaci pak vyplyva, ze presna pricina vzniku Turnerova syndromu neni zrejma.
Nékteré teorie predpokladaji, ze zadna priCina ani neexistuje a jde pouze o ndhodnou vzacnou
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poruchu pri oplodnéni vajicka spermii ¢i poCatcich déleni bunék a rustu embrya. Ani rizikové
faktory nejsou zcela znamé. V pripadé Turnerova syndromu musi jiz X chromozom chybét v pohlavni
bunce, nebo se ztrati po splynuti muzské a zenské pohlavni bunky, ale pric¢ina, proc se toto déje, je
tedy neznama.

Priznaky a prubéh Turnerova syndromu
Maly rast

Turnertv syndrom neni onemocnéni, ale vyvojova geneticka porucha s radou typickych priznaki
které tvoii tento syndrom. Zeny postizené Turnerovym syndromem typicky trpi poruchou ristu.
Zeny bez 16¢by dortstaji primérné pouze do vysky 146 cm (140-158 cm statisticky).

Neplodnost

U vétsSiny divek také dochdzi k poruse pohlavniho vyveje, kdy divkdm nerostou prsa ani
ochlupeni. Vajeéniky a déloha jsou zmensené a nerostou do velikosti typické pro dospélé Zzeny.
Vajecniky neprodukuji potrebné hormony, divky nemenstruuji a dochazi tak k neplodnosti zeny.

Siroky krk s kozni rfasou

Dal$im typickym znakem pro Turneruv syndrom je $iroky krk s kozni rasou, ktera se odborné
nazyva pterygium colli. Setkat se muzeme také s miskovitymi nehty, nizkou hranici vlasu a
poruchami lymfatického systému. U malych dévcat se Castéji objevuji zanéty stredousi, které
vedou k perforaci bubinku a mohou vést k nedoslychavosti.

Poruchy zraku, vady srdce

U Zen s Turnerovym syndromem se Castéji setkavame s poruchami zraku jako je Silhavost,
kratkozrakost nebo pokles hornich vicek. Castéji se u nich objevuji pigmentové névy (znaménka) na
kuzi. Zavazné jsou také Castéjsi poruchy kardiovaskuldrniho sytému jako jsou vyvojové poruchové
vady srdce a cév. Statisticky se u Turnerova syndromu castéji setkavame také s cukrovkou a
poruchami lymfatického systému.

Velmi dulezité je zminit, Ze inteligence divek s Turnerovym syndromem neni néjak ovlivnéna.
Velmi ¢asto jde naopak o velmi inteligentni zZeny, které dosahuji vysokého vzdélani.

B
Diagnostika Turnerova syndromu

Turnertv syndrom lze v dne$ni dobé spolehlivé a rychle odhalit. V pripadé Turnerova syndromu se
diagnostické metody déli na prenatalni (vySetreni plodu pred narozenim ditéte) a postnatalni
(vySetreni u narozené divky ci zeny).

V prenatalnim obdobi je dulezité predevsim ultrazvukové vySetreni , kdy je u plodu typicky
rozsireny krk a vznikd tzv. hygroma colli cysticum. Presné je Turnerovy syndrom mozné odhalit
vySetrenim karyotypu plodu, coZ je stanoveni poctu a stavby chromozomu. VySetreni karyotypu se
provadi po odebrani plodové vody matky tzv. amniocentézou nebo odbérem choriovych klku.
Dnes je mozné vyuzit také moderni metodu vysetreni karyotypu po pouhém odebrani krve matky,
ve které koluji bunky plodu. Buiiky se z krve matky vychytaji a vySetri. Diagndza 45, X0 pak prokaze



Turnerav syndrom. Prfi prenatélni diagnostice syndromu zalezi na budoucich rodicich, zda se
rozhodnou pro preruseni téhotenstvi nebo zda si nemocné dévée ponechaji. Turnerv syndrom neni
primérni indikaci k umélému preruseni téhotenstvi, ale muze byt divodem pro jeho ukonceni.
Jakmile je dité narozeno, postnatélné se Turneruv syndrom opét prokazuje vySetrenim karyotypu
dévcete. Pacientce se odebere vzorek krve a ta se geneticky vysetri.

Lécba Turnerova syndromu

Zcela ovlivnit tento syndrom jiz po narozeni postizeného ditéte nelze. Lze ale ovlivnit prubéh tohoto
syndromu béhem zivota dévcete.

Jednou z moznosti je podavani ristového faktoru - je tak podporen rust divky, ktera se muze v
tomto pripadé dortst normalni vysky nebo alespon vysky blizici se normé. Nevyhodou 1é¢by

rustovym faktorem je zvySené zadrzovani tekutiny v téle, které muze prechodné zhorsit jiz pritomny
lymfedém.

K 1é¢bé Turnerova syndromu déle patri substitu¢ni hormonalni terapie, kdy se podavaji pohlavni
hormony, aby doslo k vyvoji sekundarnich pohlavnich znaku (prsa, ochlupeni a pripadné zvétSeni
délohy mladé divky). Pokud jsou vajec¢niky divky nefunkcni, velmi Casto se doporucuje jejich
odstranéni. Hrozi totitz jejich zvrat v nadorové hmoty, které by mohly ohrozovat zdravi divky nebo
mladé Zeny. Hormonélni terapii je ale i bez funkénich vaje¢nikti mozné zajistit pravidelny
menstruacni cyklus.

Pokud se u divek a zen objevuje osteopordza (ridnuti kostni hmoty), hormonalni terapie tvorbu
kostni hmoty také podpori.

Jelikoz jsou zeny s Turnerovym syndromem infertilni (neplodné, nemohou mit vlastni déti),
medicina se tak zabyva také touto otazkou. I u Zen s uplnou nefunkénosti vajeCniku je mozné
otéhotnéni a donoseni ditéte. Nutné je pouziti darcovského vajicka (oocytu) a pouziti metod
asistované reprodukce. Darcovské vajiCko se mimo télo Zeny oplodni spermiemi (darcovskymi nebo
partnerovy) a vzniklé embryo se pak implantuje do délohy Zeny, ktera prodélala substitucni
hormonalni stimulaci. Takto vzniklé téhotenstvi je vzdy vysoce rizikové a je velmi dulezité, aby
Zena pravidelné navstévovala lékare v prubéhu celého téhotenstvi.

JelikoZ se podstatné Castéji u zen s Turnerovym syndromem vyskytuji srdecni a cévni vyvojové
vady, je nutné, aby byly divky a Zeny vySetreny kardiologem a aby pripadna vada byla vcas
odhalena a 1é¢ena. Existuje rada moznosti 1éCby v zavislosti na typu vady. Kardiologické vysetreni je
velmi dilezité v pripadé, ze se zena rozhodne otéhotnét. Télo téhotné zeny prodélava radu
fyziologickych zmén a nemocné srdce by tak mohlo téhotenstvi velmi komplikovat.

V pripadé postizeni zraku ¢i sluchu je pak mozné vyuzit pomicek, jako jsou bryle ¢i
naslouchadla.

Prevence Turnerova syndromu

V pripadé Turnerova syndromu je znama podstata, ale bohuzel ne pricina. X chromozom jiz
chybi v pohlavni bunice budouciho rodice divky s Turnerovym syndromem nebo se ztrati v prubéhu
splynuti muzské a zenské pohlavni bunky. Proc se tomu déje, ale zndmé neni. Jedinou moznou
prevenci je tak dukladna prenatalni diagnostika, kterd ¢asné odhali Turneruv syndrom.
Rodice se tak mohou vcas rozhodnout a pripravit na pripadného potomka s timto syndromem.
Dilezité je ale védét, ze Turnerv syndrom neni onemocnéni, ale pouze soubor urcitych priznaku



spojenych se ztratou jednoho pohlavniho X chromozomu. Rada piiznaki je dnes jiZ resitelné a divky
s timto syndromem jsou velmi casto inteligentni a uspésné zeny.



