SPONTANNI DOSPIVANT A MENARCHE U DIVKY S TURNEROVYM SYNDROMEM
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TurnerQv syndrom s incidenci 1:2000 je stale aktualnim problémem. Jedna se o gonozomalni odchylku, ktera postihuje plody
zenského pohlavi. V praci je prezentovan pfipad ndhodného zachytu Turnerova syndromu se spontdnni menstruaci. Nékteré
divky s Turnerovym syndromem se na prvni pohled od svych vrstevnic nemusi vyrazné liSit. Napadnym ukazatelem by v3ak pro
pediatry méla byt mala vyska ditéte. V kazuistice je uveden pfipad divky, ktery doklada, jak je dlilezita bdélost praktickych Iékai
i pediatr(, se kterymi dité pfichazi do kontaktu. Peclivé sledovani ristovych dat déti v percentilovych grafech by nemélo byt pfi
prohlidkéch détskych pacientd nikdy opomijeno.
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Turner syndrome, in its incidence of 1:2000, is still a present issue. It is a chromosomal imbalance which affects the female fetus.
The paper presents a case of accidental atypical Turner syndrome. Some girls with Turner syndrome may not differ at first sight
from their peers significantly. For pediatricians a striking indicator should be a small height of a child. The presented case shows
how important is vigilance of practitioners and pediatricians with whom a child comes into contact. Careful monitoring of child

growth using the growth charts should not be neglected during the regural check-ups.
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Turnerv syndrom (TS) je genetické one-
mocnéni podminéné gonozomalni numeric-
kou aberaci (1). O klasickou formu se jedna
pfi monozomii chromozému X (karyotyp je
poté 45, X). K dalSim podtyplm patii mozaika
(napfiklad 45,X/46,XX; 45,X/47,XXX) ¢i rlzné
strukturdlni aberace X chromozému. Syndrom
postihuje jedince Zenského pohlavi. PIné vy-
jadreny fenotyp obnasi malou postavu s ano-
maliemi skeletu (jako napfiklad kratké bérce
a predlokti, valgozita lokt), siroko usazené
bradavky, pterygium colli, gotické patro, Sirsi
hrudnik, lymfedém podkozi, v novorozenec-
kém obdobi jsou ¢asto prosakld dorza rukou
a nartG nohou. Turner(iv syndrom je spojen
s ¢astéjsim vyskytem pfidruzenych anoma-

lit a onemocnéni. Jednou z nejzdvaznéjsich
vad jsou vrozené vyvojové vady srdce a cév.
Déle mohou mit divky s TS vrozené vady
ledvin (¢astd je podkovovita ledvina). Castji
se u téchto pacientek vyskytuji autoimunit-
ni choroby, jako je celiakie ¢i autoimunitni
tyroiditida. Intelekt neni postizen, udéava se
jen problém s prostorovou predstavivosti.
Vyraznym fenotypovym rysem je maly vzrust,
priimérna zena s TS dosahuje vysky 146 cm,
cozje 020 cm méné nez prdmérna vyska zdra-
vé Zeny v nasi populaci. Pacientky s TS vytvari
normalni hladiny rlstového hormonu, jejich
dlouhé kosti v$ak na toto mnozstvi nereaguji
dostatecné. Podavani rdstového hormonu
témto divkach dokaze zlepsit jejich cilovou
vysku v prdméru i o 10 centimetra. Je dule-

zité s [écbou zacit vcas. Od roku 1991 patii
Turner(iv syndrom mezi diagnézy, které jsou
indikovany k 1é¢bé rlistovym hormonem (1).

Trinactileta divka byla do détské endokri-
nologické ambulance odeslana praktickym
lékafem k vysetieni malého vzristu.

Divka se narodila z druhé nekomplikované
gravidity. Porod ve 41. gesta¢nim tydnu, po-
rodni hmotnost 38709, délka 51 cm. Osobni
anamnéza bez pozoruhodnosti. Rodice i starsi
sestra jsou zdravi, vsichni stihli, vyssi postavy
(matka 175cm, otec 177 cm, sestra v Sestnac-
ti letech méfila 178 cm). Pacientka od svych
12,5 let menstruuje, mésicky jsou pravidelné,
silnéjsi. Gynekologem divka vysetfena nikdy
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nebyla, hormonalniantikoncepci ani jiné Iéky
neuziva. Neni a nikdy nebyla v dispenzarni
péci specialistll. Prodélala nékolik lehkych
respiracnich infekt(, otitidu neméla nikdy.
Ve tfinacti letech méfi 145 cm, vazi 50kg,
jeji pohlavni vyvoj je zcela ukoncen, klasifika-
ce dle Tannera A3, M5, P5. Fyzikalni nalez je
v normé, napadny je pouze lehce kratsi doIni
segment téla. Jedna se o milou, komunikativni
a bystrou divku, s vybornym skolnim prospé-
chem, ktera se trochu trapi svou vyskou, ne-
skryvé vsak ddvéru v medicinu a v nasi pomoc.
Rustova krivka divky do jejich jedenacti
let odpovida poloze mezi 3.-10. percentilem,
od 11 do 13 let je patrné vyrazné zpomaleni
rdstového tempa s poklesem pod 3. percentil.
10. percentilem (obréazek 1).
Byly provedeny zakladni krevni odbéry.
V biochemii byla zachycena pouze lehce vyssi
hodnota GGT (1,43 mikrokat/pfi normé do 0,6),
ostatni jaterni enzymy, bilirubin i koagulace
byly v normé. Patologicky nebyl ani krevni ob-
raz, hladiny estradiolu a FSH byly téz v normé:
estradiol 0,15nmol/I (0,08-2,38), FSH 4,6 U/L
(1,4-16,7). Negativni protilatky proti tkariové
transglutaminaze, endomysiu, tyreoperoxi-
déaze a tyreoglobulinu vyloucily soubézna
autoimunitni onemocnéni. Rentgenovy sni-
mek nedominantnilevé ruky k urceni kostniho
véku zobrazil jiz uzavieni kostnich stérbin. Pro
jedinou jasnou klinickou zndmku kratsich dol-
nich koncetin jsme doplnili antropologické vy-
Setreni, odkud odchdzi pacientka se zavérem,
ze se jednd o poruchu rdstu se zkrdcenymi
koncetinami, zejména dolnimi. Pro suspekci na
kostni dysplazii odesilame divku do genetické
ambulance se zaméfenim na kostni dysplazie.
V rdmci celkového genetického vysetieni byl
vysetien i karyotyp, ze kterého vyplyva, ze
divka ma TurnerGv syndrom, jeji karyotyp je
mozaikou se zastoupenim 92 % monozomii X,
4% trizomie X a 4% normalniho karyotypu.
S divkou i jeji rodinou jsme na zakladé
tohoto vysledku absolvovali nékolik rozho-
vorud k objasnéni a pInému pochopeni div¢i-
ny diagndézy a divodi nemoznosti ovlivnéni
diveiny vysky. Doplnili jsme screeningova
vysetieni vrozenych vyvojovych vad ledvin
a srdce. Divka méla sonografické vysetieni
mocového traktu a kardiologické vysetieni,
které bylo doplnéno o magnetickou rezonanci
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Rdstovy graf pacientky
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Tabulka dat:
Veék Tél. vyska Percentil Z skore Vyskovy vék Perc.naVV Z skére naVV
(roky) (cm) (%) (1 (roky) (%) M
3,0 93,0 18 -0,92 2,6 50 0,00
5,0 105,5 10 -1,26 4,2 50 0,00
72 116,0 5 -1,68 57 50 0,00
9,0 125,0 4 -1,71 71 50 0,00
11,0 139,0 10 -1,26 9,6 50 0,00
13,1 145,0 1 -2,29 10,6 50 0,00
13,5 146,0 1 -2,41 10,7 50 0,00
13,7 147,5 1 -2,33 11,0 50 0,00
15,2 148,5 0 -2,70 111 50 0,00
16,1 149,0 0 -2,78 1,2 50 0,00

srdce a velkych cév. Absolvovala i gynekolo-
gické vysetieni. Vsechny vysledky vysetre-
ni byly v normé, pacientka dochazi na ro¢ni
pravidelné kontroly. Za dal3i tfi roky vyrostla
jesté 4 centimetry. V 18 letech podstoupila po
peclivé poradé s gynekology 2 cykly stimulace
a zamrazeni vlastnich oocytl. Ve véku 22 let
naddle pravidelné menstruuje, ma stéle za-
chovanou ovaridlni aktivitu a je bez fyzickych
i psychickych obtizi.

Ro¢né se v Ceské republice narodi pribliz-
né dvacet divek s Turnerovym syndromem.
Od utlého véku mohou byt déveatka napadna
svym fenotypem, v novorozeneckém obdo-

bi jsou casté kongenitélni lymfedémy nartd
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a hibetd rukou, pterygium colli. V kojeneckém
véku se mliZze objevit neprospivani, v pred-
$kolnim véku divky mohou trapit castéjsi oti-
tidy, ve Skolnim véku diky horsi prostorové
predstavivosti mohou nastat problémy v ma-
tematice. Dévcétka s TS jsou mensiho vzrils-
tu, ktery neodpovida midparentalni predikci
rdstu. Ve vétsiné pfipadl nelécenych divek
dochazi v pubertalnim véku vlivem méné
funk¢nich vajec¢nikll k nedostate¢nému pu-
bertadlnimu vyvoji a primérni amenorrhee.
Divky s Turnerovym syndromem jsou vétsinou
neplodné, gravidita u zen s TS diky in vitro
fertilizaci ale mozna je, nese s sebou vsak jista
a nemald rizika (hlavnim rizikem je dilatace
a disekce aorty). Mald ¢ast divek s TS ma za-
chovanou funkci vaje¢nikd a mize spontanné
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menstruovat i otéhotnét. Jedna se vétsinou
o divky s chromozomalni mozaikou, u kte-
rych byva monozomie X zastoupena v mensim
procentu (1, 2).

Nase pacientka se vymyka svym karyoty-
pem a klinickym obrazem. Pfi 92% zastoupeni
monozomie bychom ocekavali vyraznéjsi fe-
notyp TS a gonadalni selhani s amenorrheou
(1, 4). Odborné publikace popisujici prabéh
a symptomy podobné nasi pacientce se i ve
svétové literature vyskytuji spiSe ojedinéle
a prevazné ve formé kazuistik (5).

Pacientka ma zatim pravidelnou silngjsi
menstruaci, gynekologicky nalez je opakova-
né normalni, ovaridlni aktivita je zachovana.
Da se predpokladat vyhasinani funkce vajec-
nikd, zatim neni hormonalni substituce nutna
a divka by dle vieho mohla byt fertilni. Patfi
tedy mezi malé procento zen s TS, které mo-
hou otéhotnét z vlastnich oocyt(l. Pripadné
téhotenstvi téchto Zen s sebou nese vy3si
riziko vyskytu chromozomidlnich odchylek
a vrozenych vyvojovych vad. U gravidnich
zen s TS véak mohou nastat i dal$i komplikace
v pribéhu téhotenstvi. Nejzavaznéjsi vyplyva
z poruchy kvality pojivové tkané. Jedna se
o disekci aorty, kterd v naprosté vétsiné pfi-
padd znamena nahlou smrt jak pro matku,
tak pro fetus. Z divodl téchto komplikaci je
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Na pacientce byl ndpadnéjsi jen kratsi doIni
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monem. Hlavni péci o pacientku tedy zlsta-
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a mozného gonadalniho selhani, navic je
v pubertélnim obdobi nutné dbat na psychic-
ky stav divky, nebot jakakoliv odchylka mize
mezi vrstevniky znamenat velky handicap.

Asi jedinym znakem, ktery mohl vést k dii-
véjsi presné diagnostice, byla rlstova kfivka
divky. Odchylka od rodi¢ovské predikce ne-
byla vyrazna, avsak divka nikdy nedosahovala
nejnizsi rodi¢ovské predikce. Pfi ¢etnosti pa-
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cientd v détskych ambulancich a naro¢nosti
prace pediatrd mdze byt zrovna tato nuance
snadnéji pfehlédnutelna, avsak uvadény pfi-
pad by mél byt mementem pro viechny Iékare
v nasem oboru.

Pti vysetfeni byla opakované u pacientky
naméfena vyssi hodnota GGT, ostatni jaterni
enzymy byly v referencnim rozmezi, hladina
bilirubinu byla nizka, ultrazvukové vysetreni
neprokazalo jaterni patologii. Izolovana a mir-
nd elevace GGT pretrvava u pacientky i bez ob-
jasnéni organické pficiny. Idiopatickd elevace
jaternich enzym byva ¢astym nalezem u zen
s TS. Etiologie nenijasnd. Neni prokdzana sou-
vislost téchto mirné elevovanych jaternich

enzymU s onemocnénim jater (3).

Pacienti, ktefi pfichdzeji k vysetfeni ma-
Iého vzrlstu a maji jiz dokoncen pubertalni
vyvoj, nejsou bohuzel raritou endokrinologic-
kych ambulanci. Uvedena kazuistika doklada,
jak dllezité je peclivé sledovani ristu déti.
Diky nému je nékdy mozno odhalit diagnézy,
u kterych vcasna terapie vede k vyraznému
zlepseni zivotniho komfortu jedince.
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