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El6szo

A Turner-szindrémaval él6 lanyok és n6k tobbsége hosszu és egészséges életet él. Azonban néhdnyan
hajlamosak bizonyos krénikus betegségre, ezért fontos a diagndzis lehetd legkorabbi felallitasa.
Habar a Turner-szindrémat kromoszdma vizsgdlattal lehet diagnosztizalni, a betegség egyiitt jar
szdmos olyan testi tulajdonsaggal és klinikai jellemz&vel, melyek valdszinlsithetik diagndzist.

Sok kislanyt a korai gyermekkorban diagnosztizalnak, mikor a novekedéstik elkezd lassulni.
Némelyeknél kés6bb allitjdk fel a diagndzist, mikor elmarad a serdilSkori hirtelen névekedés vagy a
madsodlagos nemi jellegek nem fejl6dnek ki. Eddigre bizonyos egészségligyi problémak, mint a
velesziiletett nyirokddéma és a vese elvaltozds dllanddsulhatnak, illetve fenn 3ll a veszélye mas
problémak kialakulasdnak, mint példaul az érz6idegi hallaskarosulds, csontritkulds, kovérség és
cukorbetegség.

Ezért a Turner-szindroémat a sziiletés utdn a lehet6 leggyorsabban diagnosztizalni kell, hogy
biztosithassuk, a ledny gyermekkori és kés6bbi lehetd legjobb ellatasat.

Remélem, hogy azok az egészségligyi szakemberek, akik talalkoznak a Turner-szindrémaval, mint pl. a
haziorvosok, gyermekorvosok vagy a helyi gyermek-egészségligyi szakemberek, hasznos segitségre
lelnek ebben a konyvecskében a betegség diagnosztizaldsahoz.

Martin Savage professzor

A gyermek-endokrinolégia professzora



Bevezetés

Henry Turner amerikai endokrinolégus 1938 —ban irta le el6szor a Turner-szindrémat, ami az egyik
leggyakoribb kromoszédma-rendellenesség. A Turner-szindroémaval é16 feln6tt n6k tobb mint 95%-a
rendelkezik alacsony testalkattal és tobb mint 90% mutatja jeleit annak, hogy nem mkodik a
petefészke.

A Turner-szindréma t6bb rendszerre is hatdssal van a testben. Az Ujsziilottkori haldlozasi ardny
magasabb lehet az aortaszlikiilet miatt, és a felnStt-kord betegek haldlozasi ardnya is magasabb lehet
sziv-érrendszeri betegségek, killonodsen aorta-szétvalas miatt. A Turner-szindréma velejarédja a
kovérség, a 2-es tipusu diabétesz, az érz6idegi halldskarosulas és a csontritkulds is gyakori. Vese
elvdltozasok is jelen lehetnek, melyek kdvetkeztében hajlam alakul ki a gyulladdsra vagy magas
vérnyomasra. A magas vérnyomas sziv-érrendszeri és vese anomalidk nélkdl is el6fordul.

A Turner-szindréma a klinikust egy sor genetikai, fejlédési, endokrin, sziv-érrendszeri, fizioldgiai és
nemi mlkodési kihivassal allitja szembe.

Gyakorisag

A Turner-szindréma el6forduldsi ardnya egy a 2000 és 2500 kozotti [dnysziletésre. Az elsé
trimeszterben el6forduld vetélések mintegy 10%-4at a Turner-szindréma okozza. A Down-
szindromaval ellentétben a Turner-szindréma veszélye nem né az anya életkoraval, és nincsenek
egyértelmlen megallapitott rizikéfaktorok. A Turner-szindréma Ujbdli el6fordulasa egymdst koveté
terhességekben ritka. A Turner-szindrdma mintegy 15 000 nét érint az Egyesiilt Kiralysagban;
azonban az érintett betegek 60%-at nem diagnosztizaljdk gyermekkorban.

Genetika

A Turner-szindréma kromoszdéma defektusa jelen van mar a fogantataskor és megmarad egész életen
at. Az egyik X kromoszdéma részleges vagy teljes hianyabal all (45,X karitipus), mozaicizmussal vagy
anélkil. Az X monoszomia (45,X) mellett, hasonld klinikai kép talalhaté a 46XXiq kariotipussal
rendelkez6k esetében és néhdny mozaicizmussal él6 személyben.



A Turner-szindroma diagnosztizalasanak modszerei

A Turner-szindréma diagnézisa kariotipus vizsgalattal torténik. A diagndzis feldllitdsa a 45,X sejtsor
jelenlétének vagy az X kromoszdma rovid karja delécidjanak kimutatasdval torténik.

A Turner-szindréma késéi diagndzisa napjainkban is komoly problémat jelent. A korai felismerés
biztosithatja, hogy az esetleges sziv-érrendszeri elvdltozasokat id6ben folismerjék és kezelni tudjak.
Mindemellett, a korai diagndzis el6segiti a novekedési elmaradas, a halldsvesztés és a tanulasi
nehézségek megel6zését vagy kezelését.

Prenatalis diagnozis
A genetikai tandcsadas el6feltétele barmiféle prenatdlis diagnosztikai eljarasnak.

A prenatalis diagndzis néha chorionboholy mintavételen (CVS) vagy amniocentézisen keresztiil
torténik. Bizonyos ultrahang altal felismert rendellenességek is utalhatnak a Turner-szindrdéma
lehetGségére.

Kromoszdémavizsgdlatot kell végezni abban az esetben, ha a magzatnal kiszélesedett nyaki redét,
occipitalis cisztds higromat (nuchal cystic hygroma), nyirokddémat, patkd vesét, bal szivfél-
rendellenességeket és non-immun fetal hydropst taldlnak.

Angolul tudé sziil6knek hasznos informacioforrds lehet a www.antenataltesting.info weboldal.

Sziiletéskor

Minden Turner-szindréma gyanus csecseménél sziletés utani kromoszdmavizsgdlatot kell végezni.
Terhesség alatti amniocentézis vagy chorionboholy biopszia akkor indokolt, ha a terhesség alatt a
chorio gonadotropin, az 6sztradiol vagy az alfa-fetoprotein szintje emelkedett volt.

Bar a gonadotropinok, killondsen pedig a folliculus-stimulalé hormon (FSH) magasabb lehet
sziletéskor, 6nmagdban ez az egy tlinet nem elég megbizhatd a diagndzishoz feldllitdsahoz.

Gyermekkor

A gyermekeknek altalaban alacsony a testalkata, de egyes ldnyok magassdga a normal tartomanyba
esik 11 éves kor el6tt. A jellegzetes vonasok is utalhatnak a diagndzisra, amennyiben felismerik 6ket.



Serdiil6kor és felnottkor

Az idGsebb serdiil6k és feln6ttek esetében az utald jelek magukba foglaljak a serdiiléssel és a
termékenységgel kapcsolatos problémdkat éppannyira, mint az alacsony testalkatot.

A Turner-szindréma diagnosztizdlasra akkor kell gondolni, ha az elsé menstruacié nem jelentkezik,
vagy néhany ciklus utan elmarad (amenorrhea), elmarad a mellnévekedés és 14 éves korra
megemelkedik az FSH szint.

A feln6tt n6knél gyanujel lehet a massal nem magyarazhaté meddéség, kiilondsen alacsony nék
esetében.

A Turner-szindroma alkati sajatossagai

A Turner-szindrémaval él6 lanyokndl el6fordulhat tobb vagy kevesebb ezek koziil a jellegzetes
vondsok kozil, de az alacsony termet és a terméketlenség majdnem mindig jelen van. A felnGttek a
gyermekkori lassu novekedés és a serdiil6kori ndvekedési felgyorsulds hidnya miatt alacsonyak.

A petefészek m(ikodés ledlldsanak lehet&ségére kell gondolni, amennyiben 12 éves kordra egy lany
nem mutat mellfejlédést, vagy 14 éves kordara még nem kezd6dott meg a menstruacidja. Az LH
(lutenizald hormon) és az FSH emelkedett szintje megerGsitik a petefészek elégtelenségének
valdszinliségét. A szeméremszdrzet fejlédése normalis.

A Turner-szindrémasok megjelenése valtozhat a beteg élete folyamadn, és nehéz lehet klinikailag
felismerni, mert a jellegzetes tulajdonsdgok az arcon nagyon enyhék is lehetnek.

ValdszinUsit6 diagnodzist lehet felallitani az 1. tablazatban felsorolt jellemz6k némelyikének vagy
mindegyikének felismerésével.



1.tdblazat: A Turner-szindréma jellegzetes tiinetei

X



Testi jellemz6k
A Turner-szindrémanak sok alkati sajadtossaga van; egy emberben sem jelenik meg ezek koziil

mind (Isd 2.tablazat). Ezek kézil néhanyat illusztraltunk az 1.-12. szamu fotdkon, a Turner-
szindrdma Tamogaté Szovetség kedves tagjainak engedélyével.

2.tablazat: A Turner-szindroma testi jellemz8inek 6sszefoglalasa

¢ Alacsony testalkat

e Széles mellkas tavolallé mellbimbdkkal

* Megvastagodott nyak

* Magas ivelt szajpadlas zsufolt fogazattal

* Len6tt nyaki hajvonal

* Magas homlok

* Eltorzult, vagy elfordult és alacsonyan Ul6 fiilek

e Akéz- és labfejek duzzadasa

* Rendellenes ujj- és labujjkérmok: hyperkonvex vagy hypoplasztikus

* Rovid 4. kézkozépcsont vagy labkdzépcsont

* Cubitus valgus; széles sz6gben kiallo karok, a konyok kiegyenesitése nehéz

* Abnormalis csontfejl6dés, pl. kezek és konyok esetében

* A csaldd tobbi tagjahoz képest tobb anyajegy

* A ptozis (lecslingd szemhéj), kancsalsag (strabismus),lusta szem (amylyopia) és a szlrke
halyog (cataracta) gyakoribb el6forduldsa

* VOros-zold szinvaksag (szintévesztés)




A fiatal [dnynak megvastagodott a A hajvonal mélyen hazédik és a fiilek
nyaka. Ezt a jelenséget a méhen beldli is mélyen ulnek.

nyirokddéma okozza. A hajvonala is

lenétt, ami a Turner-szindroma egy

masik tipikus jellemzdje.

Mindkét képen lathato
lanynak magas a homloka.



A kezek gyakran nagyon szélesek. A 4. kézkdzép- vagy labkézépcsont a normalisnal
révidebb és ez utalhat Turner-szindrémara.

Ennek a lanynak a laba duzzadt; a A kéréom mind a labujjakon, mind
nyirokddéma barmely korban pedig a kézen visszahajlo és
jelentkezhet. A kéz is felduzzadhat. csokevénves.
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Figyeljik meg, hogy a kar széles
szogben kifelé all; gyakran el6fordul,
hogy a konyok kiegyenesitése nehéz.
Ez egy gyakori csontozati eltérés.

A csling6 szemhéj vagy ptdzis
gyakori a Turner-szindrémas
lanyoknal. Ett6l a szemek mandula
alakunak latszanak.

A szdjpadlas abnormilis
mértékben magas és ivelt; ez
etetési problémdkhoz vezethet
csecsemEbknél.

Figyeljik meg alaposan ezeket a
lanyokat. Melyikliknek lehet Turner-
szindrdmaja? A vdlasz a 22. oldalon
taladlhato.
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A diagnozis kozlése

A diagnozis kozlését nem szabad egyszeri eseményként felfogni. A betegnek és csaladjanak
alapos oktatasra és tanacsaddasra lesz szliksége. Az els6 diagndzis kozlése egy olyan egyszeri
esemény lesz, ami a kezdGpontjat alkotja majd orvos és beteg hosszu tavu kapcsolatanak, amely
a kezelés egész ideje alatt tart majd.

Ha a lany 16 év alatti, a szlilei tobbnyire jelen lesznek a diagndzis megbeszélésekor. Ha a lany 16
évesnél idGsebb, az orvosnak akkor is érdemes javasolnia, hogy a szlil6k legyenek jelen a
megbeszélésen, hogy tdmogatast nyudjthassanak lanyuknak.

A diagndzis kozlése nehéz folyamat lehet mind az orvos, mind pedig a szlil6k és/vagy a beteg
szdmara. Ahhoz, hogy sikeresen tudjuk a diagndzist és az altalanos informacidkat k6zolni,
szakértelemre, jartassdgra és nagy korultekintésre lesz sziikséglink. A diagndzis kdzlésében rejlé
kihivdsok lekiizdése nem oldhaté meg univerzalis ,,egy méret j6 mindenkire” tipusu tanacsokkal.
Sok tényez6 befolyasolja a diagndzis sikeres, eredményes, vagy épp sikertelen kozlését, mint
példaul az orvos, a szlil6k és a gyermek személyisége. Az egészségligyi szakembernek tekintettel
kell lennie arra, hogy a kiilonb6z6 emberek kiilonb6z6 képen reagalnak a diagndzisra, és ehhez
kell igazitania a mondanivaléjat. Mindemellett fontos megfigyelnilink az érintett személyeket és
felmérniink, hogy mennyire képesek az orvosi informdcidok megértésére. Minden informaciot ugy
kell atadnunk, hogy az kdnnyen értheté legyen.

A diagnoazis elott

Az egészségugyi szakember és a sziil6k és/vagy a beteg kozotti kommunikacié feltételezheten
mar a végso diagndzis megerGsitése elStt megkezd6dott a lehetséges diagndzissal kapcsolatban.
Az orvos eddigre bemutatta mar a Turner-szindromat és elmondta, hogy mibdl all a
diagnosztizalé eljaras.

Az orvosnak azt is feltéteznie kell, hogy a sziil6k végeztek némi kutatémunkat amig a diagndzis
megerGsitésére vartak, és hogy ez nagyon megijesztheti 6ket.
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A diagnozis kozlésekor

Az orvosnak személyesen kell beszélnie a szlil6kkel és/vagy a beteggel, amint a diagnoézis
megerGsitést nyer. Fontos, hogy egy csondes, kiilonallé szobaban tudjunk lellni a diagndzis
kozlésekor és legyen id6nk a sziil6 vagy a beteg tempdjaval kommunikalni, anélkil, hogy
megzavarnanak. A nyelvezet a lehets legegyszer(libb legyen, keriljik az orvosi szakzsargont.
Alljon rendelkezésre a betegséggel kapcsolatos nyomtatott anyag és ugyanakkor adjunk
informaciot a sziil6i tamogatdi csoportokrél is.

Meg kell beszélni a kbvetkez6 |épéseket, ezzel is biztositva a sziilGket és a gyermeket, hogy a
lehetd legjobb ellatasban fognak részesiilni. A |épések megtervezésébe bele kell foglalni a
kezeléseket, melyeket a gyermek kapni fog, és ezeket apranként kell elmagyarazni.

A sziil6knek és a gyermeknek biztositani kell id6t arra is, hogy feltegyék a benniik felmerilé
kérdéseket és sziikség van mds szakemberek tovabbi tdmogatdsa is.

A diagnozis utan

A kezelési tervet rendszeresen igazitani kell mialatt a kisldny novekszik és a betegség ellatasa
folytatédik. A szlilGket és a gyermeket folyamatosan el kell |atni naprakész informaciéval, és
biztassuk 6ket arra, hogy vegyenek részt a rendszeres vizsgdlatokon azért is, hogy a velejaré

egészségugyi problémakat (3. tablazat) gyorsan fel lehessen ismerni és a lehet legjobb hosszu

tavu kezelésben részesiilhessen a beteg.
A Turner-szindréma Osszetett betegség és sok kiilonb6z6 ezzel 6sszefliggd egészségligyi
probléma léphet fel, melyekre a beteg egész életében figyelni kell (Id. 3. tabla).
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3. tablazat: A Turner-szindromaval 6sszefligg6 egészségligyi problémak
osszefoglalasa

Halldszervi Idegi eredet(i hallascsokkenés. Evi hallasvizsgalat sziikséges; ennél gyakrabban
- akkor, ha a gyermeknek visszatérd kozépfulgyulladasa van.

Csontok Mivel a petefészkek nem termelnek 6sztrogént, felnéttkorban megjelenik a
- csontritkulas. Csokkent csont dsvanyi anyag tartalom is el6fordulhat.

Sziv- érrendszer A Turner-szindromdval él6 betegek egyharmaddnak van szivelvaltozasa; ezeknek

a betegeknek a 75%-anak van aortaszUkiilete vagy kétagu aortabillenty(ije.
Gyakori a magas vérnyomas, ezért rutinszerlien vérnyomast kell mérni minden
vizsgalat alkalmaval.
Kilonb6z6 fogszabalyozast igényld elvaltozasok jelentkezhetnek

2 Sl e A Crohn-betegség és a fekélyes vastagbélgyulladas (ulcerative colitis)
el6fordulasanak esélye magasabb.
m A majenzimek szintje magasabb lehet.

Immunrendszer A Turner-szindrémdval é16 lanyok mintegy 10-30%-anal alakul ki csokkent
pajzsmirigymUikodés, aminek hatterében altaldban autoimmun eredetd
pajzsmirigygyulladas all. Coeliakia (lisztérzékenység) is el6fordulhat.

Nyirokodéma léphet fel.

Anyagcsere A gliikoz anyagcsere rendellenességei, beleértve a 2-es szamu diabéteszt is,
- gyakoribbak, mint az atlag népességben.
Kancsalsag és ptozis el6fordulhat. A tompalatas (amblyopia) és a halyogok is
m gyakoribbak.
A betegek 33%-anak vannak hugyrendszeri elvaltozdsai, ami vezethet a hugyuti-

gyulladasra valé hajlamhoz. Hugyrendszeri fejl6dési rendellenességek is
el6fordulhatnak, pl. patko vese, kett6 tiregrendszerd vese.

NemzG6szervek A serdilés elmaradasa, a medd&ség és az 6sztrogénhiany olyan f6 kérdések,
melyek a petefészek nem megfelel6 mikodéséhez kotheté problémak. Spontan
serdulés a lanyok 5-15%-anal fordul el. A legtobb beteg terméketlen, mégis
el6fordult mar spontan terhesség kiils6 segitség nélkil. Terhesség altaldban in
vitro fertilizacidval (lombikprogram) érheté el, ha elérhetd.

Pszicholdgiai A Turner-szindromadval él6 lanyok altalaban normalis intelligencidval
rendelkeznek, azonban lehetnek nehézségeik a nonverbalis, szocidlis és pszicho-
motorikus készségek terén. Az 6nértékelés is problémas lehet.

Csontozat A csecsemdknél magasabb a csip6ficam el6forduldsa. Az alacsony termet az
egyik legf6bb probléma, a gerincferdiilés pedig mintegy 10%-nal fordul el6, ami

hozzajarulhat az alacsony termethez.
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Kezelés

A diagndzis felallitdsakor a beteget be kell utalni egy olyan kézpontba, ahol a Turner-szindroma
ellatdsdra szakosodtak és multidiszciplinaris megkozelitéssel dlinak a kezeléshez.

A fiatal Turner-szindrémaval él6 betegnek sziiksége van egy mindenre kiterjedé kezelési tervre,
melyet gyermekendokrinoldgusnak kell vezetnie. A gyermek endokrinolégus rendszeresen
felméri a beteget, hogy kévesse ndvekedését, a serdiilés fejl6dését és megszervezze a kezeléshez
szlikséges a konziliumokat.

A kezelés a felmerl6 problémakra iranyul. Vannak a betegségnek olyan tlinetei, melyekhez nem
szlikséges semmiféle beavatkozds, mas jegyeket javitani vagy kezelni lehet gydgyszeresen vagy
esetleg mtéti uton.

FoO ellatasi szempontok

A 4-es és 5-0s tablazat felvazolja a f6 szempontokat a fiatal vagy feln6tt beteg ellatasaban.

4. tablazat: F6 ellatasi szempontok a gyermekgydgyaszati kezelésben

5.tablazat: F6 ellatasi szempontok a feln6tt beteg kezelésében




Az alacsony termet kezelése

Manapsag a legtobb Turner-szindromaval é16 lany kap novekedési hormon (GH) kezelést a felnGttkori
magassag javitasara. A GH kezelésnek az a célja, hogy a beteg a lehets leghamarabb elérje a kordnak
megfelel6 magassagot, a serdiil6kor soran is a koranak megfelel6en folytassa a ndvekedést és elérje
a normal feln6tt magassagot. Ma bizonyitottnak tekinthet6, hogy a GH terapia hatékony a felnéttkori
magassag novelésében. Azonban a GH terapia megkezdésének optimalis kora még nem
meghatarozott. Egyes klinikusok szerint a kezelést azonnal meg kell kezdeni, ahogy a Turner-
szindrdmaval é16 beteg magassdga a harmas percentilis ala esik a normal n6i névekedési gérbén.

Az elfogadott szakmai ajanlas szerint a GH terdpiat a legtobb ldnynak hat éves kora koril kell
felajdnlani. Id6sebb lanyok, vagy széls6ségesen alacsony betegek esetében megfontolandé a
magasabb GH adag és esetleg az anabolikus szteroidok (pl. oxadrolon) adasa is.

Hormonpatlas

Az Osztrogént ahelyett az 6sztrogén helyett adjuk, amit normalis esetben a petefészkek termeltek
volna. Az 0sztrogéntermelés elinditja a nemi érést. A legfrissebb bizonyitékok szerint a 12 éves kor
koril megkezdett 6sztradiol pétlds normalis serdiilékori névekedést eredményez anélkiil, hogy
rontana a novekedési-hormon kezelés hatékonysagat.

A menstruacids ciklus felépitéséhez az 6sztrogén mellé progeszteron adasa is javasolt.

www.turnerszindroma.hu

Turner-Szindroma Csoport
Magyarorszag

Turner Syndrome Group
Hungary
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