AZ OSSZEFOGLALO ES FORDITASA AZ AMERIKAI TURNER-SZINDROMA TARSASAG (TSSUS - TURNER
SYNDROME SOCIETY OF THE UNITED STATES) DOKUMENTUMA ALAPJAN ES ENGEDELYEVEL KESZULT.

A MAJ BETEGSEGEI TURNER SZINDROMABAN !

(Osszefoglalo dr. Philippe Backeljauw prezentdcidja alapjdn)

Altalanos megfontolasok

Majfunkci6 zavarok TS-ben gyakoriak, viszont leggyakrabban tiinetmentesek, és barmely életkorban
eléfordulhatnak.

Kifejezetten TS-esek kozott azonban csak néhdany dsszehasonlito  tanulmdny létezik a mdj
metabolizmusrol (anyagceseréjérdl), miikodésrdl és annak zavarairol.

Fontos: a majmiikodés (zavaranak) kovetkezetes monitorozasa a TS-es paciensekben!

A majbetegségek kialakulasanak mechanizmusa TS-ben

A Kisebb testalkat, a talsulyossag kovetkeztében fellépd inzulinrezisztencia, a maj érrendszeri
elvaltozasai miatt fellépd részleges oxigénhiany, az autoimmunitas, az epeuti elvaltozasok mind-mind
szerepet jatszhatnak benne.

- Errendszeri elvaltozasok szerepe
1. A nagy-erek elvaltozasai és a majdiszfunkciok (majmiikodési zavarok)
Az aorta betegségek a maj belsd artérias vérellatasara is hatassal lehetnek

2. A vaszkulopatia szerepe
A vaszkulopatia — az érfali ellenallas novekedése az erek falainak karosodasa miatt - TS-es nékben
gyakori lehet.

- Az autoimmunitas szerepe
Az autoimmun folyamatok gyakoribbak TS-ben. A thyroid antitestek (pajzsmirigy ellenanyagok)
jelenlétével kapcsolatban van a megndvekedett majfunkcio TS-ben. A biliaris cirr6zisos nok kozott
45, X genotipusban gyakoribb, mint az egészséges kontroll csoportban.
(Az autoimmun folyamatok és maj problémdk kozotti kapesolatrol azonban eddig csak esettanulmanyokban
irtak.)

- Az osztrogének szerepe
Az 6sztrogén valdszintsithetden majvédo, és gyulladas csokkentd hatast. Véd az oxidativ stressztol
- lipid peroxidacid szupresszidja - valamint a sejthaldl megeldzésével a majsejtek élettartamanak
novekedéséhez jarul hozza.
(Bizonyitékok az oOsztrogének szerepére: A hormonpotlo terapiatol (HRT) fiiggetleniil is megfigyeltek
majeltéréseket, nem csak HRT esetén, igy annak karos hatdasdra bizonyitékot nem talaltak. Viszont az taldltdk,
hogy az dsztrogén terapia javitia a mdjfunkciokat. (A maj védelmének tekintetében a fogamzasgatlo tablettik
(OCP) hatékonyabbak lehetnek, mint a hormonotlo terapia (HRT)). A hormonpotlo terdpia idonkénti
megszakitdsdara nincs sziikség.)

1 (Bz az 6sszefoglald dr. Philippe Backeljauw (Gyermekgyodgyész professzor-Cincinnati Kézpont, Gyermek és Felndtt
Turner-szindroma Klinika; Cincinnati Gyermekkorhaz Egészségiigyi Kozpont): A maj betegségei Turner-szindromaban
cimii el6adasa alapjan késziilt. Az eléadas 2014-ben, az USA TS konferenciajan - Jacksonville, FL - hangzott el.)
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Majfunkcio6 értékelése TS-ben
Kismértékii majenzim emelkedések TS-es lanyok és nék kozott 25-40% gyakorisaguak, és alt. nem
okoznak tlineteket. (Egy NIH tanulmdny 27 % enyhe transzamindz emelkedést taldlt, mely nem korreldlt a

crer

A jelenlegi ajanlasok szerint évente sziikséges a majfunkciok vizsgalata, eltérés esetén pedig 6
héonap milva meg kell ismételni ezt. Fontos lehet hasi Doppler ultrahang / véraram vizsgalata ill.
tranziens elasztografia / a maj merevségének vizsgalata is. Ki kell zarni a (virusos, autoimmun) hepatitist
¢s mas majbetegségeket, tovabba sziikség esetén majbiopszia €s felsd gasztrointesztinalis endoszkdpia
végzendo.

Gyakoribb maj abnormalitasok TS-ben

- Steatosis és NFALD (non-alcoholic fatty liver disease)
Testsuly, testtomeg index (BMI), koleszterinszint, trigliceridek gyakran magasabbak az emelkedett
majfunkcios TS-es nékben, mint normal majfunkciés TS-esekben. A steatosissNFALD szoros
kapcsolatban van a ndvekvd obezitassal, eléforduldsa magasabb a menopauza utdni ndkben, és
kevésbé sulyos a pubertas kornyékén és utana, mint amikor mar korabban megjelenik.

- Fokalis Nodularis Hiperplazia (FNH)
Altalanossagban ndkben gyakoribb, és az 6sztrogén novelheti a méretét. Kapcsolatban van abnormalis
epeuti elfolyassal/helyi érrendszeri 1ézioval és oxigénhiannyal. 20%-ban tobbszoros.

- Egyéb majbetegségek: Vénas malformaciok (portalis vénas rendszer agenezia/ hipoplazia), GIR
malformacioi, thromboembolias betegség, epeuti 1éziok (szklerotizald kolangitisz, biliaris fibrozis).

A majbetegségek kezelése

Nagy hangsuly van a megel6zésen - elsOsorban a kivaltdo okot kell kezelni. Anyagcsere korképek
kezelése: fogyas, cukorbetegség és hiperlipidémia kezelése; E vitaminnak is szerepe lehet, és epeuti
betegségekre urzodezoxikoélsav is ajanlott lehet.

Osszefoglalé gondolatok
A majfunkcios eltérések gyakoriak TS-ben. Leggyakoribb a steatosis, amit metabolikus szindroma
okoz (tdlsuly). Az osztrogénpotlé terapia (HRT) nem okoz maj toxicitast, viszont javitja a
majfunkciét. A majenzimek rendszeres ellenérzése javasolt, hogy a TS-ben egy esetleges
majbetegség koran felismerheto és kezelheto legyen.
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