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Nepoznand vrozend srdecni vada u pacientky
s Turnerovym syndromem a jeji dusledky
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Vrozené srdecni vady jsou pfitomny p¥iblizné u 50 % pacientek s Turnerovym syndromem (TS). Bikuspidalni aortalni chlopen, koarktace
aorty, dilatace ascendentni aorty a arterialni hypertenze piredstavuji vyznamné rizikové faktory pro zivot ohrozujici disekci a rupturu
aorty. Autofi diskutuji vyznam podrobného kardiologického vysetieni véetné magnetické rezonance srdce u nositelek TS a nezbytnost
celozivotniho sledovani zkusenym kardiologem, poukazuji na vysokou matefskou mortalitu a morbiditu v téhotenstvi. Zaroven pre-
zentuji kazuistiku zeny s TS s vySe zminénymi, v détstvi nediagnostikovanymi vrozenymi srde¢nimi vadami, ktera podstoupila Iécbu
neplodnosti bez predchoziho kardiologického vysetieni zaméfeného na riziko aortalni disekce.
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During childhood unrecognized congenital heart defect in patient with Turner syndrome, and its implications

Congenital heart disease affects approximately 50 % of individuals with Turner syndrome (TS). Bicuspid aortic valve, aortic coarctation,
ascending aorta dilatation and arterial hypertension are important risk factors for life-threatening aortic dissection or rupture. Authors
discuss the importance of a careful cardiac examination including cardiac magnetic resonance imaging study and life-long follow-up
by experienced cardiologist in TS patients, and point out high maternal mortality and morbidity during pregnancy. They present a case
report of woman with TS and the above-mentioned in childhood unrecognized congenital heart defects that underwent infertility tre-

atment without preconceptional counselling focused on cardiovascular risk for aortic dissection.
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Uvod

Turnerlv syndrom (TS) patii mezi nejcastéjsi
chromozomalni aberace, jeho postnataini preva-
lence je udavana priblizné 1 na 2000-2 500 Zivé
narozenych dévcatek. Je zplsoben bud ztrdtou
nebo strukturdini abnormalitou jednoho chro-
mozomu X. Pfi vysetfenf karyotypu je nalezeno
postizeni véech bunék nebo jen jejich &asti (pak
mluvime o chromozomalni mozaice) (1).

Mezi nejcastéjsi fenotypické projevy TS pa-
tf mald postava (98-100%), kozni duplikatury
po strandch krku (pterygium colli), nizkd vlasova
hranice, Siroky hrudnik s oddalenymi prsnimi
bradavkami, kostni deformity a postnatalni lym-
fedém na dorzech rukou a na nartech. Vétsina
pacientek md gonadalni dysgenezi s infertilitou
(95-98%). Pro TS je typicky vysoky vyskyt vro-
zenych vad uropoetického traktu, kardiovasku-
larniho systému a autoimunitnich onemocnéni.
S vyjimkou pacientek s ring chromozomem,
nepatii mentalnf retardace mezi projevy TS (1).

Postizenf kardiovaskuldrniho systému u TS
patfi mezi nejc¢astéjsi vady a je pricinou pred-
¢asné mortality (zkrdceni pfedpokladané délky
Zivota nejméné o 13 let ve srovnéani s béznou
Zenskou populacf), zejména v disledku disekce
aruptury aorty (2). Mezi srde¢nf vady typické

pro TS patfi bikuspidalnf aortalni chloperi (BAV),
koarktace aorty (CoA) a dilatace ascendentni
aorty (AoDil). Méné frekventni jsou vady pra-
vého srdce, jako je parcidlni anomalni navrat
plicnich Zil a perzistujici levostrannd horni dutd
Zila. Po vech téchto vadéch je nutno cilené
pétrat, protoze mohou zUstat az do dospélého
véku klinicky némé (3).

Popis pFipadu

Pacientka s TS ve véku 31 let byla odeslana
ke kardiologickému vysetfeni se zamérenim
na kardiovaskularni riziko pfed planovanou gra-
viditou z centra asistované reprodukce. Pfed
rokem prodélala jeden nelspésny pokus o in-
-vitro fertilizaci (IVF) v jiném centru. Subjektivné
byla bez potizi, bez dyspnoe, udédvala normalni
fyzickou vykonnost. Kromé hormondlini substi-
tuce pro hypergonadotropni hypogonadizmus
pfi dysgenezi ovarii neuzivala zadné léky.

Z osobnianamnézy vyplyvalo, Ze ve Ctyfech
letech byla operovéana pro iledzni stav pfi volvu-
lu tenkého stfeva. V 6 letech byla vysetfena pro
progredujici rdstovou retardaci v endokrinologic-
ké ordinaci a byl ji diagnostikovan TS (karyotyp
45,X).V souladu s platnymiindikacemi byla lé¢ena
somatotropnim hormonem a doséhla dospé-
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|é vysky v pasmu 3.-10. percentilu. Vzhledem
k prokdzané gonadalnf dysgenezi méla induko-
vanou pubertu, od 14 let se pfi kombinované
estrogen-gestagenni lé¢bé dostavil pravidelny
menstruacni cyklus. Neméla prokdzanu zadnou
vadu urotraktu ani asociované autoimunitnione-
mocnénti.V 19 letech byla pfedana na endokrino-
logické pracovisté interni kliniky.

V rodinné anamnéze pacientka udavala arte-
ridInf hypertenzi u své matky. V pribéhu détstvi
nebyl zachycen Selest, nikdy nebyla vysetfena
kardiologem.

Pfi klinickém vysetfen( byl zfejmy typicky
fenotyp provazejici TS: Siroky krk s nizkou vla-
sovou hranici, nizeji posazené usni boltce, 3ir-
i hrudnik. Pacientka byla vysoka 156cm (-2,1
SDS), body mass index byl 20,1 kg/m?(-0,81SDS).
Auskultacnim vysetfenim byl slysitelny systolic-
ky Selest o intenzité 2/6 s maximem pfi levém
hornim okraji sterna, byla lehce oslabena pul-
zace na femoralnich arteriich. Arterialni tlak byl
v pdsmu normotenze 115/80 torrd, na hornich
koncetinach byl systolicky tlak o 10 torr( vyssi
nez na koncetindch dolnich. Ostatni fyzikaIni
nélez byl bez abnormalit.

Na EKG méla sinusovy rytmus o frekvenci 97
pulz{ za minutu, s normalni morfologii a voltazi
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QRS komplexu a normalni repolarizaci vcetné
délky QT intervalu (430 ms).

Pfi transtorakalnim echokardiografickém
vysetfeni byla konstatovéna velmi $patna vidi-
telnost pro nedostatecné akustické okno. Byla
zobrazena ztlustéld aortaini chlopen s aortalni
regurgitaci 1. stupné. Nalez na hrudni aorté byl
zcela nepfehledny, nebylo moZno zhodnotit
morfologii aortalni chlopné ani toky v aortalnim
oblouku. Vzhledem k velmi obtizné vysetfitel-
nosti byla indikovdna magnetickd rezonance
(MRI) srdce a velkych cév.

P¥i MRI byla diagnostikovéna dosud asym-
ptomatickd bikuspidalni aortalni chlopen
(obrazek 1), koarktace aorty (obrazek 2) a di-
latace ascendentni aorty nad 95. percentilem
(obrazek 3). Rozmér ascendentni aorty byl hod-
nocen podle parametru nazyvaného ,aortic size
index"” (ASI), coZ je prmér ascendentni aorty
na urovni pravé vétve plicnice vztazeny k té-
lesnému povrchu. O dilataci mluvime, pokud
je ASI >90. percentil, tj. >2,0cm/m?. Pacientka
méla ASI 2,4 cm/m?.

Kardiochirurgické konzilium po domluvé
s pacientkou doporucilo konzervativni postup
s pfisnou monitoraci krevniho tlaku a dispenza-
rizaci na kardiologickém pracovisti zabyvajicim
se vrozenymi srde¢nimi vadami v dospélosti.
Z kardiologického hlediska byla gravidita u této
pacientky kontraindikovana pro vysoké riziko
materské morbidity a mortality.

Diskuze

Prevalence vrozenych srde¢nich vad (VSV)
u TS se podle rlznych autord vyrazné Iisi.
Nejvyssi vyskyt BAV a CoA maji pacientky s TS
a s vyraznou stigmatizaci v ddsledku fetélniho
lymfedému (pterygium coli), ktery &asto provazi
karyotyp 45,X (4, 5). CoA byla nalezena u 7-18%
pacientek s TS, BAV u 12-30% (4, 5, 6, 7).

Detekce VSV u nositelek TS je ¢asto limitova-
na nevyraznymi klinickymi symptomy. Napfiklad
u pacientek s CoA a s mohutnym kolateralnim
obéhem nebyvé, podobné jako u nasf pacient-
ky, pfitomna arteridIni hypertenze jako jeden
z klicovych symptomd vedoucich k diagndze.
Rovnéz gradient na koarktaci byva diky kolate-
ralnimu obéhu nizsi, nez odpovida mife zdzeni.
Jedinym klinickym pfiznakem CoA mize byt
diskrétni oslabeni pulzace na femoralnich arteri-
ich a opozdéni pulzové viny na arteria femoralis
ve srovnani s arteria radialis.

Diagnostika VSV je déle komplikovéna
omezenou echokardiografickou vysetfitelnos-
tl. PFicinou je zhorsené akustické okno vzhle-
dem k neobvyklé architektufe hrudniho kose

zpUsobené lymfedémem ve fetdInim obdobf
a sklonem k obezité. Pri vyuziti MRI byla u 50 %
dospélych pacientek s TS diagnostikovéna VSV,
pficemz v 7% se jednalo o dosud asymptoma-
tickou CoA (8).

Dalsi klinicky zavaznou srde¢ni patologif,
se kterou se setkdvame u TS, je dilatace ascendent-
nfaorty, kterd postihuje 15-30%divek a zen s TS (9).
Vzhledem k tomu, Ze pacientky s TS jsou malého
vzrdstu a maji sklon k obezité, nelze pro hodnocenti
AoDil pouZit normy pro béZnou populaci. Tyto
normy by vedly k podcenéni miry dilatace. Z to-
hoto divodu hodnotime AoDil pomoci ASI. Zeny
s ASI'=2,5cm/m? jsou v extrémnim riziku aortalni
disekce, podle jedné studie mély tyto Zeny 33%
riziko disekce béhem 3 let (10). Vzhledem k tomu,
Ze AoDil s vékem progreduje, je nezbytné celozi-
votni kardiologické sledovani vech pacientek bez
ohledu na pfitomnost dalsi VSV (11).

VSV, AoDil a arteridIni hypertenze pfedsta-
vuji rizikové faktory pro disekci aorty, kterou
prodéld nejméné 1,4% vsech nositelek TS, a to
v podstatné nizsim véku nez v bézné populaci
(median véku pfi disekci u TS je 36 let oproti 68
letim v bézné populaci). Nizky vék pfi disekci
a nespecifické potize ve smyslu bolesti na hrudi,
bolesti zad a tachykardie vedou nékdy k pod-
cenéni piiznakd a zhorsuji progndzu pacientky.
Mortalita disekce aorty u TS presahuje 50% (12).
Tato Zivot ohrozujici komplikace je zpravidla spo-
jena s pfftomnosti nejméné jednoho rizikového
faktoru, mezi néz patti BAV a CoA, AoDil, a jeji
riziko je vyznamné potencovéano arteridini hy-
pertenzi (12, 13). Vzhledem k tomu, Ze u 10-25%
Zen s disekci nebyl prokdzan zédny z vyse uve-
denych rizikovych faktord, zvysuje samotny TS
bez ohledu na pfitomnost VSV nebo AoDil riziko
aortaIni disekce ve srovnani s obecnou populaci.

Vétsina pacientek s TS je sice infertilnich, ale
s rozvojem novych lé¢ebnych metod sterility
(darcovstvi oocytu) se zvysuje pocet gravidnich
zen s TS. Téhotenstvi Zen s TS je obecné vel-
mi rizikové, matefska mortalita dosahuje dvou
i vice procent (14, 15, 16, 17), a to i u pacientek
s vyjimecnou spontdnni graviditou. Z analyzy
93 téhotenstvi u nositelek TS z francouzského
registru gravidit z darcovského oocytu vyplyva,
Ze pouze 40 % gravidit probéhlo bez maternal-
nich nebo fetélnich komplikaci, naopak 38 % zen
mélo hypertenzi, 20 % preeklampsii, 4 % tézkou
formu eklampsie a 2% zemfely na rupturu aorty
v ddsledku aortalni disekce (18). Podobna data
vyplyvajfi ze studie skandindvskych autord (15).
V metaanalyze 85 piipadd aortélni disekce u zen
s TS bylo 7 téhotnych, jen jedna tuto Zivot ohro-
2ujici komplikaci preZila (12).
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Obrdzek 1. Nativni MRl aortélni chlopné — dvojcipa
aortalni chlopen v systole (Sipka)

Obrdzek 2. Nativni MRI hrudnf aorty — koarktace
aorty v oblasti aortdIniho isthmu (Sipka)

Obrdzek 3. Nativni MRI srdce na Urovni vétveni

pravé vétve plicnice — dilatace ascendentni aorty,
kterd je vyrazné sirsi nez descendentniaorta (AscAo —
ascendentni aorta, DescAo — descendentni aorta)

A DescAo

Vysokéd matefskd morbidita i mortalita u zen
s TS vedla odborné spole¢nosti k vypracovani
doporucent, jak postupovat pfi zvazovani tého-
tenstvi u nositelek TS. The Practice Committee of
the American Society for Reproductive Medicine



z roku 2012 povazuje piftomnost signifikantni
srdec¢nivady vcetné BAV a CoA za absolutnikon-
traindikaci téhotenstvi (19). Francouzské doporu-
¢eni z roku 2010 povazuji BAV bez AoDil pouze
za relativni kontraindikaci gravidity, v pfipadé
CoA a AoDil je vSak gravidita kontraindikovéana
(20). Ve viech doporucenich je zdlraznéna ne-
zbytnost podrobného kardiologického vysette-
ni, nejlépe véetné MRI srdce a velkych cév, pred
pldnovanou graviditou.

Zaveér

Z pediatrického hlediska povazujeme za vy-
znamné, aby viechny divky s TS pfi dosazeni do-
spélosti znaly svj kardiovaskuldrni ndleza s nim
pfipadné spjaté riziko, a to i ve vztahu k mozné
budouci gravidité. Podle sou¢asnych poznatkd
by méla kazda nositelka TS podstoupit vysetfenf
pomoci MRI srdce a velkych cév v okamziku,
kdy je schopna absolvovat toto vysetfeni bez
celkové anestezie. Pacientky se zvySenym rizi-
kem aortaIni disekce by mély byt sméfovany
pfi prekoncepcnim poradenstvi spiSe cestou
adopce nebo jinych forem nahradni rodinné
péce. Nase pacientka vstoupila do dospeélosti,
aniz u ni bylo vysloveno podezfenf na zavaznou
patologii — BAV, CoA a AoDil, a podstoupila tedy
jeden cyklus IVF bez pfedchoziho kardiologic-
kého vysetfeni, ¢imZ byla ohrozena vysokym
rizikem Umrti na aortalni disekci béhem pfipad-

ného téhotenstvi.
Tato prdce byla podporena grantem
IGA LF UP 2014_018.
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