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Rovid osszefoglalo
Turner-szindromas
lanyok és nok, valamint
szuleik és csaladjaik
részere.

Ez a dokumentum a 2017-es ,Klinikai Gyakorlati Utmutaté a Turner-szindrémas lanyok és

nék gondozasara.” cim( tudomanyos irast foglalja 6ssze.
(http://www.eje-online.org/content/177/3/G1.full.pdf)

Az 6sszefoglald célja, hogy megkonnyitse a TS-s egyének és csaladjaik valamint egészséglgyi

ellatoik kozotti kommunikaciot.

A dokumentum eredeti cime:

,Clinical Practice Guidelines for the Care of Girls and Women with Turner Syndrome - Brief
Synopsis for Turner Syndrome Girls and Women and for their Parents/Caregivers/Families” -
megjelentetve a Turner-Syndrome Society of the United States (TSSUS) altal
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1. Bevezetés

o A klinikai gyakorlati Gtmutaté Turner-szindromas betegekkel foglalkozé egészségligyi dolgozdknak
készult. Egyarant szol az alapellatasban dolgozdknak (gyermek- és csaladorvosok, belgydgyaszok), és
specialistaknak (gyermek-szakorvosok, genetikusok, endokrinoldgusok, kardiolégusok, n6gydégydszok
és belgyodgyaszok).

* Ez a dokumentum nemzetkozi egylttmiikodésen alapul, mely 2016-ban egy Cincinnati-ban (Ohio)
rendezett Konszenzus Taldlkozdval zarédott. A TS szakértGket a European Society for Endocrinology
(ESE), Pediatric Endocrine Society (PES), European Society of Human Reproduction and Embryology
(ESHRE), Endocrine Society (ES), European Society for Cardiology (ESC), American Heart Association
(AHA) és a European Society for Pediatric Endocrinology (ESPE) kérte fel.

e Az egyeztetd munkacsoport elndkeit, Dr. Claus H. Gravholt-t és Dr. Philippe F. Backeljauw-t az ESE
Klinikai Tanacsa és a PES jeldlte ki.

o ATS kozOsségen beliili szervezetekhez tartozé tdmogatod személyek az Utmutaté revizidja soran
mindvégig a paciensek- és csaladjaik véleményét, érdekeit képviselték.

2. ATS genetikaja és diagndzisa
2.1 Definicid, genetikai analizis, szlirés sziikségességének indikacioi

e A Turner-szindroma néknél fordul el6 1 : 2000-4000 gyakorisaggal, a n6i nemre jellemz6 két X
kromoszoma koziil egy X kromoszéma teljes, a masik teljesen vagy csak részben hianyzik, vagy eltéré
szerkezetU allapotban van jelen.

e Aleggyakoribb kromoszoma valtozasok a TS-s egyéneknél: 45,X (X monoszémia) 40-50%; 45,X/46,XX
(mozaikos TS) 15%; és 45,X/46,XY (mozaikossag Y kromoszdma részekkel) 10-12%.

e Ezek a kromoszéma eltérések altaldban egylitt jarnak egy vagy tobb mas tiinettel, jellegzetességgel
(1.Tablazat).

1.Tdblazat A TS f6bb tiinetei és jellegzetességei

¢ Arc jellegzetességek: lefelé-forduld szemhéjak, e Hallaskarosodas
alacsonyan elhelyezkedd eldll6 fulek, kicsi allkapocs, « Jellegzetes sziv,! csont,! és vese rendellenességek
keskeny szdjpad

¢ Jellegzetes idegfejl6dési profil?
¢ Nyaki red6 (vastag, révid nyak)

¢ Nyirokodéma (duzzadt kezek/labak)

e Egyéb: pajzsmirigy alulmUikodés,

glutén intolerancia
¢ Alacsony termet

» Petefészek elégtelenség (megkésd pubertas,
menstruacio hidnya, terméketlenség)

1 Egyes klinikailag jelent6s szivfejl6dési rendellenességek vagy csonteltérések nem feltétlendl felismerhet6k sziletéskor.
2 Az idegfejlédési profil az intellektualis funkcidkat, olvasasi képességet, tarsas kommunikacids készségeket, memoriat és figyelmi
képességeket befolyasold agyi fejl6désre utal
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¢ A specifikus kariotipus (a kromoszéma készlet) nem minden esetben hatarozza meg egy TS-es egyén
megjelenését. Azonban egy 45,X tipusu személy esetében lehet, hogy tobb tiinet és jellemzé
figyelhet6 meg, mint egy 45,X/46,XX mozaikosnal. Egy mozaikos egyénnek lehet, hogy kevesebb
egészségligyi problémadja van — beleértve a kevésbé gyakori vagy kevésbé sulyos szivproblémakat, és
kevesebb probléma a kezek, labak duzzanatdval (nyirok rendellenességek). Az Y kromoszdoma anyagot
is hordozé lanyoknal vagy n6knél nagyobb a kockdzat a gonadoblastoma kialakuldsara (sejtburjanzas
a petefészkekben).

e ATS-t leggyakrabban magzati-, csecsemé-, korai tinédzser (8-12 év) vagy korai feln6tt - korban
diagnosztizaljak. Habar a TS barmely életkorban diagnosztizalhato, az 50 évnél id6sebb korban
feldllitott diagndzis esetében sziikséges néhany mas vizsgalat elvégzése is az aldbb targyaltakon kiviil.

e Az els6ként felmerilé lehet6ség a TS kellene, hogy legyen minden olyan lany/né esetében, aki
bizonyos fizikai jegyekkel rendelkezik (2. tablazat)

2. Tablazat A TS genetikai vizsgdlatanak indikacioi

Ha a kovetkez6, fébb jellegzetességek Ha a kovetkez6kbdl legalabb
egyike jelen van ketté jelen van
¢ Hydrops (magzati folyadékgyiilem) e Vese rendellenesség (patké alaku,
¢ |smeretlen eredet(i alacsony termet hianyzik, vagy rendkival kicsi)
* Bal szivfél eltérések® e Deformalt csukld és alkar csontok
e Massal nem magyarazhatdé megkésett e TS-be ill6 neuropszicholdgiai profil®
serduilés / menstruacio e Tobb anyajegy
* Medddségi problémak e Szokatlan alaku kézujj és/vagy labujj kérmok
¢ Jellemzd jegyek az arcon? e Tobbszori kozépfilgyulladas

1 Jellemz6en abnormalis aorta billenty(i, aorta koartécid (sz(ik aortaiv), aorta billenty( sz(ikiilet, mas bal szivfél billentyd
rendellenességek, és alulfejlett bal szivfél.

2 Lasd 1. tablazat

3 Lehet diszkalkulia (matematikai tanuldsi zavar); figyelem hianyos allapotok, gyenge munkamemoaria, gyenge kivitelez6/kognitiv
kontroll, észlelési-motoros és vizualis-téri hianyok; csokkent pszicholdgiai jollét (pl.szorongasos allapot).

2.2 Prenatadlis (sziiletés el6tti) diagnozis

e Ultrahang vizsgalatok eredményei sugallhatjak a TS nagyobb valdszinliségét.

e Abnormadlis vérvizsgalati (kombindlt) sz(irés (,,harmas” vagy ,négyes”) eredmények a varandds
anyanal (alfa-fotoprotein, HCG, inhibin A, nem-konjugdlt dsztriol) szintén TS diagndzisra utalhatnak.

o Asziletés utdni genetikai sz(irés elengedhetetlen a TS megdllapitasahoz, mivel az ultrahang és az
anya szérumvizsgalata alapjan nem mindig allapithaté meg 100%-o0s biztonsaggal a TS fennallasa.

2.3 Posztnatalis (sziiletés utani) diagndzis

e Minden TS gyanus n6nél genetikai vérvizsgdlatot, Un. kariotipus vizsgalatot kellene végezni.
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e Ha a mozaikossag (a TS azon formaja, amikor a masodik X kromoszéma csak részben vagy mas
szerkezettel van jelen) erdsen gyanithato, és a normal kariotipus vizsgdlat nem erdsitette ezt meg,
Ujabb genetikai vizsgdlatok szlikségesek a TS megallapitasara vagy kizadrdsara.

o A vér kariotipus vizsgalata dltaldban elegendd, de bé6r vagy szajnyalkahartya sejtek vizsgdlata is
lehetséges (kenet vétellel), ha tovabbra is fennall a TS gyanuja vagy alacsony szint(i mozaikossag.

2.4 Ujsziilott szlirés
o ATS elmulasztott vagy késGi diagndzisa tovabbra is nagy probléma.

e A korai diagndzis lehet6vé teszi az id6ben torténd szlir6vizsgdlatot és beavatkozast az olyan
problémaknal, mint az egyik vagy mindkét szem rendellenes alkalmazkodasa, hallasvesztés, sziv- és
vese rendellenességek, pajzsmirigy alulm(ikodés, glutén intolerancia és tanuldsi nehézsége; javitva az
életmindséget. Ugyancsak novelheti a végss testmagassagot és a termékenység lehetGségeit.

¢ Jelenleg nincs rutinszerU Ujszulottkori szirés TS-re.

3. Novekedés és pubertas
3.1 Novekedést elGsegit6 terapiak

e A novekedést elGsegits terdpiak célja, hogy a paciens olyan magassagot érhessen el, ami csokkenti a
fizikai korlatokat és lehet6vé teszi, hogy a pubertas a kortarsaikhoz hasonlé id6ben megindulhasson.

e A ndvekedést elGsegits terdpiak alapeleme a névekedési hormon (GH), ami fokozza a névekedés
sebességét és a felnGttkori testmagassag mérsékelt novekedését eredményezi.

e Alegtobb lanynak sziiksége lesz n6i hormon pétlasra (6sztrogén és progeszteron) a pubertas
folyamatanak beinditasahoz és/vagy felépitéséhez, mikozben novekedési hormon terapiat kapnak. Az
Osztrogén adds mddja, ddzisa, valamint a dézisndvelés sebessége hatdssal lesz a névekedésre és a
feln6ttkori magassdgra.

e A 152 cm-hez kbzeli vagy nagyobb feln6tt magassag (ez az atlagos magassag alsé hatdra koruli érték a
normal n6i populacidban) a varhaté eredmény a TS-esek szamara a ndvekedési hormon kezelés
befejezésekor.

3.2 A névekedési hormon (GH) kezelés hatékonysaga és biztonsaga

e Szamos orvostudomanyi tanulmanyban a GH kezelést 5-8 cm magassag ndvekedéssel hoztak
kapcsolatba 5,5-t61 7,5 évig terjedd kezelési id6tartam alatt. Az évenkénti 1 cm-s magassag
novekedés ésszerlien varhatd hatdsa a GH terdpianak. Egyes tanulmanyok ezt meghaladé magassagi
nyereséget mutattak, néha 10-12 cm-es felnGttkori magassag noveléssel a GH terapia kezdetén
varhaté feln6ttkori magassag helyett.

e Ha egy lany a kezelés elsé6 két évében eléri a koranak megfelel§ normalis magassagot, a névekedés
Uteme kozel marad a normalishoz kortdrsihoz képest, és kielégit6ek a pubertaskori valtozasok, a
felnGttkori magassdag also hatar korili normal értéke (kb. 152 cm) elérhetd.
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* Egy TS-s n6 magasabb lehet az el6re megbecsiltnél a GH terapia végén, ha mar a kezelés kezdetén
viszonylag magas, magas szilei vannak, ha a terapiat fiatalabban kezdi, ha pubertas elétt mar
hosszabb ideig kapja a GH kezelést, a GH kezelést hosszabb ideig vagy nagyobb dézisban kapja.

e 4-6 évesen kezdve a GH terdpiat, vagy kordbban - ha a novekedés elmaraddsa mar észrevehet6 —
valdszin(, hogy nagyobb novekedést eredményez a gyermekkor alatt, és lehet6vé teszi az életkornak
megfelel6 néi jellegek kifejlédésének meginduldasat (mint a mellek névekedése), megcélozva a lehet6
legjobb felnSttkori magassagot és pubertas idSzitést.

* Aterapiat addig lehet folytatni, amig egy lany elégedett a magassagaval, vagy amig mar csak kicsi
novekedési potencial marad (ez akkor all fenn, amikor a rontgen azt mutatja, hogy a csontkor mar
13.5 vagy 14 éves kor folott van, és a magassag novekedése kevesebb, mint 2 cm egy év alatt).

* GH terapia adagjai TS-ben a kezelés inditasakor:

o Eszak Amerika, 0.350-0.375 milligramm [mg]/kilogramm [kg]/hét
(ekvivalens 50-54 mikrogramm [ug]/kg/nap)

o Eurdpa, 1.3—-1.4 mg/négyzetméter [m?]/nap
(4.0-4.3 Nemzetkdzi Egység [IU]/m?/nap; 45-50 [ug]/kg/nap)

o Ausztralia, 4.5-9.5 mg/m?/hét (0.6-1.4 mg/m?/nap)
e Az adagok 7 adagra osztottak, a hét minden napjara egy jut.
e A GH a bér alatti zsirszéveti rétegbe adando.

® TS-ben, a hosszu tavu orvostudomanyi tanulmanyok alapjan a GH terapia biztonsaga altalaban
megnyugtato volt a kovetkez6k tekintetében: vérnyomas és a szivvel kapcsolatos betegségek
rizikéfaktorai, vércukor szint és zsir metabolizmus, testdsszetétel (zsir, csont, viz és izom aranyai),
csontok dsvanyianyag beépiilése (alapvetd a csontok keménységéhez és erGsségéhez), testaranyok,
valamint a fll fert6zések és hallaskarosodas el6fordulasi gyakorisaga.

o Ugy latszik, hogy a TS-es lanyok esetében nagyobb a rizikéja az intrakranidlis hipertenziénak (a fejben
kialakuld nyomas) és a combfej epifizis (izlleti vég) elcsuszasanak (csipd fajdalom és santitas) a GH
kezelés alatt, 6sszehasonlitva olyan gyermekekkel, akik egyszer(i GH hidnyban vagy bizonyos mads,
alacsony testmagassaggal jaré allapotokban szenvednek. Mindamellett, ezek a szovédmények még
mindig ritkak.

e A skolidzis (a hat rendellenes gorbiilete) kifejlédése vagy progresszidja gyakoribb lehet a TS-es lanyok
esetében, mint a mdas novekedési zavarokkal rendelkez6 gyermekekben.

e A TS-es lanyoknal nagyobb kockazata lehet a hasnyalmirigy gyulladasnak, mint mas névekedési
zavarokkal rendelkez6 gyermekeknél, akiket GH-val kezelnek. Ennek ellenére, még mindig nagyon
alacsony a hasnyalmirigy gyulladas rizikdja.

3.3 GH kezelés oxandrolon anabolikus szteroiddal

e J6l-kontrollalt tanulmanyok csekély novekedési tobbletre mutattak rad (hozzavetdlegesen 2-5cm) a
GH kezelés alatt az oxandrolone hatéanyagu vénykoteles gydgyszer hozzdadasaval.
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e Nem kivdnatos hatasok el6fordulhatnak, mint a mellek fejlédésének késése és dozis fligg6 virilizacio
(pl. megnovekedett klitérisz, hang mélyiilése, férfias jellegl hajndvekedés és aknék), ezért az
oxandrolon haszndlatakor évatossagra van sziikség. Amikor az oxandrolont helyesen adagoljak, ezek
a szévédmények konnyen elkerilhetéek.

e Oxandrolon nem adhaté 9-10 éves kor el6tt. Kezd6 adagja 0.03mg/kg/nap, fenntartd ddzisa sem
lehet tobb, mint 0.05 mg/kg/nap. (Az oxandrolon jelenleg Eurépaban nem elérhetd.)

3.4 GH kezelés gyermekkori ultra-alacsony dézist 6sztrogénnel

e Bar vannak erre vonatkozé irodalmi adatok, nagyon alacsony ddzisu 0sztrogén pdtlas alkalmazasa a
pubertas el6tt a ndvekedés elGsegitésére jelenleg nem javasolt.

3.5 Nemi-hormon helyettesités

A legtobb TS-es egyénnek sziiksége van hormonpadtlo terdpiara a pubertas meginditdsahoz, a
masodlagos nGi nemi jellegek fenntartasahoz, a megfelel erésségi csontok kifejlédéséhez, és a méh
méretének és altaldnos egészségének normalizélasahoz.

e A szajon at alkalmazott (tabletta) 6sztrogén helyetti transzdermalis (b6rre felhelyezhet6 tapasz)
Osztrogén hasznalat tamogatdsanak f6 szempontja az, hogy a transzdermalis gyégyszer nem halad
keresztiil a majon.

Vaginalis (hiivelyi) hormon pétlas adasa nem javasolt fiatal [anyok részére.

Az Osztrogén terdpia célja az, hogy utanozza a pubertas folyamatat gy, ahogy az egy atlagos lanyban
zajlik.

3.Tablazat Ajanlott 6sztrogén pétlasi lehetGségek a nGi nemi jelleg kialakitasara TS-ben

Készitmény Pubertas meginditasanak dozisa Feln6tt dozis
Transzdermalis E2 3-7 ug/nap? 25-100 pg/nap
Mikronizalt 17p oral E2 (E2) 0.25 mg/nap 1-4 mg/nap
Etinil-6sztradiol (EE)? 2 ug/nap 10-20 pg/nap
Depd E23 0.2 mg/hénap 2 mg/hdnap

E2: 17 6sztradiol

1A tapasz alkalmazasaval kapcsolatos tovabbi informacidkat Iasd a szovegben.
2 Etinil-6sztradiol nem érhetd el az USA-ban monoterdpidban.

3Depd E2 nem érhetd el Eurdopaban.

e A normalis fizikalis és szocialis fejl6dés utdnzasahoz a terapianak 11-12 éves korban kellene
kezd6dnie, amennyiben a laboratdriumi tesztek azt jelzik, hogy nincs esély a spontan pubertasra.

* Ha a pubertas laboratériumi értékei az életkornak megfeleléek, helyénvald a megfigyelés spontdn
pubertas tekintetében, jov6ben hormonpdtld terdpidval kiegészitve, ha petefészek elégtelenség lép
fel. Az orvos szdmos vérvizsgalatot alkalmazhat annak meghatarozasara, hogy a petefészkek fognak-e
mukodni vagy sem.
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e A hormonpétlé terapia elkezdése alacsony 6sztrogén dozisokkal nagyon fontos a magassag
megdbrzésében, akdr megkezdddott a GH kezelés, akar nem.

e Az Osztrogén dozis ndvelés altaldban 6 havonta torténhet, amig el nem éri a feln6tt adagot egy kb. 2-
3 éves periddus alatt.

o Ezamegkdzelités azt jelenti, hogy minden 6 hénapban van egy 25-100%-0s ddzis ndvelés,
o0sszesen 4 - 6 dozis valtast hasznalva a 3. Tablazatban bemutatott kezdeti és a felnGttkori
dozisok kozott.

o Aklinikai érétkelés, a beteg elégedettsége, a beteg kora és a megmaradt névekedési potencial
az els6dleges meghatdrozoi egy-egy ddézisndvelésnek.

o Ha magasabb testalkat elérése még mindig lehetséges, a lanyok hosszabb ideig maradhatnak
alacsonyabb Osztrogén ddzisokon. Ha a lanyok mar a terapia kezdetekor idésebbek, a
feln6ttkori adag eléréséig tartd intervallum lerévidithet6.

® Progeszteront kell hozzdadni a terdpiahoz, amint attéréses vérzés jelenik meg (egy menstruacids
ciklus vagy pecsétels vérzés), vagy 2 éven at tartd felnGtt adagu kezelést kovetSen.

o NG&knél el6nyben részesitik a mikronizalt kristalyos progeszteron (pl. Prometrium® 100-200 mg)
hasznalatat, mert lehetséges az eml6rak rizikdjanak minimalis csokkenése.
Medroxiprogeszteron-acetat egy elfogadhat6 alternativaja a mikronizalt kristalyos
progeszteronnak.

o Az eml6rak kockazata egyébként is alacsony TS-ben, és a hosszu tavi hormonpadtlo terapias
kezelés nem t(linik ugy, hogy mellrakot indukdlna.

o Ezek a progeszteronok minden hénapban 10 napig adhatdk hozza, hogy létrehozzanak egy
menstruacios ciklust. A néknek az 6sztrogén kezelést egy szekvencialis progeszteron
készitménnyel kombinalt formaban kell folytatniuk.

¢ A feln6tt hormonpdtlé adagok elérésekor a terdpianak mindaddig fenn kell maradnia, ameddig
folytatasanak rizikdja meg nem haladja az elénydket, mely az 4ltaldnos népességben a menopauza
atlagéletkora korili id6szakra tehetS. Ne feledjiik, hogy ez a hormon terdpia egy valddi hidnyossagot
pétol — nem ugyanaz, mint egy nem TS-es személy hormonkezelése, aki fogamzasgdtlé tablettakat
szed.

* Trombdzis rizikdjanak sz(irése sziikséges azoknal, akiknek egyéni vagy csalddi anamnézisében
szerepel a trombdzis.

e Egy Osztrogén tapasz kisebb részekre vaghato (a 25 pg-os tapasz egy negyede nagyjabdl 6.25 ug-os) a
kezelés kis adaggal torténé elkezdéséhez.

o Bar atermékek leirasaban vagy a gydgyszerészek ajanlasaban nincs benne, két tanulmany is
beszamolt a pubertas 6sztrogén koncentracidjanak és/vagy mellnévekedésnek sikeres
megvaldsulasardl ilyen tapasz részek haszndlatdval, és ezek az irasok tartalmazzak a tapaszok
szétvagasanak és alkalmazasanak alaldnos ajanldsait. Az optimalis eredmény érdekében a
részleges-tapasz terapiat személyre kell szabni, és a betegeknek részletes utmutatast kell
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kapniuk az egészségligyi szakembertdl a tapaszt szétvagasardl, mikor és hol kell alkalmazni, és
mennyi ideig kell hordani.

o Ajanlott, hogy a konjugdlt equine Osztrogéneket (pl. Premarin®) ne hasznaljak gyermekeknél
szivrendszeri és stroke rizikd miatt, amit posztmenopauzas n6knél irtak le, kiilondsen egyéb
rizikofaktorok jelenlétében, mint példaul az elhizas.

¢ Alacsony dézisu oxandrolon (0.03-0.05 mg/kg/nap, maximum 2.5 mg/nap) kissé lassithatja az
Osztrogén potlas kivaltotta pubertds el6rehaladasat, késleltetheti a ciklusok kezdetét, némileg
novelheti a csikldo méretét, azonban ezek a hatasok csekélyek és/vagy atmenetiek, és dltalaban akkor
jelennek meg, ha a multban nagyobb ddzisokat alkalmaztak. Esszer(i az a javaslat, hogy a hozzdadott
oxandrolon terdpia nagyon alacsony TS-es lanyoknal fontolandd meg, és csak az 6sztrogén terapia
kezdetéig.

4. Termékenység és asszisztalt reprodukcids technikak

o Korai petefészek elégtelenség miatt a legtobb TS-es n6é nem tud természetes mdédon teherbe esni.

4.1 Spontan terhességek

e TS-es n6kben alkalmanként el6fordulnak spontan terhességek, azonban a vetélés gyakorisaga nagy,
és az ezekbdl a terhességekbdl élve sziiletett csecsembkben gyakran el6fordulnak rendellenességek.

4.2 Tanacsadas és etikai megfontolasok a termékenység megé6rzésével vagy termékenységi
kezelésekkel kapcsolatosan

e Atermékenységi kérdésekkel kapcsolatos tanacsaddst a diagnozis felallitdsakor kell megkezdeni, és az
olyan anyasagi lehet6ségek, mint 6rokbefogaddas vagy béranyasag emlitésre kell, hogy kerdljon.

e Akdr sajat vagy donor petesejttel torténik a megtermékenyiilés, a pacienst teljes korlen tajékoztatni
kell a terhességi komplikacidk, s6t az ilyen szovédmények miatt bekovetkezd haladlozas
megnovekedett rizikéjardl, a kardioldgiai kockazatok kihangsulyozasaval.

e Alapos sziv és vérnyomads (kardioldgiai) vizsgalat ajanlott a terhesség el6tt, azonban a normal
eredmények nem zarjak ki a sulyos szovédmények lehetGségét.

4.3 Asszisztalt reprodukcids technikak sajat petesejtekkel (autolog oocytakkal)

e Aklinikai terhességi aranyszam 8.6%, az élvesziletési aranyszam 5.7% volt in vitro
megtermékenyitéssel (IVF) mozaikos TS-es nGkben.

e A TS-es egyénekben nagyon korai életkortdl rohamosan csokken a petefészek kapacitds tartalékja. A
termékenységi kezelés lehet&ségeit, beleértve a standard in vitro megtermékenyitést, meg kell
beszélni a fiatal n6kkel, felesleges késedelem nélkiil.

4.4 Asszisztalt reprodukcios technikak mas n6tél kapott petesejtekkel (oocyta donacioval)

e Alegtobb TS-es paciens szamdra a petesejt adomanyozas az egyetlen mddja az életképes terhesség
elérésének.
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e Azoknak a n6knek - TS-es és nem TS-es egyarant - akik petesejt adomdanyozdassal termékenytilnek
meg, nagyobb a kockazata a szlilészeti szov6dményekre, ideértve a vérnyomas problémakat, a
csaszarmetszést, a korasziilést és az alacsony sulyu Ujszilott sziletését. A kockdzat jelent&sen
emelkedik tobbszoros (iker) terhesség esetén.

¢ Elengedhetetlen, hogy minden TS-es né esetében, aki in vitro megtermékenyitésen vagy petesejt
adomadnyozdson megy keresztiil, csak egyetlen egy embriot lltessenek be.
4.5 A terhesgondozasra vonatkozé ajanlasok

* Aterhességgondozas multidiszciplinaris team feladata, amelynek tagjai k6zé tartoznak az anya-
magzat orvoslas specialistai (szlilészek, neonatolégusok és gyermekorvosok) és olyan kardiolégusok
is, akiknek van tapasztalata TS-es n6k kezelésében.

4.6 Termékenység meglrzése TS-ben

o A kontrolldlt ovaridlis (petefészek) hiperstimulaciot kovets petesejt lefagyasztas a termékenység
megdbrzésének egy lehetséges maddja olyan fiatal n6k szamra, akiknek mozaik TS-e és folyamatos
petefészek mikodése van.

¢ Nincs elég bizonyiték, ami alapjan a termékenység megGrzése rutinszer(ien javasolhatd 12 évesnél
fiatalabb lanyoknal.

5. Sziv-érrendszeri kérdések TS-ben

5.1 Hattér

A pacienseknek a velesziiletett és szerzett kardiovaszkularis (sziv-és érrendszeri) betegségekkel egy
életen at szamolniuk kell.

e A kongenitalis vagy velesziiletett szivbetegségek el6forduldsa a TS-es lanyok és nék esetében elérheti
az 50%-t is, beleértve az abnormalis alaku (bicuspidalis) aorta billenty(, az aorta koartacidja (specialis
szlikilete) és a kitdgult aorta (dilatacié) magas el6fordulasi gyakorisagat, mely utébbi a ritka, de
gyakran haldlos mellkasi aorta disszekcidohoz (az aortafal belsé rétegének repedése/szakaddasa, majd a
rétegek kozé bedaramlo vér kovetkeztében az érfal rétegeinek hosszanti elvdlasa egymastdl) vezethet.
A teljes ver6ér rendszer rendellenessége ugyancsak el6fordulhat.

¢ Olyan kardiovaszkularis allapotok, mint a szisztémas magas vérnyomas, iszkémias / koszoruér-
betegség és cerebrovaszkularis betegség (stroke) tovabbi f6bb tényez6k, amelyek csokkenthetik egy
TS-es egyén élethosszat.

e Az 1 abra és 2. dbra az ajanlott kardiovaszkularis ellenérzési protokollokat mutatja. Ezen utmutatok
és Utemezések kovetésével végezhetik a gyermek és feln6tt kardiolégusok a kardiovaszkularis
problémak diagndzisat és a kezelések irdnyitasat. A gondozas menetét az aortatagulat megléte vagy
hidnya, ill. a tdgulat a mértéke fogja meghatdrozni. A megkozelités kissé mas lesz gyermekek és
novekvd serdiil6k esetében, mint feln6tt TS-es n6knél. Az dbrakon szerepl6 protokolloktdl eltérések
lehetségesek, a paciensek egyéni kdrlefolydsanak megfelel6en. Minden esetben nagyon fontos a TS
kardioldgiai rizikoit ismerd, tapasztalt kardioldgus véleménye.
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1.abra TS-es lanyok ajanlott ellenérzési protokollja csecsemékortdl 16 éves korig

Csecsemdkor - 16 éves kor: Kardioldgiai vizsgalat, TTE, MRI, EKG

. N\

Nincs CoA, BAV, HTN CoA, BAV és/vagy HTN

v v v y

TSZ <3 TSZ >3 TSZ <3 TSZ >3

v y v y

Alacsony riziké Kozepes rizikd Kozepes rizikod Magas rizikd

v v v v

TTE vagy CMR TTE vagy CMR TTE vagy CMR TTE vagy CMR
megismétlése megismétlése megismétlése megismétlése
5 évente 1 évente 1-2 évente 6 ho-1 évente

CMR: cardiac (sziv) MRI; CoA: koartacio aortae; EKG: elektrokardiogramm; HTN: hipertenzié (magas vérnyomas);
BAV: bicuspid aortic valvle (billenty(i); MRI (magnetic resonance imaging); TSZ: Turner-szindroma specifikus Z-szam (a mellkasi aorta
szélességének mértéke); TTE: transztorakalis echokardiografia (sziv UH).

5.2 Az aorta dilatacio (tagulat) és aneurizma orvosi és sebészi ellatasa

e Az aorta disszekcio (szakadas) el6forduldsa TS-es nékben hozzavetélegesen 40 / 100.000 ember
évente (gyakorisagi ratakat kifejez6 statisztikai adat), 6sszehasonlitva az atlag populacidval, ahol csak
6/ 100.000 ember évente.

e Azoknal a n6knél, akiknél aorta disszekcid torténik, gyakoriak a kardiovaszkularis elvaltozasok, mint
példaul bicuspidalis aorta billenty(, aortaiv elongacidja (megnyuldsa), aorta koartacidja és/vagy
magas vérnyomas.

2.3bra TS-es lanyok ajanlott ellendrzési protokollja 16 éves kor felett

>16 éves kor: Kardioldgiai vizsgalat, TTE, MRI, EKG

. N\

Nincs CoA, BAV, HTN CoA, BAV és/vagy HTN

v v v v y

ASI <2 cm/m?

v

Alacsony riziké

v

ASI 2.0-2.3 cm/m? ASI| >2.3 cm/m?

v y

Kozepes rizikd Kozepes rizikd

v v

ASI £2.3 cm/m?

v

Kozepes rizikd

v

ASI| >2.3 cm/m?

v

Magas rizikd

v

TTE vagy CMR TTE vagy CMR TTE vagy CMR TTE vagy CMR TTE vagy CMR
megismétlése megismétlése megismétlése megismétlése megismétlése
5-10 évente 3-5 évente 1 évente 2-3 évente 6 ho-1 évente

ASI: aorta size (méret) index; CMR: cardiac (sziv) MRI; CoA: koartacié aortae; EKG: elektrokardiogramm; HTN: hipertenzié (magas
vérnyomas); BAV: bicuspid aortic valvle (billenty(); MRI (magnetic resonance imaging); TTE: transztorakalis echokardiografia (sziv UH).

© 2018 TurnerSzindroma.hu



Turner-szindroma ¢ Klinikai Gyakorlati Utmutaté

e Az aorta disszekcid kockazatanak egy megbizhatd el6jelzGje az aorta méret index (abszolut aorta
atméré cm-ben osztva a testfelilettel) szamitds. A kardiolégusnak ezt a mérési modszert hasznalnia
kellene a tovabbi ellen6rzések meghatdrozasara — kiilondsen a 16 éves vagy annal idésebb betegek
esetében. Egy fiatalabb paciens rizikd statuszanak megitélésében segit a paciens aorta atméréjének
Osszehasonlitasa olyan TS-es lanyok aortadtmérdéjével, akiknek nincs és nem is volt aorta disszekcidja.

e Egy, az aorta felszalléd agan mért 4 cm-es abszolut atmérd sokkal megbizhatébban el6re jelezheti az
aorta disszekciot, mint a szamolt aorta méret index azoknadl a pacienseknél, akik 16 évnél idésebbek,
alacsony testalkatuak és tulsulyosak, vagy akik nagyon kis sulydak a magassagukhoz képest.

e Mivel a normal vérnyomas fenntartdsa csokkenti az aorta disszekcio rizikéjat, indokolt a vérnyomas-
csokkentd gydgyszeres terapiat korabban elkezdeni, mint ami az atlag populaciéban javasolt.

5.3 Kardiologiai képalkotas

¢ A nem-invaziv kardioldgiai képalkotds — mint a transztorakalis echokardiografia (TTE) — vagy sziv UH, a
kardiovaszkularis magneses rezonancias képalkotas (CMRI) vagy MRI vizsgalat, a computer
tomografia vagy CT vizsgalat — dont6 fontossaguak a diagnozis, a tovabbi teendbk és a rizikd
felmérése szempontjabal.

5.4 Velesziiletett szivbetegségek

e Kongenitalis (velesziiletett) szivbetegség a TS-es egyének akar 50%-aban is el6fordulhat, ez a korai
haldlozas legyakoribb oka, és a 45,X kariotipusuak kozott gyakrabban fordul eld.

e Bal oldali szivfejl6dési rendellenességek fordulnak elé leginkabb: 15-30%-0s gyakorisaggal a
bicuspidalis aorta billenty( (rendellenesen harom helyett csak két félhold alaku zsebbel/tasakkal) és
7-18%-0s gyakorisaggal az aorta koartdacidja (specialis szlikilete). TS-ben gyakran észlelt egyéb
rendellenességek még: a részben rendellenes vena pulmondlis becsatlakozas, bal oldali vena cava
superior, megnyult aortaiv, és az arteria brachiochephalica (régi neve arteria innominate, vagyis
magyarul névtelen artéria) tagulata.

e Kevéshé gyakori anomalidk (rendellenességek): a hipoplasztikus bal szivfél szindréma, a mitralis
billentyl anomalidk, a megszakadt vena cava inferior azygus folytatéddssal, dextrocardia (a sziv jobb
oldalon helyezkedik el), kamrafali vagy pitvar-kamra fali defektus, pulmonadlis billentyU
abnormalitasok, rendellenes koszoruerek és nyitott ductus arteriosus.

5.5 Elektrokardiogramm (EKG)

e Az EKG a sziv elektromos aktivitasat rogzit6 abra, melyet Ugy készitenek, hogy elektréddkat helyeznek
a mellkasra. A TS-es egyének és az atlag populacié EKG eredményei kdzotti kiilonbségek kozé
tartoznak: PR és QT intervallumok (kezdeti és végpontok kozott mért id6k a sziv elektromos
ciklusaban) valamint morfoldgiai problémak (Tawara-szar-blokk, T és P hulldm eltérések). Ezeknek az
eseteknek a becsiilt gyakorisaga 50% TS-ben, 6sszehasonlitva a 30%-al azokban, akinek nincs TS-e.

e QT-megnyulast okozd gydgyszereket nagy odafigyeléssel kell felirni TS-es személyek részére. Ajanlott
diagndziskor egy bazis EKG készitése, majd ilyen hatasu gydgyszerek addsakor ismételten.
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5.6 Sportolas

e Az aorta disszekcié kockazatanak figyelembe vételével pdrhuzamosan fontos a TS-es személyek
egyénre szabott szintd fizikai aktivitasra 6sztonzése. Az Uj irdnyelvek, melyek megtaldlhatdak online a
http://www.eje-online.org/content/177/3/G1.full.pdf+html weboldalon, konkrét ajanldsokat tartalmaznak
arra vonatkozdan, hogy milyen tipusu sportot gyakorolhat az egyén kardioldgiai vizsgdlatainak leletei
alapjan. A kardiolégus tanacsot tud adni a TS-es személynek, mely sporttevékenységeket kell
kerilnie.

5.7 Hipertenzié (magas vérnyomas)

o A szisztémas hipertenzidé becsliilt gyakorisaga 20-40% gyermekek esetében, és akar 60% is lehet
feln6ttek esetében TS-ben.

e A hipertenzid kezelése TS-ben hasonld a nem TS személyekéhez, és magaban foglalja az egészséges
életmaddra valé 0sztonzést, valamint a testsuly menedzselését is.

¢ Alapvet6 fontossagu diagnosztizalni és kezelni a hipertenzidt kivalté okokat, mint a vese anomalidk
vagy az aorta szUkilete, amelyek ugyancsak magasabb vérnyomdshoz vezet.

5.8 Kardiovaszkularis kockazatok a terhesség alatt

* A TS-es nGk esetében nagyobb a terhességi komplikacidk kockazata, akar spontan terhességrél, akar
asszisztalt reprodukcios technikak - tobbek kozott az in vitro megtermékenyités és beliltetés -
alkalmazasat kovet6 terhességrél van sz6. Ezeknél a n6knél nagyobb a veszélye az aorta
disszekcionak és a magas vérnyomassal kapcsolatos terhességi rendellenességeknek, beleértve a
terhességi toxémiat.

* A kezelésbe beletartozik az anti-hipertenziv kezelést és az aorta (tovabbi) dilataciéjanak
megel&zésére iranyuld gyogyszeres kezelés.

e Szilési tervet kell készitenie az orvosi teamnek, melynek legaldbb egy sziilész, egy kardioldgus, és egy
anesztezioldgus is tagja, akik valamennyien tapasztalattal rendelkeznek az olyan terhességek
kezelésében, amelyek anyai szivbetegséggel és/vagy aorta rendellenességekkel kapcsolatosak.

5.9 A koagulaciods (véralvadasi) rendszer

e Az atlag populdciéval 6sszehasonlitva a TS-es személyeknél magasabb a haldlos cerebrovaszkularis
betegség (stroke) kockdazata.

e Vannak olyan TS-es nék, akiknek a véralvadasi rendszere tulzott mértékben aktivaldédik, azonban
ennek stroke kockazatra gyakorolt hatasa nem ismert. Bizonyos 6sztrogén készitmények tovabb
novelik a stroke rizikdt, és ezt az orvossal meg kell targyalni, amikor az 6sztrogén pétlas lehetdségei
kerilnek szamitasba.
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6. A tarsbetegségekre iranyuld, egész életen at tartod ellendrzés

6.1 Felnéttgondozas

o Afeln6ttekben felmeriils egészségligyi problémak sokasdga évenkénti ellenérzéseket indokol,

lehet8&ség szerint egy interdisciplindris vagy multidisciplinaris klinikan, ahol tisztaban vannak a TS

természetével. (4. Tablazat)

4. Tablazat Utmutaté a feln6ttgondozasra: vizsgalati teriiletek és ajanlott gyakorisagok

Terilet

Obezitas (elhizas)

Kardiovaszkularis

Csont metabolizmus,
oszteoporozis, skolidzis

M34j

Diabétesz

Termékenység

Pszicholdgia
Audioldgia
BOrgyogyaszat

Fogszabalyozas

Vér-vizsgalat

Vizsgalat
Testsuly

Elektrokardiogramm

Aorta MRI

Vérnyomads
DEXA vizsgalat

Majfunkcids vizsgalatok
Maj UH vizsgalata
HbA1c teszt/éhgyomri vércukor

Orokbefogadas vagy felvildgositas petesejt
adomanyozasrol

Uterus (méh) UH

Pszicholdgiai terliletek attekintése
Audiogram, F-O-G kortorténet
Bér vizsgalata

Fog vizsgélata

Pajzsmirigy funkcio

Coliakia vizsgdlat

DEXA:Kétspektrumu-rontgenabszorpciometria; F-O-G: Ful-orr-gégészet.

6.2 Felnottek n6gyogyaszati ellatasa

Ajanlott gyakorisagok
Evente

3-5 évente; és évente, ha az
aortagyok >3 cm

Amikor idGszerU
Evente

3-5 évente és évente, amikor
specifikus kezelés kezd6dik

Evente
Amikor idGszer(

Evente
Amikor idGszer

Amikor id&szeru
Amikor id&szeru
3-5 évente
Evente

Evente

Evente

5 évente

e A TS-es n6k szamara elérhet6 kell, hogy legyen olyan n6gyégydsz, akinek van tapasztalata az

elégtelen petefészekm(kodés teriletén. Ha kombinalt ordlis fogamzasgatld tablettara van sziiksége

egy spontan petefészek miikodéssel rendelkezé nének, akkor a 20 ug etil-6sztradiolt tartalmazo

készitményeket el6nyben kell részesiteni a nagyobb dézisu készitményekkel szemben, mert ezek

alacsonyabb trombdzis veszéllyel jarnak.

6.3 Rakszlirés

e Arosszindulatu daganatok 6sszesitett kockazata valdszin(ileg enyhén magasabb, a melanoma rizikdja

2-3-szor nagyobb, az idegrendszeri rosszindulatu elvaltozdsok rizikéja 4.3-6.6-szeresére emelkedett.
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e Az emlGrak incidenciaja (el6forduldsi gyakorisaga) legaldbb 30%-kal csokkent az atlag populdciéhoz

képest.

’r_sr

5. Tablazat Ajanlott sziirvizsgalatok a TS diagnézisakor és egész életen at 12

Teriilet

Testsuly / BMI

Vérnyomas vizsgalata

Pajzsmirigy mikodés
(TSH és szabad T4)

Lipidek (koleszterin)

Majfunkcios értékek
(aminotranszferazok

és alkalikus foszfataz)

HbA1lc, Vércukor

D vitamin

Colidkia vizsgalat
(glutén érzékenység)
Vese ultrahang

Hallasvizsgalat

Szemvizsgalat

Fogaszati felmérés

Velesziiletett
csip6ficam vizsgélata

BGr vizsgalat
(anyajegyek)

Csontrendszer
vizsgalat, DEXA

Gyermek

A diagnézis
feldllitasakor

Igen

Igen
Igen

Igen
lgen?

Igen?

Igen, ha korabban
még nem volt

Igen,
Ujszilottekben

Igen

Diagnozis felallitasa utan,
egész gyermekkorban

Minden orvosi vizsgalat alkalmaval

Minden orvosi vizsgalat alkalmaval
Evente

17-18 éves korban kezdve

Evente, 10 éves kor utan

Evente, 10 éves kor utan

2-3 évente, 9-11 éves kor utan

2 évente, 2-3 éves korban kezdve

3 évente

Evente

Evente, kivétel, ha a fogak rendellenes

illeszkedése (malokklizio) vagy mas

rendellenességek sziikségessé teszik a

gyakoribb vizsgalatokat®

Evente

5-6 éves korban és
12-14 éves korban

FelnGtt

Diagndzis feldllitasa utan

Minden orvosi vizsgalat alkalmaval

Minden orvosi vizsgalat alkalmaval
Evente

Evente

Evente

Evente

2-3 évente

5 évente

5 évente

Evente

Evente, kivétel, ha korabban nem
vagy nem ol kezelt fogilleszkedési
rendellenességek szlikségessé teszik
a gyakoribb vizsgalatokat

Evente

Az 6sztrogén abbahagyasakor,
elégtelen Osztrogénpotlas
kockazatakor, menopausa korban

BMI=TTI (testtomegindex); DEXA:Kétspektrumu-rontgenabszorpciometria; T4:thyroxin; TSH:tireoid stimulalé hormon.

1A tdblazat nem tartalmazza a kardiovaszkularis és neuropszicholdgiai sz(irévizsgélatok ajanlasait, ezek mashol kertlnek targyalasra.

2 Az ajanldsok csak a sziirévizsgalatokra értendéek. Barmely aktiv betegség klinikai gyanuja esetén mindig szikségesek a relevéns vizsgalatok.

39-12 hénapos korban
412-18 hénapos korban

5Sok TS-es személynek fogszabalyozdsra van sziiksége. Sziikséges lehet a standard fogszabalyozasi kezelési tervek modositasa, beleértve az antibiotikum

profilaxist, a megvaltozott fogdszati morfoldgia figyelembe vételét, és a késleltetett novekedés miatti megvaltozott kezelési id6t.
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e A gonadektdmia (a petefészkek eltavolitasa) tovabbra is kbtelezé olyan TS személyekben, akiknek a
genetikai dllomanyukban Y kromoszéma rész talalhatd. A TS genetikai diagndzisakor, ha ilyen Y
kromoszéma allomanyt detektdlnak, mindenképpen javaslatot kell tenni a petefészkek eltavolitdsara,
mint megel6z6 |épésre. Erre azért van sziikség, mert nagyobb a kockdzata annak, hogy idével
ezekben a petefészkekben daganatok alakuljanak ki, amelyek malignussa (rosszindulatuva) valhatnak.

6.4 Tarsbetegségek (egy vagy tobb tovabbi betegségnek vagy allapotnak a jelenléte a paciensben)
TS-ben, gyermekkortoél feln6ttkorig: a kapcsolddo egészségiigyi problémdak monitorozasa TS-ben

e Az 5. Tablazat javaslatokat tartalmaz azoknak a TS-hez kapcsolédd betegségeknek vagy allapotoknak
a figyelemmel kisérésére, melyeket a klinikai gyakorlati utmutaté mashol nem targyal.

o Fll-orr-gégészeti problémak (hallds): Gyakori a vezetéses hallascsokkenés gennyes
kozépfulgyulladasok, gyakori fert6zések és a dobhartya koros elvaltozdsanak kovetkezményeként.
TS-ben az idegi halldscsdkkenés az uralkodd halldskarosodas, a paciensek egyharmaddaban észlelhetd,
és felléphet jelentds kozépfiil-betegségekkel egyiitt vagy azok nélkiil is.

e Autoimmunitds: A TS-es egyéneknek nagyobb a kockdazata a pajzsmirigy betegségek (pajzsmirigy
gyulladas, alulm(kodés és tulmikodés), colidkia (glutén érzékenység), és valamivel kisebb mértékben
diabétesz, juvenilis reumatoid artritisz (gyermekkori iziileti gyulladas), uveitisz (szem érhartyajanak
gyulladasa) és gyulladasos bélbetegség kifejlédésére.

e Obezitds (elhizds): Sok TS-es személynek magasabb a testtomeg indexe (TTI=BMI angolul), magasabb
a testzsir aranya, nagyobb a haskorfogata és alacsonyabb a zsirmentes testtomeg aranya, mint az
életkor-és testtomegindex szerinti kortarsaiknak.

e Diabétesz (cukorbetegség): Az I. és Il. tipusu diabétesz rizikdja minden életkorban megnodvekedett a
paciensekben. Kilonféle gliikdz (vércukor) homeosztazis (stabil koriilmények és allapot fenntartasa)
rendellenességeket (diabétesz megnyilvanuldsa nélkil) irtak le; tobbek kozott hiperinzulinémiat,
inzulin rezisztenciat, csokkent inzulin termelést és kéros glikdz toleranciat.

e Lipid rendellenességek: Lehetséges, hogy a TS kapcsolatban van egy artérids plakk képz6dését
elémozditd lipid profillal (emelkedett vérzsir szint) fiatalkorban, hozzajarulva a mar eredetileg is
megnovekedett kardioldgiai kockdzathoz. Hiperkoleszterinémia (magas koleszterinszint) a TS-es nék
37-50%-aban fordul el, ami az atlag populaciéban megfigyeltnél magasabb arany.

» Nyirokkeringés: Sok magzat, akinek sulyos nyirokodémaja (a szovetek kozotti folyadék felgytlemlése)
van, nem éli tul. Az élve sziiletett magzatok altaldban periférids 6démaval sziletnek (elsGsorban
kezeken és labfejeken), és bizonyos foku nyaki redé megvastagodassal. Ez szoros kapcsolatban all a
bal szivfél velesziiletett defektusaival. Tovabbi tlinetek kozé tartozik a lenétt (nyaki) hajvonal, a filek
helyzetének megvaltozasa, kicsi mellbimbdk és rendellenes ujj és/vagy labujj kormok.

o Periférids 6déma (kéz és/vagy labfej dagadas) altaldban 2 éves korra terdpia nélkil megsz(inik
vagy nagy mértékben javul, azonban koran elkezdhet a specialis 6déma terapia, ha a kormok a
kézujjakon, labujjakon, és/vagy a b6r veszélyeztetve vannak.
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o Meég ha a nyirokddéma visszafejl6édik vagy nem volt jelen sziiletéskor, akkor is barmely korban
(ujra) felléphet; valdszinlileg az 6sztrogén terapia elkezdésével, de még gyakrabban tulzott
testsulyndvekedéssel kapcsolatosan.

* Fogdszat és fogszabdlyozds: A TS-es egyének esetében a fogdszati és fogszabalyozasi problémak
széles skdldja lehetséges, ezek kozé tartozik az el6rehaladott fogkor, megnovekedett kockazat a
gyokerek rovidiilésére, ami a fogak elvesztéséhez vezethet, kiilondsen fogszabdlyozasi kezelések
soran; valamint mas problémak, melyek hatassal lehetnek az étkezésre/taplalasra és beszédre. A
fogak vékonyabb zomdnccal és rendellenes fogallomannyal rendelkezhetnek, mégis a szuvasodas
kevésbé gyakori, mint az atlag populacidban. A fogak deformitasa, tulzsufolt fogak, trismus (allkapocs
izom spazmus vagy 'szajzar’), ragasi nehézségek, |égzési akaddalyok és emésztési zavarok
elkeriilésének érdekében az egyenetlen fogak kezelése alapvetd. A TS paciensek fogszabalyozasi
kezelésének irdnyelvei a szokdsos ellatas mddositdsait tartalmazzak, melyeket a TS-el kapcsolatos
novekedési arany és id6 kiilonbségei, az arckoponya strukturak fejlédése és a fogaszati morfoldgia
tehetnek szikségessé.

e Szemészet: A fénytorési hibak - mint rovidlatas - korai felismerése és korrigalasa alapvet6
jelent6ségliek a latascsokkenés megel6zésében. Mind a strabismus (a szemek 6sszehangolt
egylttmikodésének, a tengelyek allasanak rendellenessége - kancsalsag), mind az amblyopia
(tompaldtas vagy lusta szem) a TS-es n6k kb. egyharmadaban fordul el6. A ptosis (szemhéjcsiingés)
és a szokatlan szemhéjvonalak ugyancsak gyakoriak.

® BArgyogydszat: A TS-es személyeknek tobb a pigmentalt naevusa (anyajegy), és nagyobb
gyakorisaggal fordulhat elé ndluk melanoma, mint az atlag populacional. Lehetséges, hogy a
novekedési hormon kezelés triggereli az ilyen b6ron 1évé jegyek ndvekedését, azonban sem az
anyajegyek szdmat, sem pedig a rosszindulatu atalakulas kockazatat nem noveli.

e Ortopédia: Az izom-és csontrendszeri elvaltozasok széles skalat mutatnak TS-ben. Tipusai személyrél
személyre valtoznak, és nem kovetkezetesen kapcsolédnak meghatdrozott kariotipusokhoz. A TS-es
paciensekben a kifdzis (fels6 gerincszakasz el6redomborulasa), az ék alaku csigolya (szabalytalan
csont) és a skolidzis (gerincferdiilés) kockazata fokozott. A skolidzis kialakulhat vagy progredialhat a
novekedési hormon kezelés alatt. Csecsemd&knél nagyobb kockazata lehet a velesziiletett
csip6ficamnak. Olyan rendellenességek, mint a térd tengely-eltérése vagy a szabalytalan ldbboltozat,
gyakoriak.

e Oszteoporozis (csontritkulds), térési kockdzat, és D vitaminhidny: A n6knél és lanyoknal nagyobb a
csonttorés kockazata, még a csont normal dsvanyi anyag sirlsége (BMD- bone mineral density)
esetén is. A megnovekedett torési rizikd a BMD-hez, a szl torési kértorténetéhez,
hallaskdrosodashoz és id6sebb korhoz kapcsolddik. Sok TS-es nének a nem megfelel6 6sztrogén
kezelés kdvetkeztében alakul ki oszteopordzisa. A D vitamin anyagcsere abnormalis lehet, és a D3
vitamin potlas (20 ug vagy 800 IU naponta) azokban, akiknek alacsony a 25-hydroxivitamin D, az
Osztrogén pétlassal egylitt megdvja a csontallomdanyt. Mivel az alacsony testalkathoz kicsi csontméret
tarsul, a BMD radioldgiai kiértékelésének értelmezése nehézkes lehet.
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Gasztrointesztindlis (gyomor és bélrendszeri) betegségek: A gyulladasos bélbetegségek (IBD),
kiilonosen a Crohn betegség gyakorisaga fokozott, valamint a gyulladasos bélbetegségek TS-ben
hajlamosak korabbi kialakuldsra és sulyosabb tiinetekre, mint az atlag populacidban. A colidkia
(lisztérzékenység), a glutén intolerancia a taplalkozasban, ugyancsak nagyobb gyakorisagu, 4.5 %-os
prevalencidval (0sszes esetek szama szazalékban). Javasolt, hogy minden pacienst, akinek hasi
fajdalma, megmagyarazhatatlan sulyvesztése, hasmenése és/vagy gasztrointesztinalis vérzése van,
kivizsgaljanak gyulladdsos bélbetegség iranyaba. A majenzim eltérések gyakoriak, annak ellenére,
hogy az egyéneknek nincsenek majproblémakra utalé tlineteik, és a majcirrdzis (hétkdznapi néven
majzsugor) rizikéja 6-szor magasabb, mint az atlag populaciéban. A magasabb majenzimek
allanddsuld vagy progresszivan novekvd tendencidt mutatnak, és csak ritkan alinak helyre, de
csokkenhetnek vagy stagnalhatnak az 6sztrogén hormon pétlé terapidval. A majenzimek tartds
emelkedése a maj Doppler vizsgalattal kiegészitett ultrahangos vizsgalatat kell, hogy eredményezze.

Vese betegségek: A vese anomaliak a paciensek 24-42%-t érintik. Ilyen rendellenességek kdzé tartozik
a patkévese (11%), a részlegesen vagy teljes mértékben megkett6zott (5-10%), hianyzo (2-3%),
multicisztas (<1%) vagy ektdpias (rendellenes elhelyezkedés(i) (<1%) vesék. A vesebetegségekkel
kapcsolatos haldlozas 7-szer magasabb, mint a normal populaciéban. A hiagyuti fert6zések
feltételezhet6en az obstrukciok vagy reflux miatt gyakoribbak. Az elh(izédo reflux vagy visszatéré
fert6zések miatti vese hegesedések emelkedett vérnyomast eredményezhetnek, ezért a megfelel6
beavatkozas (tobbek kdzott antibiotikum kezelés vagy mitéti korrekcio) kritikus fontossagu.

7. Gyermek ellatasbdl felnétt ellatasba atadas (tranzicid)

7.

Sok TS-es fiatal né nem kapja meg a megfeleld ellatast vagy az ajanlott életkor-fliggd vizsgalatokat,
mely a tarsbetegségek alul-diagnosztizalasanak és kezelésének eseteihez, illetve végil rosszabb
egészségi allapothoz vezet.

A korai feln6ttkor idealis életkor arra, hogy elésegitsik az 6nalld, dngondoskodd hozzaallas
kifejlédését, megteremtsiik a tudatossagot a sajat kortorténettel kapcsolatban, és el6mozditsuk az
egészséges életmaddra torekvést.

77 7

1 FelnGtt egészségiigyi ellatasba torténd atmenet kihivasaival valé szembesiilés

Altalanos és TS specifikus eszkdzok is kifejlesztésre keriiltek, hogy segitsék a pacienseket a feln6tt
gondozasba torténd atmenet el6készitésében, tervezésében és megvaldsitasaban.

,A TS-s gyermekbdl felnétt ellatdsba térténd dtmenet eszkéztdra”
(https://www.acponline.org/system/files/documents/clinical_information/high_value_care/clinician
_resources/pediatric_adult_care_transitions/endo_turner/endo_ts_transition_tools.pdf) targyalja az
atmenet lényeges elemeit (készenlét, az adatok/informacidk atvitele, 5ngondoskodds ismerete és
képességei) és egyben TS specifikus anyagokat is.

7.2 Kulcsfontossagu TS specifikus tartalmi teriiletek, amelyekkel az atadas alatt foglalkozni kell

TS specifikus témak, amikkel foglalkozni kell, a kovetkez6k: 6sztrogén terapia és termékenységi
témakorok; TS egészségligyi ellendrzd lista feln6tteknek; TS-hez kapcsolddd sziikségek és életmaddbeli
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kovetelmények az optimalis egészégi allapotot biztositasanak érdekében; egész élethosszon at tarté
kardiovaszkularis ellatds; valamint pszicho-szocialis, oktatdsi és foglalkozassal kapcsolatos témakorok
a képességek teljes kibontakozasa és a jo életminGség biztositasa érdekében.

8. Neurokognicid (az agy megértési képessége) és viselkedés
8.1 Hattér

o ATS kapcsolatban van egy neurokognitiv profillal, amely negativ hatdst gyakorolhat a tanulas
sikerességére.

e Ajanlott, hogy neuropszicholdgiai és hozza kapcsolédd viselkedés-egészségiigyi szolgaltatdsok is
legyenek beleintegralva a TS-es lanyok és nék ellatasaba.

e Ajanlott, hogy egy neuropszicholdgiai értékelés késziljon dvodas korban, iskolakezdéskor,
kozépiskoldba lépéskor és magasabb képzésekbe torténs atmenet idejében, vagy barmely
id6szakban, amikor nehézségek lépnek fel. Az értékelének ismeretekkel kell rendelkeznie a TS
specifikus kognitiv hianyokrél.

e Ajanlott a gyermekek készségfejlesztd, fizikai vagy beszéd terapeutdhoz irdnyitdasa mar korai
életszakaszban, vagy iskolakezdéskor.

* A kognitiv vagy pszichoszocialis kihivasok, melyek a TS-hez kapcsolatosak, magukban foglaljak a
figyelemhiany/hiperaktivitas zavart (ADHD), specialis tanulasi zavarokat, tarsas kommunikacios
nehézséget, autizmus spektrum zavarokat és a fejlédéssel jaré koordinacids zavart.

e A bizonyitékok arra utalnak, hogy altalanos beavatkozasokat - amelyek a nem TS-es népesség
szamara lettek kifejlesztve — hasonlé pozitiv hatasokkal lehet alkalmazni.

e Amikor tanulasi nehézségek vannak jelen, az oktatasnak alkalmazkodnia kellene ezekhez: ide tartozik
a tutoralas (tanulmanyvezetés), az id6korlatok kiterjesztése, és azoknak a tanulasi/tanitasi
stratégiaknak a kihasznalasa, amelyek a szébeli erésségeket emelik ki.

8.2 Intellektualis miikodés

* Alegtdbb TS-es egyénnek atlagos az intellektusa, azonban hozzavetblegesen 10%-ban Iép fel
intellektualis fogyatékossag (leggyakrabban a gy(rl alaku X kromoszémadval hozhaté kapcsolatba). A
verbdlis (szobeli) gondolkodasi készségek konzekvensen jobbak, mint az érzékel6 (érzékszervek
haszndlatan alapuld) gondolkodasi készségek, valdszin(sithetden a kivitelezé funkciok (viselkedés
vezérlés) és a vizualis-téri képességek (a targyak térbeli kapcsolata) specifikus karosodasait tikrozve.
A nyelvi képességek gyakran erések, azonban a matematika kihivast jelenthet és fels6oktatasbeli
tanulasi nehézségekhez vezethet.

8.3 Figyelem, munkamemdria és kognitiv kontroll

e Gyakran jeleznek kivitelez6 funkcidkban valé hianyokat és csokkent feldolgozasi sebességet, valamint
figyelemhiany/hiperaktivitas zavart (ADHD) az iskolaskoru gyermekek hozzavet6legesen 25%-aban
figyeltek meg.
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¢ A csokkent feldolgozasi sebesség (amilyen tempdban valaki felfogja az informaciét, értelmezi és
elkezd reagalni ra) gyakori lelet.

e Sz(il6i tréningek és az oktatas mddositasai segitséget jelentenek a gyerekeknek. A felnGttek szdmadra a
munkahely megfelel§ kivalasztasa lehet hasznos.

8.4 Vizualis-téri, percepcids-motoros (észlelési-motoros) és szenzomotoros (érzékel6-mozgatd)
fejlodés
e ATS-es egyéneknél leggyakrabban megfigyelt kognitiv kihivasok a vizualis-téri teriileten vannak, és

nehézségekként jelentkezhetnek olyan feladatokban, mint a tavolsag megitélése, vezetés és
matematikai szamitdsok.

e A gyermekeket tanulast segitd szakemberekhez kellene iranyitani, ha a téri hianyaik tanulasi
funkcioikat zavarjak. Fejleszt6 és/vagy fizikalis terapia gyakran segitséget jelenthetnek.

8.5 Beszéd és nyelv

* Afelfogd és kifejez6 nyelvi m(ikodés standard elemeit tekintve atlagos és atlagon felili teljesitményt
figyeltek meg, azonban alkalmanként gyengeséget jeleztek olyan nyelvi feladatokban, amelyek
magukba foglalnak kivitelez6 funkcidju kovetelményeket (pl. tobb Iépcsds utasitdasok adasa) vagy
ritkan a téri nyelvben (pl. szdbeli irdnyitas olyan szavak hasznéalataval, mint ,felett”, ,mogott”, vagy
,ott fent” egy targy helyének meghatarozasara).

7 _ sz

8.6 Deklarativ / felidéz6 memdria (tényekre és eseményekre iranyulé memdria)

e A szobeli informacidk hosszu tdvu memoridja megtartott vagy kiterjesztett lehet, azonban a targyakra
és helyekre irdnyuléd memoria kevésbé hatékony. Az informacid tanulasa és kezdeti megtartdsa
normalnak mutatkozik, azonban az informacié gyakran nagyon gyorsan feledésbe merdl.

e Avizudlis tanulas fejleszthetd a dolgok hangos bemutatdsdaval és verbalis mnemonikok (bet(l vagy
mozaik szavak) beépitésével.

8.7 Tarsas kognicié

e A TS-es lanyok és n6k nem biztos, hogy jol felismerik az arckifejezéseket, és gyakran vannak
nehézségeik masok érzelmeinek megértésével. Tarsas készségekre iranyulé csoportterapia segithet.

8.8 Képzési eredmények és szakmai elégedettség

* 50%-0s el6fordulasa a matematikai tanuldsi zavarnak (diszkalkulia) altaldnos a TS-esek esetében az
atlag populdciéhoz hasonlitva.

e Iskolds-koru TS-es gyermekek gyakran mutatnak elérehaladott olvasasi és széfelismerési
képességeket.

e A TS-ben gyakran lathaté neurokognitiv profil okozta kihivasok ellenére a TS-es nék sokszor hasonld
vagy magasabb végzettségi szintet érnek el, mint az atlag populacié.
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o A fiatal TS-es n6k foglalkoztatdsi statusza megegyezik vagy magasabb, mint az 6sszehasonlité
csoportoké, bar a nyugdijba vonulas sokkal kordbban 1ép fel. Feln6ttek, kilondsen id6sebb nék
esetében alacsonyabb a foglalkoztatasi statusz, mint amit a végzettségi szintjikbdl varnank, és
kevésbé pozitiv/kihivasokkal teli munkatapasztalatrél szamolnak be. Foglalkoztatasi és élet-készség
tréning segitséglkre lehet.

8.9 Pszichoszocialis teriletek

e Altaldnossagban a TS-es lanyok és nék alacsonyabb dnértékelést tapasztalnak, mint azok, akiknek
nincs TS-e. Magasabb foku szociadlis elszigetelG6dést és szorongast jeleznek vissza, kevesebb
baratsagot kotnek, alacsonyabb ardnyban hazasodnak, és kevésbe valdszin(, hogy masokkal egylitt
élnek. Tdmogatas biztositasa azoknak a TS-eseknek, akik megkisérelnek tarsas kozosségekbe
integralédni, kulcsfontossagu stratégia lehet er6s szocialis haldzatok kialakitdsahoz.

8.10 A hormonalis terapia hatasa

e A TS-es nGk altalaban hasonld neurokognitiv profillal rendelkeznek attdl fliggetleniil, hogy meg6rzott
petefészek mikodésiik van vagy adekvat 0sztrogén terapiat kapnak. Hasonléan, a GH kezelés nem
tlnik ugy, hogy hatassal lenne a neurokogniciodra.

9. Az ellatas optimalizalasa élethosszon at
9.1 A kérhazi rendel6k alternativainak felfedezése

e A TS-esek ellatdsdban alkalmazhaté a tavgyodgydszat és az online egészségligyi leletek hasznalata.
Azok a csaladok és nék, akik nem olyan terileten élnek, ahol elérhet6 az ellatas, felfedezhetik
ezeknek a lehet6ségeknek a haszndlatat annak érdekében, hogy kapcsolatba keriljenek TS
specialistakkal.

9.2 A pacienseket tamogato szervezetek szerepe

e TS-es feln6tteknek és n6knek, valamint fiatal TS-es lanyok sziileinek kapcsolatba kellene 1épni egy
helyi vagy nemzeti TS szervezettel er6forrdsokért és egymas tdmogatasaért.

9.3 Nemzeti TS nyilvantartasok

e Az irdnyelvek ajanljak, hogy klinikai és pszichoszocidlis adatokat rogzité nemzeti nyilvantartasokat
kellene alapitani, és az ezekbél szarmazo adatokat egyesiteni olyan faktorok meghatarozasara,
amelyek hozzdajarulnak a kutatdsokhoz.
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TS Szervezetek, melyek informaciot és tdmogatast nyujtanak

Turner Syndrome Society of the United States — http://www.turnersyndrome.org

Turner Syndrome Global Alliance (US) — http://tsgalliance.org

Turner Syndrome Foundation (US) — https://www.turnersyndromefoundation.org

Turner Syndrome Society of Canada — http://www.turnersyndrome.ca

Asociacién Sindrome de Turner México — http://turnermexico.org.mx

Turner Syndrome Support Society (UK) — http://tss.org.uk

Turner Syndrome Association of Australia — https://www.turnersyndrome.org.au

Turner Syndrome International Group — https://tsint.org (Links for worldwide TS organizations are available at
this site.)
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Ezt a paciens-kdzpontu valtozatat a TS Klinikai Gyakorlati Utmutaténak Dr. Philippe Backeljauw és

Dr. Claus Gravholt fejlesztette ki a TS kdzosséggel egylttmikdodve. A szerz6 koszonetet mondanak
mindazoknak, akik odaszantdak idejliket, hogy fontos visszajelzéseket és szerkesztéseket biztositsanak.
Ezt a tevékenységet a Novo Nordisk Inc oktatdsi alapja tdmogat;ja.
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