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Klinicky popis

Prevalencia: 1/2500 dievcat

*Poruchy rastu- gén SHOX: nizky rast, skeletalne abnormality (cubiti valgi, genua vara,
nedoslychavost prevodného typu- anomalie sluchovych kostiCiek)

*Hladina TSH a IGF-1 je v norme
Inzulinorezistencia v detskom veku- DM 2 + hypertenzia, hyperlipidémia
*Gonadalna dysgeneza: pruhovité, fibrézne ovaria (ZFX, DIAPH2, DFFRX)

*Atrézia oocytov (neparovy pohlavny chromozém- neschopnost stupit do meidzy)

*Hypegonadotropny hypogonadizmus (vysoké: FSH(!), GSH, nizke: estrogény)- nedokonaly vyvin
Zenskych pohlavnych organov a sekundarnych znakov (primarna amenorrhea)

*Poruchy lymfatického systému: dilatacia lymfatickych ciev- lymfedém - Stitovity hrudnik, pterygium
colli

*KVS: koarktacia aorty, aneuryzmy, abnormality lavého srdca
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Geneticka pricina potizi

monozomie chromozomu X = karyotyp 45,X (starSi zapis 45,X0 - NEpfipustny)

50% pfipadu je podmineno jinym karyotypem (chromozomalni mozaiky, strukturni aberace -
izochromozom X, delece kratkych/dlouhych ramének chromozomu X, kruhovy, idiocentricky X)

zvlastni pripady spojené s vyskytem chromozomu Y (Jedna se zejména o mozaiku 45,X/46XY (spojenou se
smiSenou gonadalni dysgenezi) nebo o karyotyp 46,XY spojeny s Cistou gonadalni dysgenezi. Chromozom Y nemusi byt pfitomen cely,
muZe se jednat pouze o maly translokovany Usek, idiocentricky chromozom nebo marker chromozom)




Dedicnhost

Ve vétsiné pfipadu, kdy dochazi k monosomii X, funkéni chromozom pochazi od matky.
To mulze byt zpusobeno nondisjunkci u otce . Meiotického chyby , které vedou k produkci X s delecii
na p raménku nebo abnormalnich Y chromozému se vétSinou nachazeji u otce. Isochromosome X
nebo kruhovy chromozom X jsou vytvoreny stejné Casto oba rodici.

Turnertv syndrom je sporadicka udalost, pro rodi€e jedince s Turnerovym syndromem, riziko recidivy

neni pro nasledné téhotenstvi zvySeno. Vzacné vyjimky muze zahrnovat pfitomnost vyvazeného

premistéeni X chromozomu rodiCe, nebo tam, kde ma matka 45, X mozaiky omezené na svych
gonadach .




Diagnostika

= U|traZVU k' hygroma colli cysticum
- geneticke vysetrenie - vySetrenie karyotypu

prenatalne - odbér plodové vody (amniocentéza, AMC) — klasicka 16.-20.t.g.

- odbér krve plodu z pupeéniku (kordocentéza, CC) — po 20. t.g.
- biopsie choriovych klku(CVS) —Casna CVS — 11. — 14. t.g.
- pozdni CVS - Il. a lll. trimestr(placentocentéza)

postnatalne - periferni krev




Moznosti leCby

Rekombinantni ristovy hormon
m zmirnéni rustové poruchy, hlavné psychologicky efekt
m |é8bana 12 mistech v CR
m nevyhoda: zadroZzovani Na—tvorba lymfedém
m rUstovy hormon - farmakologicka davka )nastaci pouze substitucni)
e podkozné injekci veCer pred spanim
m nutné sledovat glykémii
Substituéni hormonalni terapie
m U ovariaalni isnuficience
m pro vyvoj sekundarnich pohlavnich znaku - cyklus, ovulace..
e Kk fertilité vede pouze u 2-5%
e dnes i moznost téhotenstvi pomoci asistované reprodukce
m  21.-23. den cyklu - estrogen (7-beta-estradiol); od 11. dne + gestagen;
nasledujicich 5 dni se ponechava bez medikace — menstruacni krvaceni; dermalni
naplast (nejcastéji vzhledem k véku)
o Pripadna léCba poruch zraku a sluchu €asto spojena s nemoci




Preventivni opatreni

TS nelze predpovidat (neni zavislé na véku matky)
DalSi téhotenstvi nema zvysSené riziko vyskytu (nahodna non-disjunkce v meidze)
Neni indikaci k umélému preruseni tehotenstvi
PloSny screening se neprovadi
Pred téhotenstvim
o Doporucuje se pouze klasicka prevence v leékarské genetice
*  Primarni
=  Sekundarni

Prenetalné: Genetické vysetreni vzorku choria/ bunék plodové vody — spolehlivé
o Prenatalni lécba plodu neni mozna

o Rozhodnuti o preruseni téhotenstvi je na rodicich




Eticke problemy

1. Fyzicka odlisnost pacientok- psychologicke komplikacie.

2. Neurokognitivne poruchy- socialna adaptacia.

3. Tehotenstvo je mozné pomocou asistovanej reprodukcie, s darovanym
vajickom.




