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1 JAK VZNIKA TURNERUV
SYNDROM?

T¢lo ¢lovéka se sklada z mnoha miliard jednotlivych bunék.
Kazd4 burika naseho téla ma ve svém bunécném jadru sesta-
vu 46 chromozomu. Kazdy z téchto chromozomu (obr. 1)
v sobé nese mnozstvi gent, nositeld genetické informa-
ce. Geny jsou v chromozomech zapsdny v podobé slozité
chemické slouceniny, zvané deoxyribonukleova kyselina
(DNA). Pravé geny rozhoduji v pfevazné mife o tom, jaky
Cloveék bude. Bude-li velky nebo maly, svétlovlasy nebo cer-
novlasy, hnédooky ¢i modrooky, jaké budou rysy jeho tvare,
zda bude mit hudebni nebo pohybové nadani a jak rozvinu-
ta bude jeho prostorova predstavivost, potfebnd pro skolni
dispéch v matematice ¢i v deskriptivni geometrii. V tomto
vyctu znakl prenasenych geny bychom mohli jesté dlouho
pokracovat. Geny uloZené v chromozomech tedy rozhoduji-
ci mérou predurcuji jak télesné znaky lidského jedince, tak
i jeho duSevni schopnosti.

Obr. 1 Chromozom. Mikro-
skopicka struktura uvniti bu-
nécného jadra, ktera obsahu-
je jednotlivé geny. Chromo-
zom ma dvé kratkd raménka
(p) a dvé dlouha raménka
(q). Soubor vSech chro-
mozomu se nazyva karyo-
typ. Bunécné jadro kazdé
buiky clovéka obsahuje
za normadlnich okolnosti
46 chromozomu
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Pfi kazdém bunécéném déleni se stejna sestava 46 chro-
mozomu pifenese i do kazdé nové vznikajici buiiky. Urcity
¢lovék ma tedy v kazdé buiice svého téla naprosto stejny
soubor chromozom{, které jej provdzeji celym jeho Zivotem.

Z celkového poctu 46 chromozomil nazyvame 44 auto-
zomy. Jejich podoba je u Zen i u muZzi stejnd. Zbyvajicim
dvéma chromozomuim se fikd heterochromozomy neboli po-
hlavni chromozomy. Ony rozhoduji o tom, bude-li vznikaji-
ci maly clovicek chlapcem ¢i dévcetem a vyroste-li jednou
v dospé&lého muZe &i v dospélou Zenu. Zeny maji dva Zenské
pohlavni chromozomy, chromozomy X. Proto se jejich se-
stava chromozom (neboli karyotyp) oznacuje jako 46,XX
(obr. 2a). V této formuli znaci &islo 46 celkovy pocet chro-
mozomu a XX dva Zenské pohlavni chromozomy X. MuZi
naopak maji kazdy svij pohlavni chromozom jiny — jeden
muzsky, Y, a jeden Zensky, X. Jejich sestava chromozom
(karyotyp) se popisuje jako 46,XY.

Svoje chromozomy ziskdva budouci novy ¢lovicek pravé
z poloviny od své matky a z poloviny od svého otce. Mateft-
ské vajicko pfinasi ve svém jadfe 23 chromozomi a jeden
z nich je pohlavni chromozom X. Otcovska spermie nese
také 23 chromozomi. I z nich je jeden pohlavni chromo-
zom, v poloviné pripadi chromozom X, v druhé poloviné
pfipadii chromozom Y. Diky tomu se rodi polovina dévcatek
a polovina chlapct. Pfi oplodnéni matetského vajicka otcov-
skou spermii ob¢ tyto sady chromozomil splyvaji a vznika
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Jak vznika Turnertv syndrom?

Obr.2b Karyotyp
45,X, typicky pro
Turnertiv syndrom

definitivni sestava 46 chromozomu (23 para), kterou novy
Clovicek ziskava do vinku od svych rodict a kterou si ponese
celym svym Zivotem. V této chvili se rozhodne o pohlavi
budouciho lidského jedince. Vidime, Ze urcujici je pohlavni
chromozom pfindSeny spermii. Z vaji¢ka oplodnéného sper-
mii s chromozomem X vznikne dévce, pfi oplodnéni spermii
s chromozomem Y chlapec.

Pokud vajicko ¢i spermie pfindsi o jeden chromozom
méné nebo pokud se jeden z chromozomd ztrati pii jejich
vzdjemném splynuti, vznika sestava 45 chromozom. Chy-
bi-li jeden pohlavni chromozom a zistal-li jen jeden chro-
mozom X, bude mit novy ¢lovicek karyotyp 45,X (obr. 2b).
A to je pravé typicky karyotyp pro divky a Zeny s Turne-
rovym syndromem. V nékterych pripadech se ztratila jen
¢ast jednoho pohlavniho chromozomu. Takové divky maji
sice 46 chromozomd, ale jeden jejich chromozom X neni
uplny. V jejich karyotypu se potom objevi idaj o tvaru neu-
plného chromozomu — napft. 46,XrX, 46,XdelXq, 46,XiXq
apod. Tento stav oznaCujeme jako ,,strukturdlni anomalii‘
¢ili odchylny tvar chromozomu X. Také divky se strukturalni
anomalii chromozomu X maji Turneriv syndrom (obr. 3).

Jiné divky ¢i Zeny s Turnerovym syndromem maji ,,chro-
mozomalni mozaiku® — smés dvou nebo vice riznych sestav
chromozomu. U nich pfi splynuti vajicka a spermie byla
sestava chromozomu dokonald, ale pfi nékterém z dalSich
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Obr. 3 Ruzné karyotypy (sestavy chromozomi) u Turnerova syndromu.
VSechny tfi skupiny divek a Zen maji podobné piiznaky. Spolecny je pro
né zejména mensi vzrist a pro vétsinu i porucha funkce vajecnikt

bunécnych déleni se jeden chromozom X nebo jeho ¢ést
ztratila. Tyto divky mivaji nejcastéji cast bunék s karyoty-
pem 46,XX a dalsi Cast s karyotypem 45,X (45,X/46,XX).
Zastoupeni jednotlivych bunécnych linii je u nich mozné
vyjadfit i v procentech. V praxi to v§ak nemd valny vyznam,
protoze podil téchto bunék v krvi, kde se obvykle karyotyp
vySetiuje, nemusi byt shodny s jejich podilem v dilezitych
organech lidského téla.

Vsechny uvedené skupiny Zen a divek maji Turnertiv
syndrom. At uz maji karyotyp 45,X, strukturdlni anomalii
chromozomu X nebo chromozomélni mozaiku, jejich pro-
blémy jsou v podstaté shodné. Budeme proto dale hovorit
o vSech spolecné.

Hovofime stédle o Zenach a divkach. MuZi totizZ Turnerav
syndrom nemaji. Pokud by v chromozomailni sestavé doslo
ke ztraté¢ X chromozomu a vznikl by karyotyp 45,Y, lidsky
zarodek se nemuze déle vyvijet. Dojde k ¢asnému potratu.
Lidsky zivot bez chromozomu X neni mozny.

Vyjimecné miiZe byt u né€kterych divek nalezen v karyo-
typu vedle chromozomu X i muZsky pohlavni chromozom
Y nebo jeho zlomek, obvykle ve formé chromozomalni mo-
zaiky. I vétSina téchto divek ma pfiznaky Turnerova syndro-
mu. VEtSi pozornost v§ak musime vénovat jejich pohlavnim
zlazam, jak o tom hovotime v oddilu o vajecnicich.
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JAK ZISKAL TURNERUV SYNDROM
SVE JMENO?

Americky lékaf Henry Turner si v roce 1938 v8iml, Ze sedm
jeho pacientek spojuji nékteré spolecné charakteristické rysy:
mald postava, chybéjici pubertalni vyvoj, koZni fasa na krku
(pterygium colli), niz$i vlasovd hranice vzadu na krku
a omezenda schopnost natdhnout paze v loketnich kloubech
do pfimky (cubiti valgi). Uvetejnil svoje pozorovani ve zné-
mém lékarském Casopise a na jeho pocest se poté pro tento
soubor pfiznaki vzilo oznaceni ,,Turnertv syndrom*. Mno-
hem pozdéji, v Sedesatych letech, kdy jiz bylo mozné spoleh-
livé karyotyp vySetfit, bylo toto vySetieni u jedné z nékdej-
Sich pacientek Henryho Turnera skute¢né provedeno a byl
nalezen karyotyp 45,X. V Némecku se Turneriv syndrom
oznacuje jako syndrom ,,Ullrichdv-Turneriv* na pocest né-
meckého 1ékare Ullricha, ktery si poprvé vS§iml podobného
souboru pfiznaki u némecké divky. V Rusku se mu z podob-
nych divodd fika syndrom ,, Turner-Seresevskij*.

LZE TURNEROVU SYNDROMU PREDEJIT?

Za Turnertiv syndrom nikdo nemuiZe. Ztrata chromozomu X
nebo jeho c¢asti je, pokud dnes vime, ndhodnym rozmarem
prirody. Vznik Turnerova syndromu nezéavisi na véku ma-
minky ani na zdravotnim stavu ¢i zvyklostech rodict. Po-
¢indni maminky b€hem téhotenstvi nemd s Turnerovym
syndromem v zddném piipadé spojitost, protoZe o ném bylo
rozhodnuto jiZ dfive, na samém pocatku vyvoje malého ¢lo-
vicka — pfi oplodnéni vajicka spermii.

Turnertiv syndrom se nevyskytuje ¢astéji v uritych rodi-
nach. Rodina, kterd jiz mé dévcétko s Turnerovym syndro-
mem, nema zvySené riziko pro jeho vznik v dal§im téhoten-
stvi. Vzniku Turnerova syndromu tedy neni mozné predejit.
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JAK LZE ZJISTIT TURNERUV SYNDROM?

I kdyZ u nékterych dévcat mohou byt projevy Turnerova syn-
dromu tak napadné, Ze 1ékaf jiZ pfi béZném vysSetfeni na né;
ziska naléhavé podezieni, je pro definitivni uréeni Turnerova
syndromu vZdy nezbytné vySetfit sestavu chromozom v bu-
nééném 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 — vytvoti se z nich
,bunééna kultura®“. V urcité fazi rastu této bunécné kultury,
kdy jsou chromozomy dobie patrné, se vysetii pod mikro-
skopem a poridi se jejich fotografie. Z fotografie se chromo-
zomy vystiihnou, sefadi do part a zjisti se, zda je jejich pocet
uplny. Timto zplisobem je tfeba vySetfit alespoi tficet, radéji
vSak vice bun€k. Pro diagnézu Turnerova syndromu je pii-
znacné chybéni nebo nedokonalé utvareni jednoho chromo-
zomu X nejméné v 5 % vsech vysetfenych bunék. Obvykle je
vSak bunék s poruchou chromozomu X podstatné vice nebo
jsou postiZzeny vSechny.

V nékterych piipadech miZe byt vysledek vySetieni ka-
ryotypu z lymfocytl sporny nebo je tfeba jej jesté upfesnit.
Potom muzZe byt zapotiebi vySetfit karyotyp z bunék kuze,
zvanych fibroblasty. Ziskaji se miniaturnim odbérem céstec-
ky kuze, kozni biopsii, pfip. st€rem ze sliznice ustni dutiny.

Karyotyp se béhem Zivota ¢lovéka v podstaté neméni.
Jedno spolehlivé vySettfeni karyotypu pro diagnézu Turne-
rova syndromu dostacuje.

JAK JE TURNERUV SYNDROM CASTY?

TurnerGv syndrom se vyskytuje u jedné z 2000 az 2500 divek
a7en.V Ceské republice se tedy kazdy rok narodi v priméru
20 az 25 dévcatek s Turnerovym syndromem. Celkem u nas
Zije asi 2000 Zen s Turnerovym syndromem.

Po zjisténi Turnerova syndromu si rodice Casto mysli, Ze
jsou se svym problémem sami, Ze jsou opusténi uprostred ro-
dicu ostatnich, zdravych dévcatek. Pomérné vysoka Cetnost
Turnerova syndromu vSak naznacuje, Ze ve mésté¢ s 50 000
obyvatel Zije asi 10 divek a Zen, které maji Turnerv syndrom.
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2 TURNERUV SYNDROM PRED
NAROZENIM

Turnertiv syndrom Ize zjistit jiz béhem te€hotenstvi. Je to
mozné v pripad€, Ze se u maminky v prvni poloviné t€ho-
tenstvi z néjakého divodu provedl odbér vzorku placenty
(biopsie choriovych klkt1) nebo odbér plodové vody (amnio-
centéza), eventudln¢ odbér pupecnikové krve (kordocenté-
za) na genetické vySetfeni. Turneriv syndrom muze byt pii
takovém vySetfeni ndhodnym nalezem. Diagndza se po na-
rozeni dévcatka ovéruje vysetfenim z lymfocyt ziskanych
krevnim odbérem. Casto je karyotyp vySetieny po narozeni
odliSny ve smyslu ndlezu mensiho procenta bunék s jednim
X chromozomem nebo bunék s chromozomem X odli§né
utvarenym.

Rodice maji po takovém vySetieni prdvo sami rozhod-
nout, preji-li si téhotenstvi prerusit nebo v ném pokracovat.
Pred svym rozhodnutim by se méli dobfe seznamit s pro-
blematikou Turnerova syndromu a méli by si uvédomit, Ze
Zivot s Turnerovym syndromem sice pfinasi urcité kompli-
kace, ale Ze prevazna vétSina divek a Zen s Turnerovym syn-
dromem miiZe proZit bohaty a Stastny Zivot.

Teoreticky by bylo mozné timto zplisobem zjistit Turne-
riv syndrom pred narozenim ve vSech rodinich. Znamenalo
by to vSak podrobit v§echny maminky narocnému a zatézu-
jicimu vySetfeni, coZ neni v praxi moZné.

Vyjimecné Ize vyslovit podezreni na Turnertiv syndrom i pri
ultrazvukovém vysetfeni plodu béhem tehotenstvi z napadnéj-
Siho prosdknuti oblasti §ije.
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3 NOVOROZENE DEVCATKO
S TURNEROVYM
SYNDROMEM

Dévcatka s Turnerovym syndromem maji sklon se narodit
o néco dfive a mivaji o néco mensi porodni hmotnost i po-
rodni délku. Neni to vSak pravidlem —a i v takovém piipadé
termin porodu a porodni hmotnost obvykle nevybocuji z Sir-
Sich hranic normy.

OTOKY (LYMFEDEMY)

U nékterych dévcatek s Turnerovym syndromem mohou byt
po narozeni napadné otoky noZicek (obr. 4), zejména nartd,

Obr. 4 Otoky nozicek (lymfedémy) u malého dévcatka s Turnerovym
syndromem
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a rucicek (lymfedémy). Vznikaji proto, Ze se u plodu dosta-
te¢né nevytvorily drobné mizni cévy, které odvadéji tekutinu
z mékkych ¢asti téla zpét do krevniho ob&hu.

Tyto otoky zpravidla mizi béhem Sesti mésict nebo jed-
noho roku a necini Zadné obtiZe. Jen vyjimecné pretrvavaji
déle. Mohou vsak jiZ po narozeni prfivést 1ékafe na stopu

Turnerova syndromu.

KOZNi RASA NA KRKU
(PTERYGIUM COLLI)

Dalsi napadnou znamkou mohou byt u nékterych dévcatek
koZzni fasy po stranach krku, které vytvareji dojem Sirokého
krku (pterygium colli). Maji podobnou pficinu jako otoky.
V nitrodéloZnim Zivoté se hromadila tkanova tekutina v oblas-
ti krku, protoZe nemohla dobre odtékat. Pterygium colli necini
7adné zdravotni obtiZe. Pokud se dévce pozdéji v détstvi nebo
v dospivani rozhodne pro operativni odstranéni nadbytecnych
koZnich fas z kosmetickych divodi, je moZné se poradit

na specializovaném pracovisti plastické chirurgie.

Obr. 5 Vysetfovani srdce ultrazvukem (echokardiografie). Pfi tomto
zcela nebolestivém vysetfeni 1ze spolehlivé posoudit utvareni srdce
i velkych cév. Mélo by je podstoupit kazdé dévcéatko s Turnerovym
syndromem
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SRDCE A CEVY

Dévcata s Turnerovym syndromem se Castéji nez jiné déti
rodi s vrozenou vadou srdce nebo velkych cév. Nékteré sr-
decni vady se projevi v prvnich dnech Zivota, jiné zjistime az
pfi cileném vySetieni srdce ultrazvukem (obr. 5). To by mélo
podstoupit kazdé dévcatko s Turnerovym syndromem. Nej-
Cast€jsi vrozenou vadou je ziZeni srdecnice (koarktace aor-
ty). Témér vSechny vrozené srdecni vady Ize dnes dspésné
operovat. Preventivni kardiologické vySetfeni véetné ultra-
zvuku (echokardiografie) by se mélo provadét hned po zjis-
téni, Ze dévcatko ma Turneriv syndrom. Kontrolni vySetfeni
by mélo nasledovat pfiblizné kazdé dva roky.

V poslednich letech se uZiva k vySetfeni srdce specidlni
zobrazovaci metoda — magneticka rezonance. Toto vySetie-
ni je nezbytné opakovat béhem puberty nebo na prahu dospé-
losti. Divodem je rozpoznani mirné formy koarktace aorty
nebo vady aortédlni chlopnég. Jde sice o vrozenou vadu, ta ale
u malych déti nemusi byt napadna a muze byt pfi echokar-
diografii pfehlédnuta.

normalni
obraz

koarktace
aorty

Obr. 6 Zuzeni srde¢nice (koarktace aorty) je vrozend odchylka, ktera se
miZe vyskytnout u nékterych dévcat s Turnerovym syndromem. Vievo:
schéma normdlniho rentgenového obrazu srdce a velkych cév. Vpravo
dole: schéma rentgenového obrazu srdce a velkych cév pri koarktaci aor-
ty. ZuizZeni tvofi prekazku v toku krve do dolni poloviny téla a srdce musi
usilovné pracovat proti velkému odporu. Koarktaci aorty 1ze operovat
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Pravidelné sledovéni krevniho tlaku a v pfipadé nilezu
hypertenze jeji 1é¢ba je samoziejmosti.

Pfi ndlezu vrozené vady srdce nebo velkych cév (obr.
6) se dévcatka s Turnerovym syndromem ujima specialista
na onemocnéni srdce — détsky kardiolog, ktery je pravidelné

sleduje.

LEDVINY

I ledviny a vyvodné mocové cesty mohou byt pti Turnerové
syndromu ponékud odchylné utvireny. Pomérné Castd byva
tzv. podkovovité ledvina, kdy jsou obé ledviny na svych dol-
nich pélech spojeny do tvaru podkovy (obr. 7).

Tyto odchylky cini obtiZe jen vyjimecné. Presto vsak by

Yooz

kazdé dévcatko s Turnerovym syndromem mélo podstoupit

O )

normalni ledviny podkovovitd ledvina

Obr.7 Vievo: schéma normalniho utvéafeni ledvin a mocovodi. Vpravo:
podkovovita ledvina. U nékterych dévcatek s Turnerovym syndromem
1ze zjistit tuto vrozenou odchylku v utvéreni ledvin. Zatimco obvykle
se béhem nitrodélozniho Zivota z puvodné spole¢ného zdkladu utvori
dvé ledviny, které jsou uloZeny v bedernich krajinach vedle patefe, pri
podkovovité ledviné zlstavaji dolni p6ly obou ledvin spojeny. Z pravé
i z levé ¢asti podkovovité ledviny vychazi vlastni mocovod
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ultrazvukové vySetfeni ledvin. Odchylné utvafeni ledvin
muze v nékterych piipadech ztizit odtok moci a podporit
vznik mocové infekce. Pravidelnym vysSetfovanim lze takové
komplikace v¢as odhalit a 1éit.

Podkovovita ledvina nepfinasi svému nositeli zvlastni
riziko. Kazdé odchylné utvéreni ledvin i vyvodnych moco-
vych cest v§ak miiZe vést k naruseni plynulého odtoku moci
a k uchyceni mocové infekce. Proto je vhodné mocové tstro-
ji v tomto sméru pravidelné kontrolovat.

NEHTY

Neéktera dévcatka s Turnerovym syndromem maji odchylné
utvarené nehty na prstech nohou, nékdy i rukou. Mohou byt
ploché nebo se obraceji po stranach nahoru (miskovité neh-
ty). Pii stiihani nehtt je dobré dbét v tomto pripadé zvysené
opatrnosti.

NEPROSPIVANI

Cast déveatek s Turnerovym syndromem m4 v prvnim roce
Zivota potiZe s krmenim — hufe saji (pfi¢inou muZe byt kle-
nutéjsi patro), Zvykaji a polykaji, nékdy mohou mit vétsi
sklon ke zvraceni ¢i ublinkdvani nez jiné déti. Vlivem Cas-
tého zvraceni mohou potom Spatné pribyvat na hmotnosti.
Tyto problémy obvykle odeznivaji pred koncem prvniho
roku a v dalSim Zivoté neptisobi Zadné obtiZe.
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4 TURNERUV SYNDROM
V DETSTVI

RUST

Vsechny dosud uvedené projevy Turnerova syndromu fada
dévCat nema — nebo nemuseji upoutat pozornost. VétSina
dévciatek s Turnerovym syndromem prospivé stejné jako
ostatni déti a nemiva ndpadné zdravotni problémy. Proto se
na Turnerdv syndrom cCasto prichazi az pozdéji v détstvi.
Nejcastéjs§im davodem ke zjisténi Turnerova syndromu
v tomto véku byva riistovd porucha.

Vsechna dévcata s Turnerovym syndromem rostou poma-
leji neZ ostatni déti (obr. 8). Opozdovani ristu byva v prv-
nich letech Zivota mélo ndpadné, ale s pribyvajicimi roky
je stale vyznamnéjsi. JiZ pii nastupu do Skoly jsou divky
s Turnerovym syndromem v priméru o 17cm mensi neZ
ostatni stejné stard dévcata. Na prahu dospélosti dorustaji
mladé Zeny s Turnerovym syndromem, pokud nejsou léCe-
ny, do primérné vysky 146cm. To je pfesné o 21 cm méné,
nez Cini praimérna dospélad vyska mladych Ceskych Zen.
Ma4-li divka s Turnerovym syndromem vysoké rodice, miZze
dorutst do vysky az 158 cm, a nebude se tedy vzrastem li-
Sit od drobnych divek bez Turnerova syndromu. Pokud by
vSak Turnertiv syndrom neméla, dorostla by takové divka
az do vysky 179 cm. Naopak dcera malych rodici, kterd ma
Turnertiv syndrom, miize dosdhnout v nékterych pripadech
dospélé vysky jen 134 cm (misto 155 cm, pokud by Turnertiv
syndrom neméla).
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Obr. 8 Vyska nelécenych dévcat s Turnerovym syndromem od dvou
do dvaceti let ve srovnani s ostatnimi dévcaty. Stinovana plocha pred-
stavuje vysku, které dosahuji v pfislusném veéku dévcata, ktera Turne-
riiv syndrom nemaji. Cerna ¢ara ukazuje primérnou vysku neléenych
divek s Turnerovym syndromem, okolni ¢ary vymezuji pasma jejich
podprimérného a nadprimérného rastu. Stiedni vysSka mladych do-
spélych divek ¢ini 167 cm, pii nelé¢eném Turnerové syndromu ale jen
146 cm. Jen nejvyssi nelécené divky s Turnerovym syndromem mohou
dosdhnout dolniho normdlniho pasma télesné vysky (upraveno podle
Ranke, M. B. et al., Eur. J. Pediatr., 1983; 141: 81-8)

Dospéla vyska nelécenych Zen s Turnerovym
syndromem: 134 az 158 cm (prumeér: 146 cm)

Pfic¢iné malého vzristu dévcat s Turnerovym syndromem
stale jeSté dobfe nerozumime. Vime, Ze se v téle téchto di-
vek tvofi normdlni mnoZstvi ristového hormonu, ale jejich
ristovy hormon nestaci zajistit normalni rast. Dlouhé kosti
koncetin, které rozhodujici mérou prispivaji k rastu po celé
obdobi détstvi, jsou vici rastovému hormonu u divek s Tur-
nerovym syndromem méné vnimavé.

Mnoho let se proto soudilo, Ze mald vyska je neodvrat-
nym osudem kazdé divky a Zeny s Turnerovym syndromem
a Ze ji nelze 1écbou ovlivnit. Teprve koncem osmdesatych

22



Turnerdv syndrom v détstvi

Tabulka ZlepSeni predpovédi dospélé vysky u dévcat s Turnerovym
syndromem pri lécbé riistovym hormonem

délka lécby prumér (cm) rozmezi (cm)
bez 1éceni ristovym 146 134-158
hormonem

trvalo-li 1éCeni 1 rok 149,8 137,8-161,8
trvalo-li 1éceni 2 roky 151,9 139,9-163,9
trvalo-li 1é¢eni 3 roky 1532 141,2-165,2

kazdym dal$im rokem léceni se dospéla vyska dale ponékud zlepSuje

let 20. stoleti se objevily prvni slibné zpravy, které naznaco-
valy, Ze 1écebné podavani riistového hormonu ve zvysSenych
davkach dokaze nizkou vnimavost dlouhych kosti k riistové-
mu hormonu alespoii ¢astecné prekonat. K vlastnimu rasto-
vému hormonu se tak zacal ptiddvat dal$i riistovy hormon
jako 1ék.

Dnes jiz vime, Ze 1écba rlistovym hormonem dévcatim
s Turnerovym syndromem skutecné pomaha. Nedokéze sice
uplné odstranit ristovou poruchu, dokaze ji vSak podstatné
zmirnit a umozni naprosté vétSiné divek dosahnout na pra-
hu dospélosti spolecensky prijatelné télesné vysky. Od roku
1991, kdy byla v Ceské republice zahdjena 1é¢ba riistovym
hormonem u dévc¢at s Turnerovym syndromem, jej dostalo
jiz témét 400 divek. Kazdy rok 1éceni trochu pomiiZe, avSak
jen dlouhodoba, fadu let trvajici 1écba ptinasi nejvétsi uzitek
(viz tabulku). Lécba se obvykle zahajuje nejdfive ve véku tii
let. To je obdobi, kdy se t€lesna vyska dévcatek zacina vy-
znamné opozdovat. Rlistovy hormon naopak nedoporucuje-
me u téméf dospélych divek, které maji jen nepatrné oteviené
rastové Stérbiny. To zjisti 1ékar z rentgenového snimku jejich
zapésti. VSeobecné plati, Ze pokud zacneme 1€Cit rastovym
hormonem pred 10. rokem véku, je velmi pravdépodobny
vyskovy zisk v dospélosti minimalné o 10 centimetru.

Léceni ristovym hormonem je pomérné narocné. Provadi
se na vybranych détskych klinikdch, které maji s touto 1éc-
bou dostatek zkugenosti. V Ceské republice je takovych mist
jedendct (jejich seznam je uveden v této knizce). O odeslani
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Obr. 9 Podani ristového hormonu v podkozni injekci. Nejvhodnéjsim
mistem je predni plocha stehna. Misto podani bychom méli kazdy den
ménit. Casto pouZivdme injekéni pera, s nimiz je aplikace injekce nejen
velmi jednoduchd, ale i témér nebolestivd. Starsi dévcata si vétSinou
chtéji pichat injekce sama

ke specialistovi, ktery se 1é¢bou riistovym hormonem zabyva,
miZete pozadat svého détského 1ékare.

Ristovy hormon se podava v injekcich. Jde totizZ o latku
bilkovinné povahy, kterou by pfi podavani v tabletach, kap-
kach nebo v sirupu narusily travici §tavy v zaZivacim dstroji
a do krve by prechézely jen jeji neti¢inné zbytky. Proto je pii
1é¢eni nutno zaZivaci dstroji obejit.

Injekce s rastovym hormonem se pichaji podkozné
(obr. 9). Tento nejjednodussi zptisob podéni injekei se snad-
no nauci kazdy cloveék. Rodice i starsi divky sami ziskaji
brzy v podavani injekci takovou zru¢nost, Ze pichnuti pro né
neni o nic vét§im problémem nez vycisténi zubd. Aby télo
mélo z ristového hormonu nejvetsi uzitek, je nutné, aby jej
dostavalo kazdy den. Nejvhodnéjsi doba pro injekci je vecer
pred spanim. Divodem je skute¢nost, Ze u kazdého ditéte
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se rustovy hormon v téle nejvice tvori v prvnich hodinach
noci po usnuti a injekci pfed spanim se daii pfirozeny rytmus
pusobeni ristového hormonu vérné napodobit. Navic vecer
pred spanim mame pro injekci dostatek klidu a pokud se
stane soucasti nasich kazdodennich vecernich ukonu, nebu-
deme na ni zapominat.

Injekce rastového hormonu jsou témér nebolestivé. Pro
jeho podavani jsou k dispozici specidlni injek¢ni aplikatory
s velmi tenkou jehlou, které se kazdy snadno nauci ovladat.

Lécba ristovym hormonem je u dévc¢at s Turnerovym syn-
dromem vzdy dobrovolnd. Rozhodnuti o zahdjeni lécenti je spo-
le¢nym zévérem rodicu a 1ékare. Rodice by méli byt pred svym
rozhodnutim vZdy dobre informovani. Méli by porozumét za-
konitostem rustu u dévcat s Turnerovym syndromem a méli by
védét, Ze neni-li ristova porucha jesté napadna v predskolnim
véku, mize byt mnohem napadnéjsi pozdéji, napt. ve dvanacti
letech — odklad 1éceni vSak mezitim nepiijemné zkratil dobu,
po kterou jesté dévcée poroste, a celkovy ucinek 1éCeni jiZ ne-
bude idedlni. Lékar by mél rodice vZdy seznamit s predpoveédi
dospelé vysky pravé jejich dcery. Takova predpovéd neni sice
zcela presnd, pro orientaci vSak pomuzZe.

Ze zkuSenosti vime, Ze vétSina rodicua se pro 1é¢eni dcery
rastovym hormonem rozhodne. Nékdy smysl léceni zva-
Zuji rodice vysokého vzrustu, jejichZ dcera s Turnerovym
syndromem mad diky tomu Sanci vyrast bez 1é¢by do vysky
az 158 cm. Rodi¢e mohou povazovat tuto dospélou vysku
za dostatecnou. I takova divka vSak v pripad€ 1écby riistovym
hormonem vyroste vice.

Rada rodi¢i divek s Turnerovym syndromem se pied za-
hajenim 1écby rGstovym hormonem pta na mozné vedlejsi
ucinky. Riistovy hormon je latka télu vlastni. Jako 1ék se vy-
rabi zpisobem, ktery zarucuje, Ze konecny vyrobek je zcela
totozny s vlastnim rdstovym hormonem. Z tohoto hlediska
je 1éCeni bezpecné.

Urcity problém miiZe predstavovat skutecnost, Ze poda-
vame vetsi mnozstvi rastového hormonu, nez je pro lidské
télo obvyklé. Zvysend mnozstvi riistového hormonu skute¢né
mohou prinaset nékteré vedlejsi projevy. Ze zkusSenosti s té-
méf 400 divkami lé¢enymi do soucasnosti v Ceské republi-
ce vSak miZeme konstatovat, Ze tyto vedlejsi projevy nejsou
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nebezpecné — a dosud v zadném pripadé nevedly k nutnosti
prerusit 1éceni.

Jednim z moZnych vedlejSich projevi 1écby ristovym
hormonem je zadrzZovani vétsiho mnozstvi vody v téle. To
vétsinou nevede k obtizim. Pokud vSak dévcatko mélo po na-
rozeni otoky nartt, popfipadé i rukou (lymfedémy), mize se
ndznak otokll po zahdjeni lécby opét objevit. Jen ojedinéle
vSak Cini vetsi problémy. Vyjimecné muze na zacatku 1éCby
dojit ke zvySeni nitrolebniho tlaku, coZ se projevi bolestmi
hlavy, Spatnym vidénim. PotiZze zmizi po kratkodobém vy-
sazeni ristového hormonu. Po 2-3 tydnech se zac¢ina nizsi
davkou, ktera se postupné zvySuje. PotiZe se téméf nikdy
nevrati.

Pfi 1éCeni ristovym hormonem je také nutno sledovat
udrZovani hladiny krevniho cukru (glykemie). Zodpovédnost
za pravidelné kontroly v tomto sméru (vySetieni tzv. glyko-
sylovaného hemoglobinu, HbA .) pfejima vas lékai. Divky
s Turnerovym syndromem se totiZ rodi s poné¢kud zvyse-
nym sklonem pro vznik cukrovky a u nékterych se mirna
forma cukrovky skute¢né v dospélosti projevi. O riastovém
hormonu je zndmo, Ze mize v nékterych pripadech sklon
ke vzniku cukrovky posilit. Zpoc¢atku jsme proto vSechna
dévcata s Turnerovym syndromem pii lé¢eni riistovym hor-
monem mimoradné bedlivé sledovali. ZkuSenosti jsou vSak
povzbudivé. Ani u nds, ani v jinych zemich nebyl zvysSeny
vyskyt cukrovky pri 1é¢eni ristovym hormonem pozorovan.

Lécba ristovym hormonem u divek s Turnerovym syn-
dromem je tedy podle dosavadnich zkuSenosti nejen ucinna,
ale i bezpe€na.

SLUCH

Néktera dévcatka s Turnerovym syndromem mohou mit na-
padné Casto zanéty stfedniho ucha. Pfi¢inou byva ponékud
odchylné zakfiveni Eustachovy trubice, kterd vytvari spojeni
mezi stfedousni dutinou a nosohltanem. U dévcat s Turnero-
vym syndromem se miiZe i pfi nevelkém zanétu nosohltanu
Eustachova trubice pfechodné ucpat. Nepriichodna Eusta-
chova trubice vyvola pocit ,,zalehlého ucha* a zhorsi sluch.
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V té dobé se uz Casto zacne rozvijet i zanét stfedousi, ktery
muze vést az k perforaci (prasknuti) usniho bubinku.

Casto opakované nebo vleklé zanéty stfedniho ucha mo-
hou byt pfi¢inou dlouhodobého nebo i trvalého naruseni slu-
chu. Proto pravé pro dévcatka s Turnerovym syndromem je
velmi duleZité, aby jejich zanéty stfedousi byly v¢as rozpo-
znany a dusledné 1éceny. I kdyZ obvykle neradime pouzivat
antibiotika prili§ Casto, je v tomto piipadé vZdy vhodnéjsi
antibiotika nasadit, aby se podarilo zanét zvladnout co nej-
dfive a aby se snizilo riziko jeho pfechodu do vleklého stadia.

Deévcatko s Turnerovym syndromem, které ma se zanéty
sttedniho ucha problémy, by mélo byt sledovano specializo-
vanym usnim lékafem (otorinolaryngologem), ktery ma s po-
dobnymi détmi dostatek zkuSenosti. Vznik sluchové poruchy
neni nevyhnutelny a spravnou lécbou mu casto Ize predejit.

Vyjimecné miZe byt nedoslychavost u dévéatka s Turne-
rovym syndromem i vrozend. I proto je prospésné, kdyz sou-
Casti vySetieni u Turnerova syndromu je i audiogram — vy-
Setfeni, pfi kterém lze rozpoznat i mirnou ztratu sluchu, a to
i jen v nékterych vyskach ténl. Nerozpoznana a nelécena
nedoslychavost prindsi problémy pfi rozvoji feci, pozdéji
muze byt i jednou z pficin $kolnich nedspéchu. Pfitom ji
I1ze snadno celit. Audiogram obvykle vySetfuje specialista
z otorinolaryngologie — foniatr.

ZRAK

Kratkozrakost ¢i Silhani se vyskytuji u fady déti. Pfi Turne-
rové syndromu jsou jen o néco Castéjsi, resi se vS§ak podobné
jako u jinych dévcatek. Rozpozname-li je vcas, predejdeme
dalSim problémim. Proto by kazd4 rodina dévcatka s Turne-
rovym syndromem méla mit moZnost navstivit specializova-
ného détského ocniho lékare (oftalmologa).

Vyjimecné se miiZe objevit i pokles hornich o¢nich vicek
(pt6za). MZe zhorSovat zrakovou pohodu, nuti zaklanét hla-
vu. Ptézu ocnich vicek lze fesit plastickou tGpravou.
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