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WSTEP

Kilka powodéw dla ktérych powstata ta ksigzka

i dla ktérych warto jqg przeczytaé

Ksigzka zostata napisana z myslg o dziewczetach i kobietach z zespotem
Turnera oraz ich najblizszych.

Mamy nadzieje, ze w ten sposéb czytelnicy dowiedzq sie wiecej lub lepiej
zrozumiejq problemy zwigzane z chorobq, z tym, co nazywa sie po prostu
~byciem turnerkq”.

W poszczegdlnych rozdziatach znajdujq sie informacje uzyteczne dla oséb,
u ktérych wysunieto podejrzenie zespotu Turnera i tych, u ktérych chorobe juz
rozpoznano.

Ksigzka moze byé réwniez pomocna rodzicom poszukujgcym powodéw
niedosta-tecznego roéniecia ich dziecka. Nadal zespdt Turnera jest
rozpoznawany niekiedy zbyt pézno!

Z opracowania mogq skorzystaé takze lekarze, przede wszystkim polecajqc je
swoim pacjentkom. Niektére z zamieszczonych w tekscie wskazdéwek mogq byé
pomocne w prowadzeniu opieki medycznej nad chorymi z zespotem Turnera.
W tym celu dotqgczono do ksigzki wzér ,Karty chorej z zespotem Turnera”,
zawierajgce| wykaz badan, ktére powinny by¢ regularnie powtarzane u kazdej
kobiety z zespotem Turnera.

Stowarzyszenie Pomocy Chorym z zespotem Turnera zacheca wszystkich
lekarzy do wypetnienia elektronicznej wersji ,Karty chorej z zespotem Turnera”
i przesytania za poérednictwem strony internetowej WWW.turner.org.pl do bazy
danych Stowarzyszenia Pomocy Chorym z Zespotem Turnera. Elektroniczna
wersja Karty nie zawiera ani imienia, ani nazwiska chorej, co oznacza, ze nie
wskazuje na konkretng osobe i nie powoduije naruszenia tajemnicy lekarskiej.

Zapytacie w jakim celu i z jakiego powodu zbierane sq informacje o stanie
zdrowia osdb z zespotem Turnera. Nie postuzg do niczego innego niz
dowiedzenie sie na co najczesciej chorujq kobiety z zespotem Turnera i jakiej
opieki medyczne| wymagaiq.




Co pot roku bedzie publikowany na stronie internetowe| Stowarzyszenia
raport podsumowuijqcy. Tylko w taki sposéb, wspdlnie bedziemy mogli lepiej
pomagaé chorym z zespotem Turnera. Obecnie wiemy na ten temat stanowczo
za matol

STOWARZYSZENIE POMOCY CHORYM z ZESPOtEM TURNERA

WWW.turner.org.pl
info@turner.org.pl
ul. Korzeniowskiego 5 lokal 5, 02-049 Warszawa, tel. 0 22 824 35 44




Krotkie historie z zycia Anki, Kaski i Justyny

Ania urodzita sie z obrzeknietymi rgczkami i nézkami. Bytla zdrowym
noworodkiem, chociaz wazyta za mato jok na 40 tygodni trwania cigzy.
Je] mama czuta sie dobrze w czasie cigzy, chodzita regularnie do lekarza i nic
nie zapowiadato, ze u dziecka mogq pojawi¢ sie jakie$ problemy ze zdrowiem.
Po urodzeniu sie Ani lekarze zastanawiali sie z jokiego powodu jej rqczki
i stépki sq takie pulchne, wyglgdajgce jok mate poduszeczki. Nie znalezli
jednak niczego niepokojgcego. Przy wypisie ze szpitala mama Ani otrzymata
skierowanie do chirurga. Powiedziano jej, ze lepiej bedzie zasiegngé¢ rady
specjalisty. Do poradni chirurgicznej mama zawiozta Anie kiedy ta miata
3 tygodnie. Lekarz obejrzat doktadnie dziewczynke, ale nie stwierdzit zadnych
nieprawidtowosdci poza pogrubionymi grzbietami rqczek i nézek. Obrzeki
utrzymywaty sie przez kilka miesiecy, a potem powoli zniknety.

Kasia ma 11 lat, jest dobrg uczennicg, no moze troche gorzej radzi sobie
z matematykq, ale z polskiego jest najlepsza w klasie. Tyle tylko, ze od pewnego
czasu nie lubi chodzi¢ do szkoty! Tak naprawde, to nie o szkote ani nauczycieli
iei chodzi, tylko o kolezanki i kolegéw z klasy. Co dzien rano musi zebraé
wszystkie sity zeby sie z nimi spotkaé, bo wie, ze zaraz zaczng sie z niej $miag,
a na przerwach bedq szydzi¢, zaczepiaé, tapaé za wiosy. Dlaczego tacy sq?
Co Kaska zrobita im ztego? Oczywiscie, ze nic! Kasia ma po prostu nietypowq
szyje. Lekarze méwiq, ze to szyja ptetwista. Od pierwszego dnia zycia jej szyja
byta nietypowa, wydawato sie, ze jest rozciggnieta na boki. Kasia ma dtugie




whosy i stara sie zakrywaé nimi szyje, ale i tak zawsze wydaje jej sie, ze wszyscy
stale na jej szyje patrzq. Najgorszy jest Adam, ktéry nie przepusci zadnej
okazji zeby szarpaé jq za wlosy i wykrzykiwaé przy tym ,mutant, mutant” albo
Jhietoperz, gacek, kiedy pofruniesz pod sufit”. Teraz juz wiecie dlaczego Kaska

tak nie lubi chodzié¢ do szkoty.

Justyna od zawsze rosta wolno. Znacznie wolniej niz jej siostra Julia, mtodsza
o 3 lata. W wieku 5 lat miodsza siostra przerosta Justyne. Wéwczas rodzice
bardzo zdenerwowali sie i nastepnego dnia poszli z Justyng do lekarza.
Juz wczesnie| pytali lekarzy o zbyt wolne roéniecie cérki, ale w odpowiedzi
zawsze styszeli, ze nie ma sie czym martwié. Takze i tym razem po zbadaniu
dziewczynki pani doktor powiedziata, ze trzeba spokojnie zaczekaé, bo teraz
dzieci wczesnie dojrzewajq i z catg pewnosciq Justyna juz niedtugo, moze
nawet za rok zacznie szybciej rosngé. To jednak nie uspokoito rodzicéw Justyny.
Nadal martwili sig, ze jest chora i z tego powodu tak wolno roénie. Zaczeli
rozmawiaé o swoim ktopocie ze znajomymi, a wieczorami przeglgdali strony
internetowe. Szukali informacji o chorobach utrudniajgcych roéniecie dzieci.
Dzieki uporowi rodzicéw dziewczynki wkrétce jeszcze kilku innych lekarzy
badato Justyne. | nawet spedzita kilka dni na badaniach w szpitalu. Od tego
czasu mingt rok, a Justyna jest juz tak wysoka jak jej mtodsza siostra Julia
i kiedy dostaje codzienny zastrzyk z hormonu wzrostu to mysli o dniu, w ktérym

iq przerosnie.

Czy wiecie co taczy Anke, Kaske i Justyne?
U kazdej z nich rozpoznano zespét Turnera!




Zespot Turnera - co to za choroba
i kto na niqg choruje?

Zesp6t Turnera - choroba wrodzona wystepujgca wytqcznie u kobiet,
objawia sie niskqg wysokoscig ciata, zazwyczaj brakiem lub niedo-
statecznym rozwojem piciowym oraz zespotem wad wrodzonych
w budowie powtok ciata i wadami niektérych narzqdéw wewnetrznych.

Nazwa choroby upamietnia wktad amerykanskiego internisty Henry
Turnera w wyodrebnienie zespotu Turnera spo$réd innych postaci zaburzen
rozwoju fizycznego. Doktor Turner jako pierwszy opisat wystepowanie tych
samych objawéw u siedmiu mtodych kobiet. Jego artykut wydrukowano
w listopadzie 1938 roku w 5 numerze amerykanskiego czasopisma naukowego
Endocrinology, a objawy ktére wymienit nazywamy stygmatami zespotu Turner
(stygmaty turnerowskie).

Wspétczesnie wiemy, ze Turner nie byt pierwszym lekarzem, ktéry przedstawit opis
pacjentekzzespotemTurnera. Warchiwachodnalezionoopiskobietyzestygmatami
podobnymi do turnerowskich, sporzgdzony po tacinie w roku 1768 przez
J.B. Morganiego. W poczqgtkach 20. wieku w czasopismach medycznych
wydrukowano opisy podobnie wyglgdajgcych pacjentek, sporzgdzone przez
niemieckiego lekarza Funke (1902), Rosjanina Szereszewskiego (1927)
niemieckiego pediatre Otto Ulricha (1930). Jednak dopiero obserwacje
poczynione przez Turnera zwrécity uwage innych lekarzy. Od poczgtku lat
40-dziestych 20. wieku w czasopismach naukowych zaczely sie systematycznie
ukazywaé opisy pacjentek dotknietych niskorostoscig, brakiem dojrzewania
ptciowego (infantylizm  plciowy) oraz charakterystycznymi  zmianami




w uksztaowaniu powtok ciat oraz niektérych kosci.

Okreélenia ,,zespo6t Turnera” (Turner’s syndrome) uzyt po raz pierwszy Sharpey-
-Shafer w roku 1941 dla nazwania choroby, kitérej objowami byta ptetwista
szyja i brak dojrzewania ptciowego. Artykut Sharpey-Shafera opublikowano
w Lancecie, jednym z najstarszych i szczegdlnie cenionych na $wiecie pism
naukowych. W roku 1943 badacze amerykanscy Schneider i McCullagh
ponownie postuzyli sie terminem ,zespét Turnera” dla opisania grupy
pacjentek, u ktérych stwierdzili infantylizm ptciowy, wrodzong ptetwisto§é szyi
oraz ko$lawo$é tokci. Od okoto 1945 roku nazwa ,zespédt Turnera” (Turner’s
syndrome) jest juz powszechnie stosowana w angielskojezycznych artykutach
naukowych dla okreslenia choroby wrodzonej u kobiet, objawiajgce| sie
ptetwistosciqg szyi, koslawosciq tokci, niskg wysokoécig ciata (méwimy, ze
cechuije je niski wzrost), brakiem lub niepetnym dojrzewaniem ptciowym.
Srednia wysokoéé ciata kobiet opisanych przez doktora Turnera wynosita
132 cm. Naijnizsza miata 121,2 cm, a najwyzsza zaledwie 137,3 cm.
Wzgledem éwczesnych norm dla miodych amerykanskich kobiet niedobér
wysokosci ciata u pacjentek doktora Turnera wynosit $rednio az 30 cm. Mimo,
ze tak znaczny niedobér wzrostu Turnera okredlit mianem kartowatosci,
to dopiero po pewnym czasie lekarze uznali, ze niska wysoko$é ciata jest
charakterystyczna dla zespotu Turnera. W drugiej potowie 20. wieku zaczeto
stopniowo poznawaé z jakich powodéw dochodzi do zahamowania wzrastania
i niskie] wysoko$ci ciata. Rozpowszechniono wéwczas zalecenie aby regularnie
mierzyé wysoko$é ciata kazdego dziecka od pierwszego roku zycia do czasu
zakonczenia wzrastania. Okazato sie, ze zespdt Turnera jest najczestszq
przyczyng niedoboru wzrostu u kobiet, a wobec tego, ze nalezy go uznaé
za chorobe o duzym znaczeniu spotecznym. W tym samym czasie odkryto
w joki sposéb mozna policzyé chromosomy i jak je odrézniaé. Badajgc zestaw
chromosoméw, czyli oznaczajgc kariotyp, wykazano, ze zespét Turnera jest
chorobg uwarunkowang genetycznie. Oznacza to, ze dziecko jest dotkniete
zespotem Turnera od chwili poczecia. Poczgtkowo uznano, ze kobiety z zespotem
Turnera majq zawsze o jeden chromosom pitciowy mniej niz osoby zdrowe.
Obecnie przypadki catkowitej utraty jednego z dwéch kobiecych chromosomoéw
ptciowych — kariotyp 45,X w miejsce prawidtowego 46 XX — uwaza sie za
stosunkowo rzadkie. W kolejnych rozdziatach znajduje sie wiecej informacji
o rodzajach zaburzen chromosomalnych u 0séb z zespotem Turnera.




Jak czesto rodzq sie kobiety z zespotem Turnera? +

Od okoto 20 latw podrecznikach pediatrii i genetyki umieszczana jestinformacia,
zes$redniojedensposréd 2000-2500 zywo urodzonych noworodkédw picizeniskie|
jest dotkniety zespotem Turnera (1:2000 —2500). Inne podreczniki podajq, ze na
100 tysiecy narodzen dziewczynek, 40 przychodzi na $wiat z zespotem Turnera.
Na tej podstawie mozna oszacowaé, ze kazdego roku rodzi sie w Polsce co
najmniej kilkadziesigt, prawdopodobnie od 80 do 100 dziewczynek dotknietych
zespotem Turnera.

Poczgtkowo sqdzono, ze zespét Turnera wystepuije rzadko i dopiero szczegdtowe
badania przeprowadzone w Danii i Szkocji wykazaly, ze jestinaczej. W roku 1991
badacze dunscy NielseniWohlertokredlili czesto$é wystepowaniazespotu Turnera
na 1:1893, a w roku 1995 Chu i Donaldson w Szkocji na 1 przypadek na
1860 urodzenr noworodkédw pici zenskie;.

Doktadna liczba chorych rodzqcych sie w Polsce w poszczegdlnych latach
nie jest znana, przede wszystkim z powodu zbyt rzadkiego rozpoznawanie
zespotu Turnera przy urodzeniu lub w pierwszych tygodniach zycia dziecka.
Niestety nie dysponujemy w naszym kraju zadnym rejestrem (bazq danych),
ktéry skrupulatnie rejestrowatby kazdy przypadek rozpoznania zespotu
Turnera, na przyktad na podstawie wynikéw badari genetycznych. Raporty
Polskiego Rejestru Wrodzonych Wad Rozwojowych informuijg jedynie o liczbie
noworodkéw, u kitdérych w pierwszych tygodniach zycia rozpoznano zespét

Turnera.




Do wykrycia choroby czesto dochodzi dopiero wéwczas kiedy niska wysoko$é
ciata wyraznie wyrdznia dziewczynke sposréd rowiesniczek. Zdarza sie, ze kiedy
zostaje skierowana do poradni endokrynologii pediatrycznej, to jej rodzice
opowiadajg o latach bezowocnych poszukiwan przyczyn niedostatecznego
wzrastanie cérki. Nadal niestety zdarza sie, ze rodzice niskoroste]
dziewczynki sq uspakajani, ze ich cérka jest dopiero w szkole podstawowej
i wobec tego ma czas na wyro$niecie, co nastqpi po rozpoczeciu dojrzewania
ptciowego. W innych przypadkach niestusznie uznaoje sig, ze skoro mama
lub ojciec dziewczynki nie sq zbyt wysocy, to i ona ,musi” byé nizsza od
wiekszoéci kolezanek. Takie postepowanie powoduje, ze dziecko zostaje
z opdznieniem skierowane do poradni zajmujqce| sie zaburzeniami
wzrastania. W niektérych przypadkach dziewczeta sq kierowane pod opieke
pediatréw endokrynologéw dopiero wéwczas kiedy otoczenie zaniepokoi
sie brakiem dojrzewania piciowego (pokwitania). Tak péine rozpoczecie
poszukiwania  przyczyn nieprawidtowego rozwoju  fizycznego moze
spowodowaé, ze chora nie bedzie juz mogta skorzysta¢ lub skorzysta tylko
w niewielkim stopniu z leczenia niedoboru wzrostu.

Nalezy podkresli¢, ze niekiedy rozpoznanie zespotu Turnera jest wyjgtkowotrudne
z powodu braku w budowie ciata wyraznych objawéw choroby i pozornie
prawidtowego rozwoju ptciowego. W takich przypadkach do wykrycia choroby
moze dojéé pdzno, niekiedy dopiero po 30 roku zycia, na przyktad na skutek
poszukiwania przyczyn niemoznodci zajécia w cigze lub przedwczesnego
wygasniecia miesigczek. O rozwoju ptciowym u dziewczqt z zespotem Turnera
napisano wiecej w rozdziale ,Objawy zespotu Turnera”.

Trudnodci w rozpoznawaniu choroby powodujq, ze liczba Polek dotknietych
zespotem Turnera nie jest znana. Mozna szacowaé, ze jest ich co najmniej
10.000, od najmiodszych dziewczgt po dojrzate kobiety. Postulat
doktadniejszego niz obecnie okre$lania liczby chorych, jak i rejestrowanie
wszystkich przypadkéw choroby w jedne| bazie danych nie jest wyrazem
niezdrowe| ciekawosci. Tylko na podstawie rzetelnie okre$lonej liczby
chorych mozna zaplanowaé wydatki na ich leczenie i rehabilitacje, wyszkolié
dostateczng liczbe specjalistéw, wprowadzaé programy przesiewowego

wykrywania choroby, przygotowywaé lepsze programy edukacyjne.




Objawy zespotu Turnera - co odréznia osoby
z zespotem Turnera od zdrowych?

Budowa ciata u 0séb z zespotem Turnera jest czgéciowo inna niz u zdrowych
kobiet. Wszystkie objawy i problemy zdrowotne typowo wystepujgce
u chorych z zespotem Turnera sktadajg sie na obraz choroby, nazywany
fenotypem turnerowskim. U jednych stygmaty choroby sg wyrazne, fatwe
do zaobserwowania i wyrézniajgce wobec tego chorg sposréd otoczenia.
O takich osobach méwi sie, ze ich fenotyp jest typowy dla zespotu Turnera.
U innych natomiast przeciwnie, objowy choroby sq mato widoczne,
a ich wykrycie moze by¢ wrecz trudne. W takich przypadkach do rozpoznania
zespotu moze doj$¢ przypadkowo, najczesciej w czasie przeprowadzania

badan z powodu innej choroby.

U dziewczqt i kobiet z zespotem Turnera za typowe uwaza sie wystepowanie:
* wad w budowie powlok ciata (stygmaty zespotu)
* wad niektérych narzqdéw wewnetrznych
* niskorostosci (niedobdr wzrostu, wysoko$é ciata nizsza niz u 97% dziewczgt
i kobiet w tym samym wieku)

* braku lub niepetnego rozwoju ptciowego (infantylizm ptciowy).




Obecno$é wszystkich lub wiekszosci stygmatéw zespotu Turnera w budowie
ciata obserwuje sie stosunkowo rzadko. Czedciej wady w budowie powitok
sq dyskretne i z tego powodu trudniejsze do zauwazenia. Z tego powodu
w niektérych ksigzkach medycznych rozdziat poswiecony zespotowi Turnera
zawiera galerie zdje¢ kilkunastu chorych dziewczqt. | gdyby nie fakt
umieszczenia ich w podreczniku dla lekarzy, to wiekszo$é z nas nawet przez

chwile nie pomyslataby, ze sq to zdjecia oséb dotknietych jakgs$ chorobag.

Na wiekszosci widaé uémiechniete, tadne dziewczece twarze! Zadaniem takiej
galerii zdjeé jest uzmystowienie czytelnikowi, ze osoba z zespotem Turnera
wyglgdem i rysami twarzy moze nie wyrézniaé sie w sposéb szczegdlny sposréd
otoczenia. Jednym stowem chora wyglgda tak jak inne dziewczeta z danego
kraju. Zadaniem lekarza bedzie wobec tego poszukiwanie tych ,ukrytych”,
mniej rzucajqcych sie w oczy objawéw choroby. Nasuwa sie pytanie czy jest
jaki$ objaw, ktéry wystepuje u wszystkich chorych z zespotem Turnera. Otéz
tak! Jest nim zbyt wolne wzrastanie lub juz wyrazna niskorosto$é. Jak mozna
sprawdzié czy dziewczynka jest rzeczywiscie nizsza niz inne kolezanki. Wystarczy
w tym celu poréwnaé jej wysoko$é¢ ciata z normami dla polskich dziewczqt lub
zaznaczyé wynik pomiaru wzrostu na specjalnym wykresie nazywanym siatkg

centylowa.

W przypadku najmtodszych dziewczqt za rozpoznaniem zespotu Turnera
mogq przemawiaé zbyt mate przyrosty dtugosci ciata w pierwszym roku zycia.
Rosniecie w tym okresie moze by¢ na tyle zahamowane, ze dziewczynka juz w
okresie przedszkolnym staje sie wyraznie nizsza od réwiesniczek. Zazwyczaj
czym dziecko jest starsze, tym wieksza jest réznica pomiedzy jego wysokoscig
ciata i zdrowych kolezanek. Nie dziwi wobec tego, ze to whasnie poszukiwanie
przyczyn niskorostosci najczesciej prowadzi do wykrycia zespotu Turnera.

Osoby, ktére w dziecinstwie i wieku miodzienczym nie otrzymywaly




hormonu wzrostu (przeczytaj rozdziat poswiecony leczeniu) osiggajg
w Polsce przecietnie zaledwie 142 cm.

Czasami zdarza sie, ze wzrastanie dziecka z zespotem Turnera nie ulega
zahamowaniu lub, co czesdcie| niedostateczne wzrastanie nie zostaje w pore
zauwazone. W takich przypadkach wykrycie choroby moze nastqpié pdzno,
dopiero wobec braku pokwitania. Jeszcze rzadziej zdarza sie, ze wzrastanie
i pokwitanie przebiegajg prawidtowo, a pierwszym dostrzezonym objawem
choroby jest zbyt wczesne ustanie miesigczek lub niemozno$é zajscia
w cigze. Spontaniczne pokwitanie, czyli takie, ktére nie bytlo wspomagane
leczeniem hormonalnym, wystepuje u co 10 chorej z zespotem Turnera.
Przebieg dojrzewania moze byé znacznie zrdznicowany! Bywa niekiedy,
ze poczgtkowo nie rézni sie od pokwitania u zdrowych dziewczqt. Zdarza sie,
ze pokwitanie rozpoczyna sie od stopniowego powiekszania sie piersi
(gruczotéw piersiowych), ale nigdy nie wystepujg miesigczki. U niektérych
pacjentek mimo objawéw pokwitania rozwdj piersi moze byé skromny. Cze$é
spontanicznie pokwitajgcych miesigczkuje, niektére tylko jeden raz, inne
przez kilka miesiecy, a jeszcze inne regularnie przez kilka lat. Jednak nawet
spontaniczne wystgpienie miesigczek nie stanowi gwarancji zachowania
ptodnosci i wigkszo$é kobiet z zespotem Turnera nie zachodzi w sposéb naturalny
w cigze. U kobiet z zespotem Turnera brak lub niepetne pokwitanie oraz
bezptodnosé sq wynikiem nieprawidtowego, niepetnego rozwoju jajnikéw. Takie
jajniki (lekarze uzywajq okreslenia ,gonady”) nazywa sie dysgenetycznymi.
Niestety za pomocq lekdédw nie mozna przywrécié, ani nie mozna poprawi

pracy dysgenetycznych gonad.

Lekarze opisali szereg odmiennosci w budowie powlok ciata, a nawet
w uksztattowaniu niektérych kosci u chorych z zespotem Turnera. Dla utatwienia
oddzielnie przedstawiono stygmaty choroby obserwowane u noworodkéw

i niemowlgt oraz wystepujgce przede wszystkim u dziewczqt i kobiet.




Objawy zespotu Turnera u noworodkéw

wrodzone obrzeki limfatyczne grzbietowych powierzchni dtoni i stép,
rzadzie] obejmujqg takze podudzia dziecka. Rzadko obrzek jest uogélniony,
czyli obejmujqgcy cate ciato noworodka. Obrzeki limfatyczne ustepujq
stopniowo, samoistnie, czyli bez jokiegokolwiek leczenia. Wspétczesna
medycyna nie zna zadnego skutecznego sposobu ich leczenia, ani
chirurgicznego, ani farmakologicznego (za pomocq lekéw). Podawanie
lekéw zwiekszajgeych wydzielanie moczu (lekéw moczopednych) nie jest
skuteczne. Wrodzone obrzeki limfatyczne mogq utrzymywaé sie przez kilka
miesiecy, nawet do drugiego roku zycia, jednak nie powodujg owrzodzen
podudzi, ani innego rodzaju trudno gojqcych sie ran na skérze. Niekiedy
wolne zanikanie obrzekéw limfatycznych utrudnia dobranie butéw u dzieci
rozpoczynajqcych nauke chodzenia.

obszerne, dodatkowe fatdy skérne na karku, ktére w miare wzrastania
dziecka stajg sie mniej widoczne, i tak jok wrodzone obrzeki limfatyczne
nie wymagajq leczenia

szyja ptetwiasta — niekiedy wyraznie widoczna juz u noworodka. Szyja
nazywana ptetwiastq jest poszerzona o dodatkowe fatdy skéry po bokach

szyi, rozciggniete od dolnego brzegu uszu w strone obojczykéw.

Objawy zespotu Turnera u dziewczqt i kobiet:

obrzek limfatyczny grzbietowych powierzchni stép, rzadziej obejmujqcy
takze podudzie. Czesto takie obrzeki sg tylko na jednej stopie. Mogq
pojawi¢ sie  w dowolnym wieku, zaréwno w dziecinstwie, jok i w pdz-
niejszych latach zycia. Byé moze sq czestsze u oséb, u ktérych nie
stwierdzano wrodzonych obrzekéw limfatycznych. Obrzek limfatyczny
utrudnia dobranie i noszenie butdéw, niejednokrotnie zmusza do noszenia
wylqcznie szerokiego obuwia typu ,sportowego”.

szyja krétka i nadmiernie szeroka albo szczegdlnie szeroka z dodatkowymi




fatdami skéry po bokach, czyli szyja ptetwiasta. Taka budowa szyi jest
czesto powodem poszukiwania chirurgicznych sposobéw zmiany jej
wyglgdu. U niektérych chorych szczegélna krétko$é szyi jest spowodowana
zaburzeniem rozwoju kregéw szyjnych, szczegdlnie pierwszego.

wyraznie obnizona linia wloséw (tzw. nisko schodzqca) na karku, czasami
wspdtistnieje z przesunieciem linii wloséw w strone barkéw, szczegdlnie
w przypadkach szyi ptetwiastej

nizsze niz u zdrowych kobiet osadzenie matzowiny uszne. Uszy mogg
byé¢ wyraznie wigksze, odstajgce, asymetryczne| wielkosci, nierzadko
charakteryzuje je nadmiernie rozwiniety ptatek uszny. Uksztahowanie
(rzezba) ucha jest zazwyczaj ubozsza niz u zdrowych.

obecno$é zmarszczek nakgtnych, czyli dodatkowych fatdek skérnych
w przyno-sowym kqcie oczu. U niektdérych oséb zmarszezki nakgtne
wystepuijq tylko po jednej stronnie. Typowa jest takze bogata oprawa oczu
oraz szeroka nasada nosa z jednoczesnym szerokim rozstawienie oczu, co
nazywa sie hiperteloryzmem. Wymienionym objawom moze towarzyszyé
opadanie powieki (tzw. ptoza) jedno lub obustronne. Opadajgca powiek
jest przy otwartych oczach nizej opuszczona niz u zdrowych. Ksztalt szpar
powiekowych moze byé nieco inny niz u oséb zdrowych, co nazywa sie
antymongoidalnym ustawieniem szpar powiekowych.

wysoko wysklepione, tzw. gotyckie podniebienie. U zdrowych podniebienie
jest bardzie] ptaskie, natomiast u oséb z zespotem Turnera silniej
wydrgzone, przypominajgce ksztaltem wnetrze odwréconej todzi lub
sklepienia gotyckie| katedry.

wady zgryzu, najczescie] pod postacig zbyt krétkiej, ,cofniete]” ku tytowi
szczeki dolnej wzgledem gérnej

nietypowy ksztatt paznokci dioni, zazwyczaj takze i stép. O takich
paznokciach méwi sie, ze sq dysmorficzne. Paznokcie oséb z zespotem

Turnera moggq by¢ poddarte ku gérze, nadmiernie wagskie lub nadmiernie




wypukte. Szczegdlne kltopoty sprawia wrastajgcy paznokieé palucha (duzy
palec stopy). Paznokie¢ palucha moze gleboko zagtebiaé¢ sie w tkanki
miekkie palca (czyli nadmiernie rosngé na boki), co czesto doprowadza
do przewlektych zapalen.

wystepowanie  znamion  barwnikowych  (popularnie  nazywanych
Jpieprzykami”) réznego typu i réznej wielkosci. Znamiona czesto sq liczne,
niektére owtosione i wypukte. W miare wzrastania dziecka, znamiona
powiekszajq sie i stajq sie bardziej widoczne.

tworzenie sie tzw. bliznowcéw w miejscu podania szczepionek, po
skaleczeniach lub w bliznach pooperacyjnych. Bliznowce to nadmiernie
rozro$niete i powiek-szajqce sie blizny, najczescie] wystepujg na skérze
gérnej potowy ciata. Zbyt duze i szpecqce bliznowce mogq odrastaé po
chirurgicznym usunieciu.

nadmierne owlosienie przedramion — wlosy mogq byé diugie, gesto
rozmieszczone, zazwyczaj jasne. Takie nadmierne owltosienie uwidacznia
sie stopniowo wraz z wiekiem.

nadmierne owtosienie gérnej wargi, a czasami takze wyrazne obnizenie
linii wloséw na skroniach. Wiosy rosnqg na skérze twarzy wzdtuz matzowin
usznych, a nawet schodzq do okolicy kqtéw zuchwy. Takze ten rodzaj
nadmiernego owlosienia staje sie bardziej widoczny z wiekiem.

brodawki sutkowe szeroko rozstawione, szerzej niz u przecietnej kobiety,
co oznacza, ze sq przesuniete na zewnqgtrz wzgledem linii przechodzqcej
przez $rodek obojczyka

brodawki sutkowe niedostatecznie uksztattowane, nazywa sie je
dysplastycznymi. Czesto sq wciggniete w gtgb skéry. Brodawki sutkowe
mogq by¢ nieréwnej wielkosci, czyli asymetryczne.

zagtebiony mostek, czyli tzw. szewska klatka piersiowa

szeroka, czesto puklerzowata klatka piersiowa. Okreélenie ,puklerzowata”

wskazuje, ze ksztatt i rzezba klatki piersiowe| przypomina zbroje noszone




przez starozytnych Grekéw i Rzymian. Poszerzone wymiary klatki piersiowej
i szeroka szyja sprawiajqg, ze osoba z zespotem Turnera jest postrzegana
jako krepa. Cecha ta nasila sie wraz z wiekiem.

skrécenie diugosci koficzyn dolnych w stosunku do diugosci tutowia,
czemu czesto towarzyszy skrécenie diugosci podudzi w stosunku do
dtugosci ud

skrécenie dtugosci przedramion w stosunku do oséb zdrowych
objawArchibaldapolegajgcy naskréceniu dtugosci czwartejkosciérédrecza,
czasami takze ze skréceniem dtugosci pigte| kosci §rédrecza, rzadko takze
i trzecie| kosci

skréceniedtugoscikoscisrédstopia, najczescieczwartejipiqte], rzadziejtakze
i frzecie|

koslawos¢ tokci, a u niektérych chorych takze i koslawosé kolan
réznorodne, zazwyczaj stosunkowo drobne odmiennosci w budowie
nasad kosci konczyn gérnych i dolnych. Takie wady w rozwoju kosci
mogq by¢ dostrzezone wylgcznie na zdjeciach rentgenowskich. Zazwyczaj
nie powodujg ograniczenia sprawnosci fizycznej, ani zakresu ruchu
w poszczegdlnych stawach. Obecnie zdjecia rentgenowskie szkieletu sq
rzadko wykorzystywane do rozpoznawania zespotu Turnera. Do czesciej
wystepujqcych zaburzen w ksztatcie kosci nalezy specjalne uksztattowanie
kosci przedramienia (nazywane deformacjq Madelunga) oraz odmienne
niz u zdrowych uformowanie kqgta nadgarstkowego (nazywane objawem
Kosowicza dla upamietnienia polskiego lekarza, ktéry pierwszy opisat
réznice wystepujqgce pomiedzy chorymi z zespotem Turnera i zdrowymi

osobami).







Czy u oséb z zespotem Turnera
czesciej wystepuja niektore choroby?

Tak, niektére choroby wystepujg u dziewczgt i kobiet z zespotem Turnera
czesciej niz u zdrowych. Méwi sig, ze te choroby towarzyszq zespotowi Turnera.
Jednak sam fakt rozpoznania u kogo$ zespotu nie oznacza automatycznie,
ze osoba taka juz choruje lub wkrétce zachoruje na ktérgé z choréb

wymienionych w tym rozdziale!

Na szczegblng uwage zastuguje, ze wykrycia niektérych choréb moze byé
pomocna w rozpoznawaniu zespotu, natomiast znaczne prawdopodobienstwo
pojawienia sie innych wskazuje na potrzebe regularnego przeprowadzania

u 0séb z zespotem Turnera okresowej oceny stanu zdrowia.

Dla utatwienia objawy i choroby towarzyszqce zespotowi Turnera podzielono na
trzy grupy — w pierwsze| zebrano te, ktérych obecno$é utatwia rozpoznawanie
zespotu, w drugiej wymagajgce szczegdlnego uwzgledniania w bilansie

zdrowia, natomiast w trzeciej inne, rzadzie| towarzyszgce zespotowi.




Objawy i choroby moggqce utatwiaé rozpoznanie zespotu Turnera

* obnizona urodzeniowa masa ciata
Dzieci z zespotem Turnera rodzg sie zazwyczaj o czasie, jednak blisko
90% z urodzeniowg masqg ciata nizszg niz przecietny noworodek, w Polsce
o okoto 600 g mniej. U niektérych masa ciata jest tak znacznie obnizona
w stosunku do czasu trwania cigzy, ze uznaje sie je za noworodki hipotroficzne.
Termin hipotrofia noworodkowa lub hipotrofia wewngtrzmaciczna oznacza,
ze dziecko ma niskg mase urodzeniowg mimo, ze urodzito sie o czasie,
to jest po co najmniej 37 tygodniach trwania cigzy. Niektérzy polscy lekarze
méwiq o dystrofii wewngtrzmaciczne| (noworodkowej), a lekarze angielscy
i amerykanscy okreslajq takie dzieci jako ,zbyt mate wzgledem czasu trwania
cigzy” (small for gestational age). Przed ponad 50 laty zaproponowano zeby
wszystkie dzieci urodzone o czasie i wazgce mniej niz 2500 graméw uznawaé za
maijgce niskg mase urodzeniowq. Od pewnego czasu zaleca sie doktadniejsze
szacowanie stopnia niedoboru masy ciata noworodka. W tym celu mase ciata
kazdego noworodka powinno sie poréwnaé ze $redniq dla dzieci urodzonych
na danym obszarze (np. w Polsce) po 37, 38, 39, 40 czy wiecej tygodniach
trwania cigzy. Wartosci $rednich wymiaréw ciata noworodkéw odczytuje sie
ze specjalnych tabel (tabele norm) sporzgdzanych po zmierzeniu i zwazeniu

tysiecy noworodkéw.

U dziewczynki wazqcej zbyt mato w stosunku do czasu trwania cigzy, szczegdlnie
jedli cigza u jej mamy przebiegta catkowicie prawidtowo, powinno sie po
urodzeniu rutynowo poszukiwaé stygmatéw zespotu Turnera. Za podejrzeniem
zespotu przemawia przede wszystkim obecnodé¢ obrzekéw limfatycznych
opisany w rozdziale ,Objawy zespotu Turnera”. Moze sie jednak zdarzyé, ze
nawet wnikliwe badanie lekarskie nie ujawni stygmatéw choroby. W takim

przypadku powinno sie rozpoczqé regularne kontrolowanie wzrastanie dziecka,




szczegblnie w pierwszych latach zycia. W pierwszym roku zycia dziewczynka
urodzona ze zbyt matg masg ciata powinna byé zmierzona 4-krotnie (co
3 miesigce), a wyniki pomiaru naniesione na wykres nazywany siatkg centylowq.
Jesli w tym czasie bedzie rosta prawidtowo i nie bedzie sie réznita dtugosciq
i masq ciata od dzieci urodzonych z prawidtowymi wymiarami, to rozpoznanie
zespotu Turnera stanie sie mnie] prawdopodobne. Mimo mniejszego ryzyka
wystepowania u dziecka zespotu Turnera w kolejnych latach zycia powinno by¢

nadal regularnie, co 6 miesiecy mierzone.

Przy urodzeniu zazwyczaj za wazniejszg w ocenie stanu dziecka uznaje
sie warto$¢ masy ciata, natomiast w kolejnych latach zycia wysoko$é ciata.
Do 18 miesigca zycia méwi sie o dtugosci ciata, a u dzieci starszych, mtodziezy
i u dorostych mierzy sie wysoko$¢ ciata. Po urodzeniu dziecko jest wazone
i mierzone, jednak czesto nie jestesmy pewni czy dtugo$é ciata udato sie
okreéli¢ dostatecznie doktadnie. Zazwyczaj uwaza sie, ze w czasie wazenia
noworodka popetnia sie mniej btedéw niz w czasie mierzenia. W niektérych
szpitalach potozniczych i klinikach pediatrycznych do mierzenia dlugosci ciata

najmtodszych dzieci uzywane sq specjalne przyrzqdy.

Jest prawdopodobne, ze u dziewczynek z zespotem Turnera wewngtrzmaciczny
przyrost dtugosci ciata jest mnie| narazony na upo$ledzenie (czesto méwi sie
o zahamowaniu wzrastania wewngtrzmacicznego) niz przyrost masy ciata. Byé
moze w ostatnich tygodniach trwania cigzy odzywienie dziecka z zespotem
Turnera pogarsza sie, co powoduje zbyt maty przyrost masy ciata. Te dzieci
urodzq sie ze zbyt niskg masg ciata wzgledem czasu trwania cigzy. Warto
zaznaczyé, ze sporadycznie chore z zespotem Turnera rodzq sie wylqcznie
ze zbyt matq diugosciq ciata. U niektérych stwierdza sie natomiast zaréwno
znaczny niedobdér masy jak i dlugo$é ciata wzgledem przecietnych wymiaréw

u zdrowych noworodkéw.




* zbyt wolne wzrastanie i niskorostosé
Niska wysoko$é ciata jest charakterystycznym, zawsze wystepujgcym objawem,
co powoduje, ze zespdt Turnera jest uznawany za najczestszq przyczyng
niskorostosci u kobiet. Nalezy zaznaczyé, ze niskorosto$é (niedobédr wzrostu
jest réwnie czesto uzywanym okresleniem) nie jest chorobg, a jedynie skutkiem
zaburzeni wzrastania. Czltowiek moze mieé niskq wysoko$¢ ciata z réznych
przyczyn. Moze sie zdarzyé, ze niscy rodzice obdarzajg dziecko skromnym
wzrostowym potencjatem genetycznym. Jest ono zdrowe, jednak rosnie powoli,
czesto tak jak i jego rodzice w dziecinstwie. W przypadku zespotu Turnera
dziecko otrzymuje potencjat zubozony, niekompletny. Méwimy, ze w takim
przypadku niskorosto$é jest genetycznie uwarunkowana, spowodowana utratqg
czesci materiatu genetycznego. W innych jeszcze przypadkach, np. z powodu
powazne| choroby, organizm nie moze w petni wykorzystaé otrzymanego
potenciatu genetycznego. Takie choroby jok guz mézgu, mukowiscydoza,
miodziencze idiopatyczne zapalenie stawdw czy powazne skrzywienie
kregostupa mogg znacznie spowalniaé wzrastanie i w efekcie spowodowaé
niedobér wzrostu. Wzrostowy potencjat genetyczny jest zapisany w genach.
A to oznacza, ze kazdy cztowieka ma nieco inng, indywidualng zdolno$é¢
do rodniecia i osiggniecia koncowe| (ostateczne|) wysokosci ciata po okoto
20 latach wzrastania. Jako$é potencjatu wzrostowego zalezy od przekazanych

dziecku genéw pochodzgcych od matki i od ojca.

W  przypadku zespotu Turnera dochodzi do utraty cze$ci materiatu
genetycznego jednego z dwéch chromosoméw X i dziecko zostaje wyposazone
w ubozszy zestaw gendw, a przez to pozbawione mozliwosci prawidtowego
wzrastania. Brak kompletnego zestawu gendw powoduie, ze juz od pierwszych
tygodni zycia wiekszo$é dzieci z zespotem Turnera roénie wyraznie wolniej niz
réwiesniczki. Od stosunkowo niedawna wiemy, ze mimo utraty czeéci materiatu

genetycznego, niektére dziewczeta z zespotem Turnera rosng nie gorzej niz




ich zdrowe kolezanki. Wykazano, ze w takich przypadkach utracie niektérych
gendw towarzyszy zwiekszenie dawki innych gendéw. Jeéli u chorej nastgpito
zwiekszenie dawki genu nazwanego SHOX (skrét od angielskiej nazwy
genu short stature homeobox-containig gene wyizolowanego w roku 1997),
to wzrastanie nie zostaje uposledzone. U tych dziewczgt nie dochodzi natomiast
do pokwitania z powodu utraty genéw odpowiedzialnych za rozwdj jajnikéw,

mieszczqcych sie w innej okolicy chromosomu X niz gen wzrostowy SHOX.

Rozwé| genetyki nie umozliwia jeszcze okredlenia wszystkich gendw
odpowiedzialnych u cztowieka za wzrastanie. Z tego powodu systematyczne
mierzenie kazdego dziecka jest i pozostanie jeszcze dtugo najskuteczniejszg
metodq wykrywania nieprawidtowosci we wzrastaniu. Powtarzanie co kilka
miesiecy pomiaru dtugosci ciata, a u starszych dzieci wysokosci ciata, umo-
zliwia obliczenie szybkosci wzrastania oraz wykreslania linii przebiegu wzrostu,
czyli krzywe| wzrostu. Szybko$é wzrastania wyraza sie w centymetrach na rok.
Obliczenie szybkosci wzrastania nie wymaga jednak oczekiwania przez caty
rok, a za wystarczajqcy odstep czasu uwaza sie 6 miesiecy, a nawet 3 miesigce.
Indywidualng warto$é szybkosci wzrastania poréwnuje sie do norm dla dzieci

w tym samym wieku, tej samej pici i rasy, z tego samego kraju lub kontynentu.

Do sporzqdzenia krzywe| wzrostu stuzy specjalny wykres nazywany siatkq
centylowq. Wynik kazdego pomiaru zaznacza sie na siatce, a zaznaczone punkty
(wyniki pomiaru) fgczy linig. Obnizania sie przebiegu linii wzrostowe| na siatce
centylowe| zawsze wymaga wyjasnienia, przy czym nie mozna zadawalaé sie
nadziejq, ze spowolnienie jest przej$ciowe i zostanie nadrobione w przysztosci.
U wiekszo$ci dzieci z zespotem Turnera linia wzrostowa juz w pierwszych latach
zycia znajduje sie ponize| najnizszego poziomu, czyli ponizej linii 3 centyla.
To oznacza, ze wiekszo$é dzieci z zespotem Turnera od wczesnego dziecifistwa

nalezy do 3 procent najnizszych. Udowodniono, ze wykrycie choroby powinno




nastgpi¢ mozliwie najwczesniej, jedli nie w pierwszych tygodniach zycia,
to najpdznie] w pierwszych latach. W wielu krajach leczenie za pomocq
hormonu wzrostu jest rozpoczynane w 3 — 4 roku zycia, a w Polsce od 6 roku
zycia. Czym weczesnie] hormon wzrostu zostanie zastosowany, tym dziecko

mnie| bedzie sie wyrézniato wysokoscig ciata sposréd réwiesniczek.

* trudnosci w odzywianiu we wczesnym dziecifstwie
Trudnosdci w odzywianiu najmiodszych dzieci z zespotem Turnera do$wiadcza
wielu rodzicow. W pierwszym, a czasami nawet jeszcze w drugim roku zycia
dziewczynki jedzq niechetnie, mate porcje, a na dodatek po jedzeniu obficie
ulewajg lub wymiotujq. tatwo sobie wyobrazié przerazenie rodzicéw i trud
wktadany w préby nakarmienia tak Zle jedzgcego dziecka. Dzieci te zbyt
wolno przybierajg na wadze, jednak nie majg nawracajgecych biegunek. Nic
dziwnego, ze w takich przypadkach lekarze zalecajg podawanie specjalnych
mieszanek do karmienia niemowlgt. Jednak u dziewczynek z zespotem Turnera
wprowadzenie diety (czesto méwi sie wdwczas o diecie eliminacyjnej) nie
zawsze przynosi oczekiwang poprawe, przede wszystkim nie zawsze poprawia
sie apetyt, a przyrost masy ciata nadal pozostaje zbyt powolny. W wiekszosci
przypadkéw opisane objawy ustepujq samoistnie, zazwyczaj w czasie 2. roku

zycia.

* nawracajgce zapalenia uszu
Rzadko zdarza sie zeby dziecko przynajmniej raz w okresie dziecinstwie nie
zachorowato na zapalenie uszu. Jednak u dziewczynek z zespotem Turnera
zachorowania na zapalenie ucha $rodkowego powtarzajg sie po wielokroé
i opornie poddajq sie leczeniu. W takich przypadkach istnieje powazna
obawa o trwate ostabienie stuchu. U wielu dziewczynek nawracajgcym stanom
zapalnym ucha $rodkowego towarzyszy przerost migdatkéw podniebiennych

i ,trzeciego” (gardtowego). U kazdej niskorostej dziewczynki chorujgcej na




nawracajqce zapalenie ucha $rodkowego powinno sie poszukiwaé stygmatéw

zespotu Turnera i zawsze oceni¢ jak dziecko rosnie.

* nawracajgce zapalenia drég moczowych i wystepowanie niektérych
wad wrodzonych nerek i drég moczowych

Wrodzone wady uktadu moczowego wystepujq u okoto 40% pacjentek
z zespotem Turnera, najczescie| pod postaciq nerki podkowiastej lub zdwojenia
moczowoddw. U osdéb z nerkg podkowiastq nerki sq zblizone do siebie
i zro$niete dolnymi biegunami, jednak zazwyczaj funkcjonujg prawidtowo.
Powazniejszg wadq jest zdwojenie moczowoddw, gdyz czesto zaburzona
zostaje praca nerek i pecherza moczowego i wystepujg nawracajgce zapalenia
drég moczowych. Moczowody mogq byé zdwojone w rézinych czesciach,
u niektérych oséb tylko w gérnym odcinku. Stosunkowo czesto u chorych
z zespotem Turnera wystepuje zwezenie cewki moczowe|, przyczyniajgce sie
do zapalen drég moczowych, a przede wszystkim objawiajgce sie moczeniem
nocnym, a niekiedy i dziennym. We wszystkich przypadkach stwierdzenia
takich wad u dziewczgt powinno sie poszukiwaé stygmatéw zespotu Turnera

i zawsze ocenié¢ dotychczasowy przebieg wzrastania dziecka.

Objawy i choroby wymagajqce szczegélnego uwzgledniania

w bilansie zdrowia

Leczenie niedoboru wzrostu jest prowadzone w Polsce w kilkunastu
przychodniach endokrynologii pediatrycznej. Przed zastosowaniem hormonu
wzrostu zawsze wykonywane sq badania oceniajgce stan zdrowia, niektére
z nich sq powtarzane w czasie leczenia. Problemy ze zorganizowaniem opieki
lekarskiej pojawiajq sie natomiast po ukonczeniu 18 roku zycia, kiedy dobiega
konca opieka pediatryczna. Wéwczas chora zmuszona jest znalezé sobie
lekarzy — ginekologa i interniste - ktérzy zajmq sie jej leczeniem w dorostosci.

W zadnym europejskim kraju liczba chorych z zespotem Turnera nie jest az




tak duza aby mozna bylo tworzyé sie¢ specjalnych przychodni, wytgcznie na
potrzeby oséb z zespotem Turnera. Jednoczes$nie wiadomo, ze chore wymagaijg
specjalnej opieki lekarskiej, znacznie rézniqcej sie od tej, ktére| potrzebujg
zdrowe kobiety. Osoby z zespotem Turnera, nawet jeéli nie odczuwaijg
jakichkolwiek dolegliwosci, powinny mieé regularnie przeprowadzany bilans
zdrowia. Takqg okresowq ocene stanu zdrowia mozna przeprowadzaé na dwa
sposoby — w specjalnej poradni ,turnerowskie|” lub u lekarza podstawowej
opieki zdrowotnej, o ile bedzie sie postugiwat procedurq zbiezng z zapro-
ponowang w ,Karcie chorej z zespotem Turnera” (patrz strony 65 - 78).

Wzér karty mozna pobraé ze strony internetowej WWW.turner.org.pl

Organizacja wydzielonych poradni, pracujgcych wylgcznie na potrzeby oséb
z zespotem Turnera jest trudna z przyczyn finansowych i z tego powodu
fatwiejsze wydaje sie regularne ocenianie stanu zdrowia w miejscu
zamieszkania, np. przy uzyciu ,Karty chore] z zespotem Turnera”. Unika
sie wéwczas koniecznosci dojazdéw do poradni, czesto odlegtej od miejsca
zamieszkania kobiety dotkniete| z zespotem Turnera. Zaleta jest oszczedno$é
czasu i obecno$é lekarza domowego w poblizu miejsca zamieszkania, wadg
dokonywania oceny przez lekarza nie majgcego doswiadczenia w leczeniu

zespotu Turnera.

Wraziejakichkolwiekwatpliwosci prosimy lekarzy podstawowejopiekizdrowotnej
o kontaktowanie sie ze Stowarzyszeniem Pomocy Chorym z zespotem

Turnera.

W poszczegdlnych punktach Karty zawarte sq badania i procedury utatwiajgce
wykrywanie choréb czesto wystepujgcych u dorostych z zespotem Turnera,

miedzy innymi takich choréb jak:




* nadcisnienie tetnicze
Kazda wizyta u lekarza powinna byé wykorzystana do zmierzenia ci$nienia
tetniczego, poniewaz nadci$nienie tetnicze czesto towarzyszy zespotowi

Turnera.

* choroby serca i wielkich naczyn
U chorych z zespotem czesto wystepujq wrodzone wady serca, zagrozenie
stanowi tetniak rozwarstwiajgcy aorty oraz zaburzenia rytmu serca. Z tego
powodu za konieczne uwaza sie okresowe przeprowadzenie u kazdej chorej
badan dodatkowych: raz do roku EKG, a co 3 lata badan echokardiograficznych
oraz obrazowania serca i aorty za pomocg techniki rezonansu magnetycznego.

W razie potrzeby opieka kardiologiczna jest konieczna przez cate zycie.

* choroby tarczycy, szczegélnie choroba Hashimoto
Niedoczynno$é tarczycy, czesto o dyskretnym przebiegu (méwi sie, ze to
przebieg lub niedoczynno$é subkliniczna), jest czesto spotykana u kobiet
z zespotem Turnera. Z tego powodu u kazdej chorej raz do roku powinny
by¢ oznaczone w surowicy krwi zylnej stezenia hormonéw tarczycy oraz miana
przeciwciat przeciwtarczycowych. Najczescie] wykrywane jest przewlekle

limfocytowe zapalenie tarczycy (choroba Hashimoto).

* insulinooporno$é, cukrzyca typu 2.
Coraz wiece| czasu spedzamy na siedzgco, a regularnie odzywiajgcy sie
cztowiek kazdego dnia wprowadza do organizmu nadmierne ilosci energii
w stosunku do wydatkowane| w ciggu dnia na ruch (aktywno$é fizyczna). Osoby
prowadzqce siedzqcy tryb zycia potrzebujg mato energii na wykonywanie
codziennych czynno$ci, totez jej nadmiar nieuchronnie zawarty w przekgskach
i zjadanych positkach systematycznie odktada sie w postaci tkanki thuszczowe.

Na dodatek w potrawach wspétczesnego cztowieka jest zbyt duzo cukru, co




powoduje, ze wielokrotnie w ciggu dnia, a nawet w godzinach wieczornych
stezenie glukozy we krwi staje sie zbyt wysokie. Kazde podwyzszenie stezenia
glukozy we krwi powoduje zwiekszone wydzielanie insuliny, hormonu
regulujgcego stezenie cukru w organizmie. Jedzqc zbyt duzo, zbyt stodkie
i Huste potrawy coraz czesciej i w coraz mtodszym wieku zmuszamy organizm
do wytwarzania coraz wiekszych ilosci insuliny dla utrzymania prawidtowego
stezenia cukru we krwi. Dzigki obfitemu wytwarzaniu insuliny poczgtkowo nie
dochodzi do nadmiernego podwyzszania stezenia glukozy we krwi (popularnie
méwi sie o poziomie cukru we krwi), co oznacza, ze nie dochodzi do rozwoju
cukrzycy. Jednak organizm coraz opornie| reaguje na witasng insuline, co
powoduje, ze potrzeba coraz wiecej insuliny do utrzymania prawidtowego
stezenia cukru we krwi. W ten sposéb rozwija sie oporno$é na insuline
(insulinooporno$é), a u niektérych chorych po pewnym czasie dochodzi do
wystgpienia cukrzycy typu drugiego (typu 2.). Uwaza sie, ze u chorych z zespotem
Turnera moze czesciej niz u zdrowych pojawiaé sie opornoéé na insuline,
a takze czescie| cukrzyca typu 2. Z wymienionych powodéw osoby z zespotem
Turnera powinny dbaé o zachowanie szczuptej sylwetki i bez wzgledu na wiek
by¢ stale aktywne fizycznie. Warto pamietaé, ze bycie osobq stale aktywng
fizycznie nie wymaga zakupu drogiego sprzetu sportowego, ani koniecznosci
optacania wstepu do sal treningowych. Wystarczy kilka razy w tygodniu (nie
rzadzie| niz 5 razy w tygodniu) bez wzgledu na pore roku maszerowaé lub
jechaé na rowerze przez co najmnie| godzine. Mozna takze tanczyé, graé
w gry zespotowe, pltywaé. Taka stata, dostatecznie dtugo trwajgca porcja
ruchu moze odsungé grozbe opornosci na insuline, a dla oséb juz wazqgcych
za duzo jest doskonatym, a whasciwie jedynym ,lekarstwem” na schudniecie.
W czasie kazde| wizyty lekarskiej osoba z zespotem Turnera powinna by¢
zwazona, a jej masa ciata poréwnana do wysokosci ciata. Odnoszenie masy
ciata wylgcznie do wieku metrykalnego jest czesto popetnianym btedem. Nie

rzadzie] niz co 3 lata nalezy wykonaé test doustnego obcigzenia glukozg




z oznaczeniem stezen glukozy i insuliny przed i po obcigzeniu glukozg. Ocena
tolerancji weglowodandw wytgcznie na podstawie oznaczenia stezenia glukozy

na czczo nie jest wystarczajgce.

* obnizona mineralizacja szkieletu
Typowe dla zespotu Turnera wspdtistnienie opornosci na wiasny hormon
wzrostu i niedostateczne wytwarzanie zenskich hormonéw plciowych moze
prowadzié¢ do tworzenia stabszych struktur kosdci (beleczek kostnych) niz
u zdrowych oséb, a takze do stabszego wysycania tkanki kostne] mineratami
(mineralizacja szkieletu, uwapnienie ko$éca). U wielu dziewczgt i mtodych
kobiet z zespotem Turnera badanie stopnia mineralizacji kosci (badanie
densytometryczne) wykazuje obnizong mineralizacje szkieletu. Lekarze uwazaijg,
ze wraz z wiekiem powieksza sie ryzyko osteoporozy (zrzeszotnienie kosci,
ostabienie budowy kosci najczescie] z powodu zmniejszonego wytwarzania
w organizmie hormondw zenskich) i ztaman kosci dtugich, totez kazda dorosta
kobieta z zespotem Turnera powinna mieé co 2 — 3 lata przeprowadzone
badanie densytometryczne (ocene mineralizacji tkanki kostnej). Wykazano,
ze mineralizacja szkieletu ulega poprawie po zastosowaniu preparatéw
estrogenowych. Podawanie zeriskich hormonéw piciowych rozpoczyna sie
zazwyczaj od okoto 12 - 14 roku zycia. Udowodniono, ze kosci sq lepiej
wysycane mineratami (uwapnione), a tym samym mocniejsze u tych chorych,

u ktérych juz w okresie dziecifnstwa zastosowano leczenie hormonem wzrostu.

* wady postawy, szczegélnie boczne skrzywienie kregostupa
Wady postawy mogq stanowié powazny problem zdrowotny, szczegdlnie
w czasie przyspieszonego wzrastania pod wpltywem leczenia hormonem
wzrostu. Z tego powodu, a takze wobec obaw o mozliwo$é wczesnego
wystgpienia osteoporozy, u kazdej chore| z zespotem Turnera przy najmniej raz

do roku powinno sie ocenié prawidtowosé sylwetki. W czasie badania zwraca




sie uwage na symetrie fopatek, miednicy i po$ladkéw, zarysowanie krzywizn

kregostupa, wysklepienie stép.

U niektérych oséb do wystgpienia wady postawy przyczyniaé sie moze
nadwaga, jednak wbrew potocznym wyobrazeniom otyto$é nie jest szczegdlnie
charakterystyczna dla zespotu Turnera. Mata aktywno$é fizyczna ma zawsze
niekorzystny wptyw na wyksztatcanie i utrzymanie prawidtowe| postawy ciata,
przede wszystkim w okresie szkolnym, ale tez i u dorostych kobiet. Warto
o tym pamietaé, szczegdlnie wobec presji wywieranej niekiedy na lekarzy przez
dziewczeta lub rodzicéw w celu uzyskania zwolnienia z zajeé wychowania
fizycznego. Niektére dziewczeta z zespotem Turnera czujg sie ,gorsze”
od zdrowych réwiesniczek i unikajg sytuacji, ktére mogg eksponowaé ich
odmienno$é fizyczng (np. ptetwiastq szyje) i opdznione pokwitanie. Tymczasem
siedzqcy tryb zycia przyczynia sie do pogtebiania wad postawy i nadmiernego
odktadania tkanki Huszczowej. Podkredlenia wymaga fakt, ze tylko
w sporadycznych przypadkach zachodzi uzasadniona konieczno$é zwolnienia

uczennicy z zaje¢ wychowania fizycznego i ograniczenie aktywnosci fizyczne;.

Objawy i choroby mogqce wystqpié¢ u niektérych oséb z zespotem Turnera

* celiakia
W  ogtoszonych w roku 2005 wytycznych amerykanskiego towarzystwa
gastrologicznego (North Amecican Society for Pediatric Gastroenterology,
Hepatology and Nutrition) zalecono wykonywanie badan w kierunku celiakii
u wszystkich chorych z zespotem Turnera. Do wystgpienia celiakii, nazywanej
takze chorobq trzewna, dochodzi pod wplywem gliadyny, ktéra uszkadza
btone $luzowq przewodu pokarmowego. Gliadyna wchodzi w sktad glutenu,
zwigzku wystepujgcego powszechnie w wielu produktach zbozowych lub

takich do ktérych dodano make, szczegdlnie pszenng. Czesto nawet nie




podejrzewamy, ze do zjadane| przez nas potrawy producent dodat mqgke.
U oséb nadwrazliwych gliadyna powoduje stopniowy zanik pofatdowania jelita
cienkiego (wygtadza kosmki jelitowe, dzieki ktérym powierzchnia wehtaniania w
jelicie jest bardzo duza), co prowadzi do uposledzenia wchtaniania sktadnikéw
odzywczych z pozywienia. Choroba moze wystepowaé zaréwno we wczesnym
dziecinstwie, jok i u dorostych w réznym wieku. Niektérzy lekarze sqdzq, ze

celiokia moze czescie| pojawiaé sie u chorych z zespotem Turnera.

Osoby nadwrazliwe na gluten skarzqg sie na béle brzucha, wzdecia, biegunki,
chudng, czujq sie nadmiernie znuzone, popadajg w depresjie. Czesto maijg

niedokrwisto$é, a nawet réznorodne objawy ze strony uktadu nerwowego.

* przewlekte zapalenia jelit
Sqdzi sie, ze réine postacie przewlektego zapalenia jelit mogg wystepowaé
czescie] u chorych z zespotem Turnera, byé moze szczegdlnie u oséb
z izochromosomem Xq (np. u 0s6b o kariotypie 46,X,Xq). Termin izochromosom
Xq oznacza, ze miejsce prawidtowego chromosom X zajmuje chromosom
zbudowany z dwdch ramion diugich (g), natomiast pozbawiony ramienia
krétkiego (p). Lekarze uwazajq, ze u dorostych pacjentek z zespotem Turnera
zawsze w czasie wizyty kontrolnej nalezy dopytywaé sie o objawy, ktére mogqg
ewentualnie wskazywaé na przewlekte wrzodziejgce zapalenie jelita grubego
lub chorobe Le$niowskiego-Crohna. Zapalenie jelit moze rozwijaé sie skrycie,
objawiaé sie poczgtkowo znuzeniem, ostabieniem i brakiem apetytu, nastepnie

dotgczajq sie czeste luzne stolce z domieszkq krwi i $luzu.

Nalezy podkreslié, ze zaleca sie aby u niskorostych kobiet chorujgcych na
przewlekte wrzodziejgce zapalenie jelita grubego lub chorobe Lesniowskiego-

-Crohna uwzgledniaé mozliwo$é wystepowania zespotu Turneral




* nowotwory
Lekarze oddzielajg mozliwo$é wystgpienia nowotworu jajnika (uzywa sie czesto
okreélenia ,szczgtkowa gonada”) od mozliwosci zachorowania na nowotwér
innego narzqdu. Z powodu matej liczby danych o stanie zdrowia dorostych
chorych, czesto$é wystepowania nowotworu w innym narzqdzie niz jajniki
(gonady) jest trudna do ustalenia. Fakt rozpoznania guza u jednej chorej
nie daje dostatecznych podstaw do twierdzenia, ze dany rodzaj nowotworu
wystepuje znamiennie czescie] w zespole Turnera. Ostatnio zasugerowano,
ze spontanicznie dojrzewajqc dziewczeta z zespotem Turnera mogq byé
narazone na podwyzszone ryzyko zachorowania na raka endometrium
(rak btony $luzowej wyscietajgce] macice). Potwierdzenie takiego zagrozenia

wymaga wieloletnich obserwacii duzej liczby chorych.

Obawy o pojawienie sie nowotworu w szczgtkowym jajniku dotyczg przede
wszystkim tych kobiet, u ktérych stwierdzono obecno$é meskiego materiatu
genetycznego, czyli np. oséb o kariotypie 45,X/46,XY. W takich przypadkach
zagrozenie nowotworem szczgtkowych gonad szacuje sie na 25 - 30%.
| z tego powodu wielu lekarzy zaleca profilaktyczne usuniecie szczgtkowych
gonad u chorych majgcych w zestawie chromosoméw (nazywa sie taki zestaw
genomem) chromosom meski Y lub jego fragment (symbol f(Y)). Wspdtczesnie
zabieg usuniecia szczgtkowych gonad przeprowadza sie laparoskopowo bez
koniecznosci przecinania powtok jamy brzusznej. Dla wielu rodzicéw wyrazenie
zgody na usuniecie szczgtkowych gonad jest szczegdlnie trudne, gdyz obawiajg
sig, ze ich corka zostanie pozbawiona waznej czesci kobiecosci, ze przekreslone
zostang bezpowrotnie nadzieje na macierzyfstwo. Tymczasem sytuacja kobiet,
u ktérych trzeba byto usungé szczgtkowe gonady i tych, u ktérych nie byto
wskazan do przeprowadzenia takiego zbiegu, nie rézni sie w sposdb istotny.
W obu przypadkach leczenie hormonami zeriskimi jest prowadzone w taki

sam sposéb, zas mozliwo$é rozwoju macicy i piersi (gruczotdw piersiowych)




nie ulega zmianie, gdyz jest osobniczo uwarunkowana, zalezna od podatnosci
na podawane hormony zenskie. Warunki do wspétiycia pitciowego takze
pozostajqg podobne, gdyz podawanie hormonéw zenskich prowadzi do rozwoju
plciowego bez wzgledu na obecno$é lub brak szczgtkowych, nieczynnych
jajnikéw. Najwazniejsze aby kazda kobieta z zespotem Turnera dbata przez
cate zycie o regularne badania ginekologiczne. Osoby majgce w zestawie
chromosoméw meski materiat genetyczny, a ktére nie zdecydowaly sie na
usuniecie szczgtkowych gonad, powinny szczegdlnie dbaé o systematyczne
odwiedzanie gabinetu lekarza ginekologa. Obawy o niewystarczajgcg czutosé
ultrasonograficznego badania (USG) szczgtkowych jajnikéw u kobiet z meskim
materiatem genetycznych w genomie wydajq sie uzasadnione. Nowotwér
szczgtkowe| gonady poczgtkowo jest bardzo maly i z tego powodu moze byé
trudny do wykrycia w czasie badania USG.

Jedli szukasz adresu poradni ginekologicznej dla kobiet z zespotem Turnera,

to zajrzy| na strone WWW.turner.org.pl

* choroby wgtroby
Niektére badania naukowe wskazujq, ze kobiety z zespotem Turnera czesciej
niz zdrowe majg zaburzong funkcje watroby, nawet jeéli nie chorowaty na
wirusowe zapalenie watroby. Dotychczas nie ustalono, ani przyczyn, ani nie

okreslono czestosci wystepowania tych zmian.







Rozpoznawanie zespotu Turnera

Naijlepiej, gdy o rozpoznaniu zespotu rodzice dowiadujq sie jeszcze przed
lub wkrétce po urodzeniu sie dziecka. Majg wdéwczas wiece|] czasu na
dowiedzenie sie co oznacza, ze ich cérka ma zespdt Turnera i co trzeba
zrobi¢, zeby otrzymata w odpowiednim czasie skuteczng pomoc. Niestety
rozpoznanie zespotu u noworodka jest nadal stawiane zbyt rzadko. Znacznie
czedcie| do wykrycia choroby dochodzi w czasie poszukiwania przyczyn zbyt
wolnego wzrastania, a jeszcze czedcie| przyczyn juz istniejgce] niskorostosci.
W poprzednich rozdziatach opisano jaok wielkie znaczenie ma regularne
mierzenie kazdego dziecka. Jest niezbedne do oceny jego stanu zdrowia,
a jednoczesnie tatwe i tanie. Raz zainstalowany przyrzgd do pomiaru wysokosci
ciata stuzy przez wiele, wiele latl Czym wczeéniej rodzice dowiedzq sie, ze ich
cérka rosnie wolniej od réwiesniczek, tym wezesniej lekarz moze przeprowadzié
odpowiednie badania i wyjasnié, co jest tego przyczynqg. Najlepiej aby kazde
dziecko od pierwszych miesiecy zycia bylo regularnie mierzone — 4-krotnie
w pierwszym roku zycia i 2-krotnie w kolejnych!

Za rozpoznaniem zespotu Turnera przemawia obecno$é obrzekéw limfa-
tycznych, szczegdblnie na grzbietowych powierzchniach dioni i stép. Ich

wystepowanie jest na tyle charakterystyczne dla zespotu, ze wymaga oznaczenia




kariotypu, czyli zestawu chromosoméw, w kitéry wyposazona jest kazda
komérka cztowieka. Do oznaczenia kariotypu najczescie] wykorzystuje sie
krwinka biata pobrane z krwi zylnej. Badanie jest niezbedne dla ostatecznego

potwierdzenia rozpoznania wysunietego na podstawie badania noworodka.

Zwiekszenie czestosci wykrywania zespotu Turnera u noworodkéw jest
stosunkowo tatwe, mimo, ze dotychczas nie opracowano w tym celu zadnej
dostatecznie doktadnej metody analitycznej. Oznacza to, ze poza badaniami
genetycznymi nie dysponujemy zadnym innym testem laboratoryjnym, ktérego
wynik moze wskazaé dziewczynki dotkniete zespotem Turnera. Niestety
zaden kraj nie posiada dostatecznej liczby pracowni genetycznych, w ktérych
mozna bytoby wykonaé oznaczenia kariotypu u kazdego nowo narodzonego
noworodka pici zenskiej. Z tego powodu wykrywanie zespotu Turnera musi
sie opieraé na wyniku badania noworodka przez lekarza. Poza obecnoscig
obrzekéw limfatycznych za mozliwosciq (podejrzeniem) wystgpienia zespotu
Turnera moze przemawiaé zbyt mata urodzeniowa masa ciata wzgledem
czasu trwania cigzy. Wiekszo$é dzieci z zespotem rodzi sie z cigz donoszonych.
Jednak dziewczynek ze zbyt matq masq ciata rodzi sie kazdego roku takze zbyt
wiele w stosunku do mozliwosci oznaczania u wszystkich kariotypu.

W tej sytuacji, urodzenie sie donoszonej dziewczynki ze zbyt matg masa ciata
powinno kierowaé uwage rodzicédw i lekarza opiekujgcego sie dzieckiem na to
jak roénie w pierwszych 2 — 3 latach zycia. | jesli roénie zbyt wolno, to wéwczas
powinna mieé¢ oznaczony kariotyp. Poza zaobserwowaniem niedostatecznego
roéniecia za skierowaniem dziecka na oznaczenie kariotypu przemawia
stwierdzenie innych objawdw zespotu Turnera, ktére opisano w rozdziale 5.
Wynik badana genetycznego — jaki rodzaj potwierdza rozpoznanie zespotu
Turnera?

Nie nalezy sie obawiaé badania kariotypu. Nie jest bolesne, gdyz wymaga

tylko pobrania z zyly niewielkiej ilo$é krwi, a kolejne etapy badania odbywaijq




sie w laboratorium bez udziatu dziecka i jego rodzicéw. Po kilku dniach
przygotowan krwinki biate wyizolowane z krwi dziecka przechodzq w stan,
w ktérym uwidocznié moznaile i jokie chromosomy zawierajq. Za rozpoznaniem
zespotu Turnera przemawia brak jednego chromosomu X lub zmiana widoczna
w budowie jednego z dwéch chromosoméw X. Kazda komérka ciata kobiety
wyposazona jest w zestaw 23 par chromosoméw, tqcznie w 46 chromosoméw.
Dwa z posréd nich nazywa sie ptciowymi i oznacza u kobiet symbolem X,
a u mezczyzn symbolem Y. Prawidtowy zestaw chromosoméw kobiety
zapisuje sie symbolem 46,XX, a mezczyzny 46,XY. Kiedy w potowie 20. wieku
opracowano metode oznaczania liczby chromosoméw, to odkryto, ze u chorych
z zespotem Turnera wystepuje tylko 45. Zawsze brakujgcym okazat sie jeden
z dwéch chromosoméw piciowych X. Za przyczyne choroby uznano wobec
tego utrate jednego chromosomu piciowego X, co zapisuje sie symbolem 45 X,
dawniej 45,X0. W miare jak ludzie dowiadywali sie wiecej o chromosomach
i zawartych w nich genach, tym mieli wieksze watpliwosci, czy mozliwe jest
urodzenie sie osoby pozbawione| catkowicie jednego chromosomu. Catkowita
utrata gendw zawartych w chromosomie jest zbyt powaznym zaburzeniem i nie
moze by¢ zréwnowazona przez geny zawarte na siostrzanym chromosomie.
Okazato sie, ze w wiekszosci przypadkédw zarodki ludzkie o kariotypie 45,X

zostajg we wczesnym okresie cigzy poronione.

Whkrétce genetycy odkryli, ze kariotyp niektérych kobiet z zespotem Turnera
zawiera 46 chromosoméw, przy czym tylko jeden chromosom X jest
prawidtowy, natomiast drugi pozbawiony czeéci materiatu genetycznego, czyli
niekompletny. Bez gendéw znajdujgcych sie w brakujqcej czes$ci chromosomu
X organizm nie moze rozwijaé sie prawidtowo. Potwierdzono w ten sposéb,
ze do prawidtowego rozwoju organizmu potrzebny jest komplet gendéw obu
siostrzanych chromosoméw (z kazdej pary chromosoméw).

Kolejnym waznym odkryciem genetykédw byto wykazanie, ze u tej samej




kobiety z zespotem Turnera mozna wykryé komérki z réznymi kariotypami.
Oznacza to, ze niektére komérki, np. krwinki biate, majg prawidtowy zestaw
chromosomoéw (46,XX), a inne nieprawidtowy (np. 45,X). Taki stan nazywa sie
mozaikowosciq, a w zapisie genetycznym podaje sie wszystkie wykryte u chorej
odmiany kariotypu. W przypadku wykrycia dwéch genetycznie réznigeych sie
rodzajéw komérek zapisuje sie oba kariotypy, np. 45,X/46,XX. Czasami u tej
samej osoby wykrywa sie nawet 3 rézne kariotypy, np. 45,X/46,XX/47 XXX.
Udowodniono, ze znaczna cze$é chorych z zespotem Turnera ma kariotypy
mozaikowe, a oséb o kariotypie 45,X jest mniej. Udowodniono, ze u chorej
z zespotem Turnera wynik oznaczania kariotyp moze byé uzalezniony od
sposobu przeprowadzania badania genetycznego. Jedli badanie ograniczato
sic do oceny matej liczby komérek (sq to komérki w fazie podziatu
mitotycznego), to mogto sie zdarzyé, ze nie mozna bylo zaobserwowaé
obecnosci dodatkowe| linii komérek z innym kariotypem. Przyktadowo:
dostrzezono komérki z zestawem 45X, a nie zaobserwowano zadnej
z zestawem 46,XX. Z tego powodu uznano, ze nalezy oglgdaé w mikroskopie
duzq liczbe komérek w fazie podziatu mitotycznego. Najczescie| zaleca sie
ocene 50 komérek, jednak w przypadku podejrzenia zespotu Turnera nawet
100. Zwiekszenie liczby ocenianych komérek pozwala na wykrycie choroby
u osdb z niewielkim odsetkiem komérek o nieprawidtowym kariotypie.
Na przyktlad chorych majgcych wséréd 100  przebadanych komérek,
5 z kariotypem 45X i 95 z prawidtowym 46,XX (zapis 45,X/46,XX 5:95).
Niekiedy wykrycie takiej dodatkowej linii komérkowej jest trudne i wymaga
przeprowadzenia dodatkowych badan genetycznych. Postuzenie sie w bada-
niach genetycznych innymi komérkami niz krwinki biate zwieksza szanse na
wykrycie mozaikowosci Niestety poszerzenie badan genetycznych zwigksza
koszty i jest bardziej obcigzajgce dla chorej niz pobranie krwi z zyly podskérne.

Zrédtem komérek innych niz krwinki biate jest najczesciej maty wycinek skéry.




Podstawowe badanie genetyczne z uzyciem krwinek biatych
jest uwazane na calym swiecie za caltkowicie wystarczajgce dla
potwierdzenia rozpoznania zespotu Turnera i przygotowania

dziecka do odpowiedniego leczenia.

Do dnia dzisiejszego nie wykazano aby stan zdrowia oséb z kariotypem
mozaikowym byt lepszy niz u oséb z zestawem 45,X. Za wykonywaniem
kosztowniejszych i dituze| trwajgcych badai genetycznych przemawia jedynie
to, ze mogg one wykazaé mozaikowos¢ z linig komérek z meskim materiatem
genetycznym. Czasami u chorych z zespotem Turnera niektére komérki mogg
zawieraé meski chromosom Y lub jego odcinek (fragment chromosomu), tak
jak w przypadku mozaiki 45,X/46,XY lub 45,X/46,Xf(Y). Czasami niewielki
fragment meskiego chromosomy Y moze byé trudny do wykrycia w czasie
wykonywania podstawowego badania genetycznego. U niektérych chorych
z zespotem Turnera w miejsce chromosomu X wykrywany jest tak maty fragment
chromosomu, ze nie mozna od razu oceni¢ jego pochodzenia. W takim
przypadku bez dodatkowych badan nie bedzie wiadomo, czy zaobserwowany
fragment (kawateczek chromosomu, nazywany markerem) zostat oderwany
od chromosomu X, czy moze od chromosomu Y lub od kiérego$ z innych
chromosoméw. W takim przypadku kariotyp zapisuje sie symbolem 45,X + m,
przy czym litera ,m” pochodzi od stowa marker. Badanie pochodzenia
chromosomu szczgtkowego (markerowego) jest mozliwe, jednak wymaga

zastosowania specjalnych badan genetycznych.







Rozpoznawanie zespotu Turnera u oséb dorostych

U wiekszoéci chorych rozpoznanie zespotu Turnera jest stawiane w dziecifstwie,
jednak czasami zdarza sie, ze nastepuje dopiero znacznie pdznie|, juz
w dorostosci. U niektérych dorostych kobiet dotychczas nie wykryto choroby!
Dotyczy to tych oséb, ktérych dziecinstwo i miodo$é uptynety w okresie,
w ktérym dopiero rozwijata sie genetyka, a wiedza na temat zespotu Turnera
byta mnie| rozpowszechniona niz obecnie.

Do rozpoznania moze doprowadzié¢ wykrycie wrodzonej wady nerek, niektérych
choréb serca, niedostuchu, obrzeku limfatycznego stopy, a takze celiakii lub
przewlektego zapalenia jelita, tak jok to opisano w rozdziale pos$wieconym
objowom zespotu Turnera. Za wysunieciem podejrzenia zespotu Turnera
u dorostych kobiet przemawia przede wszystkim brak rozwoju ptciowego
oraz zbyt wczesne wygasniecie miesigczek. Oznaczenie kariotypu jest zawsze
konieczne jeéli tylko skrupulatne badanie pacjentki wykaze obecno$é stygmatéw
turnerowskich.

Wynik badania genetycznego moze doprowadzi¢ do wykrycia zespotu Turnera
u kobiet nie mogqcych zaj$é w cigze. U tych kobiet w okresie rozwojowym nie
doszto do zahamowania wzrastania, a przebieg dojrzewania ptciowego nie
budzit niczyich zastrzezen, co thumaczy dlaczego choroba nie zostata wezedniej
wykryta. Wydaje sie, ze oznaczanie kariotypu powinno zawsze byé zalecane
u kobiet zgtaszajqcych sie do lekarza z powodu niemoznosci zajécia w cigze.
Sporadycznie zdarza sig, ze kobiety z zespotem Turnera zachowujg ptodno$é
i w sposéb naturalny zachodzg w cigze. Mimo, ze zespdt Turnera nie jest
dziedziczony, to czasami ich cérki takze sq dotkniete zespotem Turnera.




W Polsce rodzinne wystepowanie zespotu Turnera opisano u kilku rodzin, przy
czym rozpoznanie choroby u matek nastepowato w czasie badania przyczyn
niskorostosci lub opéznionego pokwitania u cérek. Po oznaczeniu kariotypu
stwierdzano, ze zaréwno matka, jak i cérka sq dotkniete zespotem Turnera.
Nie jest to jednak powodem do oznaczania kariotypu u wszystkich matek
pacjentek z zespotem Turnera. Zazwyczaj catkowicie wystarczajqce jest pytanie
o stan zdrowia matek, zmierzenie wysokosci ciata i doktadne zbadanie przez

lekarza w celu poszukiwania stygmatéw turnerowskich.




Leczenie chorych z zespotem Turnera

Zespotu Turnera nie mozna wyleczyé, mozna natomiast tagodzié objawy
choroby, czesto nawet w znacznym stopniu. Przede wszystkim mozna
skutecznie przeciwdziataé zbyt wolnemu wzrastaniu i opéznionemu pokwitaniu.
Odpowiednie leczenie moze zapobiec niskorostosci.

Leczenie preparatem hormonu wzrostu

Zastosowane w dziecinstwie jest najbardzie skuteczne! Czym pézniej choroba
zostanie wykryta, tym pdzniej bedzie leczona, a terapia rozpoczeta po 10 roku
zycia daje zazwyczaj gorsze wyniki. W Polsce leczenie hormonem wzrostu
u dziewczqt z zespotem Turnera wprowadza sie od 6 roku zycia, natomiast
w niektérych krajach nawet o 2 - 3 lata wezesniej. Podawanie hormonu wzrostu
trwa przez kilka lat, gdyz raz rozpoczetego pobudzania wzrastanie nie przerywa
sig, chyba ze z jaki$ szczegélnie waznych przyczyny. Chora moze potrzebowaé
nawet 7 - 8 lat codziennego podawania hormonu wzrostu! Trzeba pamietaé,
ze lek powinien by¢ stosowaé systematycznie.

Celem leczenia jest uzyskanie wyzsze| wysokosci ciata niz przewidywana
przed rozpoczeciem podawania hormonu wzrostu, zaréwno w pierwszym, jak
i w kolejnych latach terapii.

Czy mozna przewidzie¢ jok dziecko wzrastatoby bez podawania hormonu
wzrostu? Tak, moznal Do tego celu stuzq systematycznie przeprowadzane
pomiary wysokosci ciata, a czym czescie| w przesztosci chora byta mierzona,
tym doktadnie| poznajemy jej wzrastanie. Na podstawie wszystkich dostepnych
pomiaréw wzrostu (ze szkoly, z poradni w miejscu zamieszkania) lekarze
wykreélajq dla kazdego dziecka krzywq (linie) wzrostu, ale w razie potrzeby sq




gotowi ocenié dziecko nawet na podstawie jednorazowego pomiaru wysokosci
ciata. Jedli bowiem dziecko jest nizsze od 97 procent réwieéniczek, to nie
ma watpliwosci, ze jest niskoroste. Natomiast jesli dziewczynka z zespotem
Turnera jest wyzsza od 10 procent réwiedniczek, to zazwyczaj trzeba $ledzi¢
(obserwowad) jej wzrastanie przez pewien czas, nawet przez kilka lat. Czesto
juz po pétroczne| lub rocznej obserwacji mozna ocenié przebieg roéniecia
dziecka i podjgé decyzie w jaki sposéb dalej postepowaé. Zdarza sie, ze
roéniecie dziewczynki z zespotem Turnera nie rézni sie od wzrastania jej
zdrowych kolezanek, a lekarz nie zaleca leczenia bez stwierdzenia niedoboru
wzrostu. Jednak dla wiekszosci chorych podanie hormonu wzrostu jest jedynym
skutecznym sposobem zapobiegania niskorostosci. Dziewczynka lepiej rosngca
po podaniu leku, mniej lub nawet wcale nie odbiega wzrostem od réwiesniczek,
a wobec tego lepiej czuje sie w klasie, lepiej rozwija sie psychicznie i spotecznie.
Dziecko, ktére nie wyrdznia sie wzrostem, nie rozwija sie z pietnem ,karzetka”,
skrasnoludka”, czy ,odmienca”. Leczenie zakoriczy sie petnym sukcesem jesli
chora z zespotem Turnera juz joko osoba dorosta nie bedzie sie w sposéb
wyrazny réznita wzrostem od zdrowych kobiet. Co to oznacza? Otéz pod koniec
20. wieku przecietna 18-letnia warszawianka mierzyta 165,5 centymetra,
a podobng wysoko$é ciata odnotowano u mtodych kobiet z innych regionéw
naszego kraju. W tym samy czasie stwierdzono, ze jeéli 18-letnia kobieta
mierzy 154 centymetry lub nieco wiecej (w zakresie od 154 do 158 cm),
to jest osobq niskg, ale nie ma niedoboru wzrostul Mozna wobec tego uznaé,
ze cel podawania hormonu wzrostu zostanie spetniony jesli chora z zespotem
Turnera osiggnie co najmnie] 154 centymetry wysokoéci ciata. Po blisko
30 lotach stosowania hormonu wzrostu wiemy, ze niektére dziewczeta
z zespotem Turnera dzieki leczeniu osiggajq jeszcze lepsze wynikil Inne niestety
gorsze, ale w tych przypadkach albo leczenie rozpoczeto zbyt pézno albo
chora przed podaniem hormonu wzrostu byta osobg wyjgtkowo niskq, nizszq
niz inne chore w tym samym wieku. Na koncowy efekt leczenia hormonem
wzrostu sktada sie wiele czynnikéw, miedzy innymi wysoko$¢ ciata rodzicéw,
wiek rozpoczecia leczenia, sposéb reagowania na podawany hormon
wzrostu, dawka leku, stan zdrowia (obecno$é lub brak innych powaznych
choréb), krzywizny kregostupa. Skrzywienie kregostupa moze przeszkodzié
w dokonczeniu leczenia niedoboru wzrostu.

Dla kazdej chorej i dla jej najblizszych wazne jest aby leczenie byto nie tylko




rozpoczete jak najwczesnie|, ale takze zeby byto systematycznie kontynuowane
az do czasu naturalnego wygasniecia proceséw wzrostowych w organizmie.
Wazne aby wzgledy ekonomiczne, podnoszone z uwagi na do$é znaczne
koszty zakupu hormonu wzrostu, nie powodowaly zbyt weczesnego zaprzestania
leczenia. | tak pacjentka, ktéra w wieku 12 lot mierzy 150 centymetréw
(przecietna wysoko$¢ ciata polskiej 12-latki wynosi blisko 153 cm) i nadal roénie
z szybkos$cig okoto 5 centymetréw na rok, powinna méc w petni wykorzystaé
swé| potencjat wzrostowy. Byé moze chora osiggnie 160 centymetréw, a nawet
i wiecej! Podstawowym celem podawania hormonu wzrostu jest przeciez
upodobnienie zycia oséb z zespotem Turnera od tego, ktére jest udziatem
kobiet zdrowych.

Badania przygotowujqgce do leczenia hormonem wzrostu

U dziewczqt z zespotem Turnera badania okreélajgce wydzielanie hormonu
wzrostu zazwyczaj nie wykazujg zaburzen i z tego powodu zaniechano ich
wykonywanie. Podstawg do uznania chorej za wymagajgcq podawania
hormonu wzrostu jest stwierdzenie niedoboru wzrostu oraz korzystna ocena
stopnia dojrzatoéci szkieletu. Kwestie oceny dojrzatosci szkieletu wyjasniono
w dalszej czesci rozdziatu.

Jedli choroba zostanie wykryta wcze$nie — u noworodka lub niemowlecia
— to dzieki systematycznym pomiarom wzrostu lekarz szybko zorientuje sie
jak pilne jest przygotowanie dziecka do leczenia hormonem wzrostu. Jak
juz powiedziano, zdarza sie, ze dziewczynka z zespotem Turnera rosnie
znakomicie i nawet przewyzsza wzrostem cze$é zdrowych kolezanek. Jednak
wiekszo$¢ chorych juz od wczesnego dziecinstwa roénie stanowczo zbyt wolno
i wymaga zastosowania hormonu wzrostu. Badania przygotowujgce chore
z zespotem Turnera do podania hormonu wzrostu zazwyczaj przeprowadzane
sq w klinikach endokrynologii dzieciecej. Miedzy innymi bada sie stezenia
hormonéw tarczycy i hormondéw piciowych, okresla jakie sq stezenia glukozy
i insuliny przed i po 30, 60, 90 i 120 minutach od wypiciu porcji stodkiego
ptynu. Ten stodki ptyn to rozpuszczona w wodzie glukoza, a badanie nosi
nazwe oznaczenia krzywe| cukrowej lub testu doustnego obcigzenia glukozg
i ma za zadanie okreslenie tolerancji weglowodanéw. Test sprawdza do jakiej
wartosci wzrasta we krwi stezenie cukru i insuliny po wypiciu glukozy i do jakich

wartoéci obniza sie w ciggu dwéch kolejnych godzin. Zbyt wolne obnizanie sie




stezenia cukru we krwi i zbyt duze stezenia insuliny $wiadczg o nieprawidtowe;j
regulacji przemiang weglowodanéw w organizmie. O zdolnosciach organizmu
do regulacji poziomu cukru we krwi lepie| informuje oznaczenie stezenia
zaréwno insuliny, jak i glukozy, niz praktykowane czesto oznaczenie wytqcznie
stezenia glukozy.

Niektére badania przeprowadzone przed rozpoczeciem leczenia bedg
powtarzane co pewien czas w czasie podawania hormonu wzrostu.

Tryb przydzielanie leku niskorostym chorym z zespotem Turnera

Po wykonaniu wszystkich potrzebnych badan lekarz wypetnia formularz wniosku
o przydziat hormonu wzrostu i kieruje dokumentacje do oceny przez komisje
lekarskq - ,Zespét Koordynacyjny do spraw stosowania hormonu wzrostu oraz
insulinpodobnego czynnika wzrostu 1. Komisja zbiera sie co 5 — 6 tygodni
i rozpatruje wszystkie zgtoszone wnioski. W ciggu kilkunastu lat pracy komisji
nie zdarzyto sie aby tryb jej dziatania spowodowat opéznienie w rozpoczeciu
leczenia. Czasami komisja jest zmuszona odracza¢ wydanie decyzji z powodu
ztego przygotowania wniosku lub wydaje decyzje na kolejnym posiedzeniu,
dopiero po zapoznaniu sie z wynikami dodatkowych badan. Jednak takie
sytuacje zdarzajq sie rzadko.

Dziecko rozpoczyna leczenie w mozliwie najkrétszym czasie od zakwalifikowania
do leczenia hormonem wzrostu. Lek jest wydawany bezptatnie, bez zadnych
dodatkowych optat w ramach powszechnego ubezpieczenia zdrowotnego.
Przekazanie leku rodzicom lub opiekunom dziecka odbywa sie w poradni
endokrynologii dzieciece, najczesciej tej same| w ktére| chorobe rozpoznano.
W Polsce leczenie jest prowadzone w kilkunastu miastach — Biatymstoku,
Bydgoszczy, Gdansku, Katowicach, Kielcach, Krakowie, Lublinie, todzi,

Poznaniu, Rzeszowie, Szczecinie, Warszawie, Wroctawiu i Zabrzu.

Rozpoczecie podawania hormonu wzrostu

Przed wydaniem pierwsze| porcji amputek z hormonem wzrostu lekarz
szczegdtowo wyjasnia na czym polega leczenie, w jakiej porze i w jakie czesci
ciata wykonywaé zastrzyki. Rodzice chore| dziewczynki muszg dowiedzieé sie jak
najwiece] o wszystkich sprawach zwigzanych z podawaniem hormonu wzrostu,
poniewaz lek bedzie stosowany codziennie lub 6 razy w tygodniu przez kilka
lat. Czasami w czasie wizyty rozpoczynajqcej leczenie nattok nowych, waznych
wiadomodci jest tak duzy, ze nie jesteémy w stanie ich wszystkich zapamietaé.




Nie wstydZmy sie zadawaé pytania i prosi¢ o powtérzenie, jesli tylko czego$ nie
rozumiemy! Nawet pozornie btahe czynnoéci dnia codziennego mogq mieé
znaczenie dla skutecznodci leczenia.

Podawanie hormonu wzrostu jest tatwe, jednak zycie rodziny ulegnie zmianie
z chwilg rozpoczecia terapii, chociazby z powodu koniecznosci zrobienia
zastrzyku co dzien pomiedzy godzing 20 i 21. Robienie zastrzykéw utatwiajg
strzykawki automatyczne, nazywane wstrzykiwaczami do hormonu wzrostu,
a z angielskiego penami. Taka strzykawka jest wydawana w czasie wizyty
rozpoczynajqcej leczenia. Nadaje sie wylgcznie do podawania tego leku,
ktéry wydano w poradni prowadzgce| leczenie dziecka. W przypadku zmiany
preparatu hormonu wzrostu na lek wytwarzany przez innego producenta wraz
z nowa postacig leku zostanie wydany nowy, inny wstrzykiwacz. Urzqgdzenia
przeznaczone do zastrzykdw z insuliny nie nadajqg sie do podawania hormonu
wzrostu. Do zrobienia zastrzyku uzywa sie cienkich igiet do zastrzykéw
podskérnych. Sq ostre, ale dzieki temu zastrzyki mato bolesne. Robienie
zastrzykéw podskérnych nie wigze sie z ryzykiem podania leku do tetnicy
lub zyly. Miejscowe odczyny — zaczerwienienie, obrzek, bolesno$é w miejscu
podania leku — sq rzadkie. Dziewczeta czesto same robig sobie zastrzyki
zhormonuwzrostu, a przez co stajq sie bardzie| niezalezne i mogq same pojechaé
w czasie wakacji na obéz lub spedzi¢ kilka dniu poza domem. Naijlepiej jesli
po rozpoczeciu leczenia przez pierwsze miesigce, a nawet caty rok nie zrobimy
jakiejkolwiek przerwy w podawaniu hormonu wzrostu. Natomiast dziewczeta
otrzymujgce hormon wzrostu dtuzej niz rok mogqg mieé niewielkie przerwy
w wykonywaniu zastrzykéw, np. na czas szkolnej wycieczki, a nawet krétkiego
wyjazdu na wakacje. Kazdg planowana przerwe w podawaniu hormonu
wzrostu nalezy oméwié z lekarzem, ktéry wie jok przebiega leczenie.

Po rozpoczeciu leczenia w organizmie uruchamiane zostajg procesy wzrostu,
stabo do tej pory funkcjonujgce. Systematyczne podawanie hormonu wzrostu
podtrzymuije i pobudza procesy wzrastania. W pierwszym roku leczenia dziecko
moze urosngé nawet 10, a niekiedy i wiece| centymetréw. W kolejnych latach
leczenia przyrosty sq juz nieco mniejsze. Skuteczno$é leczenia w znacznym
stopniu zalezy od systematycznego podawania i whasciwie dobrane| dawki
hormonu wzrostu. Dziewczeta z zespotem Turnera otrzymujg wieksze dawki
niz chorzy z niedoborem hormonu wzrostu, u ktérych w organizmie stale jest

zbyt mato hormonu, gdyz nie jest on wydzielany w dostatecznych iloéciach.




Informacije dla lekarza w miejscu zamieszkania

Rozpoczynajgc leczenie hormonem wzrostu warto zadbaé o poinformowanie
lekarza podstawowe| opieki zdrowotnej lub pediatry, pracujgcego najblizej
naszego domu. Naijlepiej poprosi¢ lekarza prowadzgcego leczenie hormonem
wzrostu o napisanie listu wyjasniajgcego do naszego lekarza rodzinnego.
W razie choroby, np. przeziebienia lub zapalenia gardta nie ma potrzeby jechaé
do poradni endokrynologicznej. Jeéli lekarz rodzinny bedzie wiedziat, ze jego
pacjentka jest leczona hormonem wzrostu, to bez obaw zaleci odpowiednie
leczenie. W Polsce, podobnie jak i w innych krajach, leczenie hormonem
wzrostu stosuje niewielka liczba lekarzy i rzadko sie zdarza, ze lekarz rodzinny
ma doswiadczenie w prowadzeniu takiej terapii.

Podawanie antybiotyku, lekéw przeciwgorgczkowych, aspiryny, witamin, lekéw
utatwiajgcych odksztuszanie wydzieliny z oskrzeli (syropy lub tabletki na kaszel)
nie jest przeciwwskazane w czasie leczenia hormonem wzrostu. Natomiast
rozpoznanie choroby wymagajgcej podawania glikokortykosteroidu (np.
Encorton) zawsze wymaga powiadomienia i konsultacji z lekarzem endo-
krynologiem prowadzgcym leczenie hormonem wzrostu. Nalezy rowniez zwracaé
uwage na stosowanie masci i kreméw zawierajqcych glikokortykosteroidy.
Objawy niepozqdane (dawniej nazywane ubocznymi)

Wiekszo$é¢ chorych z zespotem Turnera nie odczuwa w czasie leczenia zadnych
szczegdlnych dolegliwosci. Jednak w razie jakichkolwiek watpliwosdci nalezy
od razu porozumieé sie z lekarzem prowadzgcym leczenie. Pamietajmy,
ze doswiadczenie w opiece nad chorymi otrzymujgcymi hormon wzrostu
ma niewielu lekarzy i z tego powodu czesto w poblizu miejsca naszego
zamieszkania nie pracuje zaden moggcy udzielié odpowiednich informaciji.
Rozpoczynajqgc leczenie hormonem wzrostu warto poprosié lekarza z poradni
endokrynologicznej o podanie numeru telefonu, pod ktérym w razie potrzeby
mozna sie z nim najtatwiej skontaktowaé!

Podawanie hormonu wzrostu u niskorostej chorej z zespotem Turnera nie
powoduje nadmiernego, nieproporcjonalnego wzrostu dtoni, stép, szczeki,
nosa lub uszu. Leczenie nie przyczynia sie niestety do poprawienia proporgji
ciata. U wielu oséb z zespotem Turnera konczyny dolne sq zbyt krétkie
wzgledem tutowia. Jeéli przed rozpoczeciem podawania hormonu wzrostu

stwierdzono zbytnig krétko$é konczyn dolnych wzgledem tutowia, to te same




proporcje chora bedzie miata po zakonczeniu leczenia.

Wizyty kontrolne w czasie leczenia W czasie leczenia hormonem wzrostu kazda
chora ma wyznaczane wizyty kontrolne w poradni endokrynologicznej. Warto
zadba¢ o prowadzenie wlasne| dokumentacji przebiegu leczenia i zapisywaé
zawsze wynik pomiaru wysokos$ci i masy ciata. Do tego celu moze postuzyé
zwykly zeszyt, mozna tez korzystaé z elektronicznego dzienniczka na stronie
internetowe] WWW.tacyjkja.pl

Dawkowanie hormonu wzrostu

W czasie kazdej wizyty poproémy lekarza o odnotowanie w naszym dzienniczku
zaleconej dawki hormonu wzrostu. Zwracajmy uwage czy dawka zostata
ustalona na jeden tydzien leczenia czy tez na poszczegdlne dni tygodnia.
Czasami kazdego dnia lekarz zaleca podawanie takiej samej dawki, moze
sie jednak zdarzy¢, ze przepisane bedzie stosowanie réznych dawek w czasie
tego samego tygodnia leczenia. Nalezy sie upewnié czy bedziemy wiedzie¢
jak podzieli¢ tygodniowqg dawke leku na poszczegélne dni tygodnia i ile leku
pozostanie w amputce po zrobieniu ostatniego zastrzyku. Ostatni zastrzyk
to ten, ktéry robimy ostatniego dnia kazdego tygodnia leczenia. Tydzien
leczenia nie musi sie pokrywaé z tygodniem w kalendarzu, czyli nie zawsze
trwa od poniedziatku do niedzieli. Moze to wynikaé z wprowadzenia nowego
dawkowania od dnia wizyty kontrolnej, a wtasciwie od dnia, w ktérym podamy
nowq dawke leku, inng niz poprzednio zalecana. Jesli po zrobieniu ostatniego
zastrzyku w amputce pozostanie zbyt mato leku na kolejny, to dziecko bedzie
musiato nastepnego dnia dostaé dwa zastrzyki. Jeden z wykorzystaniem porg;ji
leku ze ,stare|” amputki i drugi z dawkqg dopetniajgcq do wyznaczonej na dany
dzien. Mimo, ze zastrzyki nie sq bolesne, to lepiej tak dobraé¢ dawke, zeby
unikaé wykonywania dwéch zastrzykéw jednego dnia.

Zastrzyki z hormonu wzrostu

Zastrzyk z hormonu wzrostu moze zrobié kazdy, zaréwno rodzice, jak i dziecko.
Hormon wzrostu jest przeznaczony do podawania w domu bez zwracania sie
o pomoc do pielegniarki lub lekarza. Z tego powodu najlepiej nauczyé sie
robié zastrzyki samemu, tym bardziej, ze lek stosuje sie wieczorem, na krétko
przed potozeniem sie dziecka do t6zka. Przed pierwszym wydaniem leku kazda
rodzina jest szkolona w obstudze wstrzykiwacza do hormonu wzrostu. W czasie

szkolenia lekarz i pielegniarka pokazujg jok wybraé na skali wstrzykiwacza




odpowiednig dawke, jak wkiuwaé igte i w jakie rejony ciata podawaé lek.
Nawet na ciele mate] dziewczynki znajduje sie dosyé miejsca aby kazdego
dnia podaé lek w inng cze$é ciata. W to samo miejsce najlepiej jest podaé
lek po uptywie kilku, a nawet kilkunastu dni. Hormon wzrostu podawany jest
do tkanki podskérnej ramion, brzucha, ud i okolicy podtopatkowe|. Czasami
chora woli otrzymywaé lek zawsze w to samo miejsce. Poniewaz po zastrzykach
z hormonu wzrostu rzadko zdarzajq sie zrosty lub ubytki w tkance podskérnej,
to mozna przez jaki§ czas wyrazaé na to zgode. Jednoczeénie trzeba powoli
przekonywaé chorg do stusznoéci ,wedrowania” z zastrzykami po réznych

czesciach ciata.

Lek przed zastrzykiem

Czasami rodzice najmtodszych pacjentek majg ktopoty w pokonaniu leku
dziecka przed igtg. Niektérzy rodzice robig zastrzyki dopiero po zasnieciu
dziecka, inni stosujg miejscowe $rodki znieczulajgce, np. w postaci plasterkéw
(takie jak plasterki znieczulajgce Rapydon Med). Przede wszystkim trzeba
wyttumaczyé dziecku z jakiego powodu jest leczone, zadbaé aby rozumiato
z jakiego powodu otrzymuje zastrzyki. Nie powinno sie dziecka oszukiwaé, ani

tgczyé z nagrodqg zgode na zrobienie zastrzyku.

Przechowywanie leku

Preparat hormonu wzrostu przechowuje sie w lodéwce, ale nie wolno go
zamrazaé. Nie ma potrzeby kupowania oddzielnej lodéwki dla przechowywania
tylko hormonu wzrostu. Natomiast uzyteczne, a wrecz wymagane, jest
przewozenie leku w lodéwce turystyczne| w czasie powrotu do domu po wizycie
kontrolne;.

Na kilka minut przed zrobieniem zastrzyku lek wyjmuje sie z lodéwki, gdyz
w pokojowe| temperaturze lekko sie ogrzeje. Oczywiscie leku nie wolno
ogrzewa¢ za pomocq suszarki do wloséw, ptomienia, nie wolno umieszczaé na
grzejniku lub gorgcym naczyniu.

Zakonczenie podawania hormonu wzrostu

Jesli szybko$é wzrastania staje sie mniejsza niz 2 centymetry na rok,
to leczenie hormonem wzrostu zostanie (zazwyczaj) przerywane, szczegdlnie
gdy byto prowadzone juz od kilku lat. Przed podjeciem decyzji o zaprzestaniu
podawania hormonu wzrostu lekarz bada dojrzato$é szkieletu. Jeéli dojrzatosé

szkieletu (wiek kostny) oceniono na ponad 13 lat, to skuteczno$é stymulowania




wzrastania przez hormon wzrostu nalezy uznaé za wyczerpang. Po zaprzestaniu
leczenia wysoko$¢ ciata moze sie jeszcze powiekszyé o 1 do 2 centymetrow.

Po kilku latach leczenia i w zalezno$ci od postepéw we wzrastaniu chora, jej
rodzice i lekarz prowadzqcy leczenie powinni wspdlnie przedyskutowaé jak
przeprowadzié koricowy okres terapii. Przede wszystkim chora powinna mieé
prawo do wypowiedzenia sie co jest dla nie| wazniejsze — czy osiggniecie
mozliwie najlepsze| poprawy wzrostu, czy moze wczeéniejsze rozpoczecie
pokwitania pod wplywem podawanych hormonéw zenskich (substytucja
estrogenowa). Wspétczesnie lekarze starajq sie potqczyé potrzebe mozliwie
najlepsze] poprawy wzrostu z jak najmniejszym opdznieniem pokwitania
wzgledem réwiesniczek leczone| dziewczynki. Jednak wobec stosunkowo
wczesnego wieku, w ktérym u zdrowych dziewczgt pojawia sie pierwsza
miesiqgczka (przecietnie pomiedzy 11 i 12 rokiem zycia), wiekszo$é chorych
z zespotem Turnera powinna liczy¢ sie pdzniejszym rozpoczeciem pokwitania
w stosunku do kolezanek z klasy.

Dojrzatosé szkieletu,

czesto nazywana wiekiem kostnym, jest podawana w latach, tak jak
i wiek kalendarzowy (wiek metrykalny). W przypadku dziecka prawidtowo
wzrastajgcego wiek kalendarzowy (liczony od dnia urodzin) jest zazwyczaj
zgodny z wiekiem szkieletowym, co oznacza, ze np. u 7-letnie| dziewczynki
dojrzato$é szkieletu wynosi 7 lat. U dziewczqt z zespotem Turnera przed
zastosowaniem hormonu wzrostu wiek szkieletowy jest czesto opdzniony
wzgledem kalendarzowego, zazwyczaj o 1 rok lub 2 lata. Do oznaczenia
dojrzatosci szkieletu lekarze postugujg sie zdjeciem rentgenowskim dtoni
i nadgarstka. Obraz kosci, a przede wszystkim stref wzrostowych poréwnuje
sie z zdjeciami w atlasie dojrzatosci szkieletowe| lub ocenia za pomocqg
specjalnych programéw komputerowych. Ocene dojrzatosci szkieletu
przeprowadza sie raz do roku, po ukonczeniu kazdego kolejnego roku
leczenia. Szybko$éé wzrastania zmniejsza sie w miare awansowania dojrzatoéci
szkieletowe|, zaréwno u zdrowych dziewczqt, jak i u chorych otrzymujgcych
hormon wzrostu. Zaawansowanie dojrzatosci szkieletu do ponad 13 lat,
oznacza, ze wzrastanie dobiega konca. Z tego powodu dziewczeta, u ktdrych
szczegdlnie pdzno wykryto zespdt Turnera, nie zawsze mogq jeszcze skorzystaé
z terapii hormonem wzrostu. Taka sytuacja jest trudna do zaakceptowania




przez chorqg i jej rodzicéw, jednak hormon wzrostu nie stymuluje wzrastanie
tych kosci, ktére osiggnety juz znaczng dojrzato$é. Po prostu hormon wzrostu
nie bedzie juz skutecznie pobudzat wzrastania, moze natomiast niekorzystnie
wptywaé na regulacje stezenia cukru we krwi. Z tych samych powodéw nie
jest mozliwe stymulowanie hormonem wzrostu wzrastania oséb dorostych,
u ktérych nastgpito zarosniecie nasad wzrostowych kosci. W dziecinstwie nasady
wzrostowe sq stabo uwapnione, co wyraznie widaé na zdjeciu rentgenowskim.
U oséb dorostych nasady wzrostowe ulegajg wysyceniu solami mineralnymi,
zlewajq sie z twardq struktura kostng i dalsze wzrastanie kosci na dtugoséé nie
jest juz mozliwe.

Spontaniczne dojrzewanie pfciowe

Stwierdzono, ze przecietnie co 10 chora z zespotem Turnera pokwita
spontanicznie. Dojrzewanie piciowe moze wystgpi¢ wobec tego u niektérych
dziewczqt w czasie podawania hormonu wzrostu i nie zawsze sprzyja poprawie
ich wysokosci ciata. U znacznej czesci chorych z zespotem Turnera pokwitaniu
nie towarzyszy tak wyrazny skok wzrostowy, jok u zdrowych dziewczqt.
Systematyczne przeprowadzanie pomiaréw wysokosci ciatla moze ujawnié
u niektérych dziewczgt z zespotem Turnera w okresie pokwitania niewielkie,
na ogot krétkotrwate przyspieszenie wzrastania. Podobnie jok u zdrowych,
w czasie pokwitanie w organizmie chorej z zespotem Turnera wzrasta stezenie
hormonéw zenskich. Estrogeny wytwarzane w czasie pokwitania przyczyniajg
sie do szybszego awansowania dojrzatosci szkieletu, co moze skracaé okres
stosowania hormonu wzrostu. U niektérych chorych w ciggu krétkiego czasu
od wystgpienia pierwszych objawéw pokwitania moze doj$¢ do znacznego
powiekszenia dojrzatosci szkieletu. Z tego powodu w czasie podawania
hormonu wzrostu zaréwno lekarz prowadzqgcy, jok i rodzice dziewczynki,
powinni zwracaé¢ uwage na ewentualne zmiany w jej wyglgdzie. Pamietajmy,
ze ocena dojrzatosci szkieletu jest przeprowadzana raz w roku! Nierzadko
pierwszym i jedynym objowem pokwitania jest niewielkie powiekszenie
gruczotéw piersiowych. Po zaobserwowaniu pierwszych objawéw pokwitania
nalezy natychmiast zgtosi¢ sie na wizyte do poradni endokrynologicznej,
w ktére| prowadzone jest leczenie hormonem wzrostu. Stopien zaawansowania
pokwitania najlepie| okreéli lekarz ginekolog specjalizujgcy sie w opiece nad

dziewczetami. Konieczne jest przeprowadzenie badania ultrasonograficznego




(USG) macicy i jajnikéw, w tym przypadku réwniez przez lekarza majgcego
duze doéwiadczenie w badaniu dziewczgt. Na podstawie obrazu USG lekarz
ginekolog wspdlnie z endokrynologiem pediatrg ustalg dalsze postepowanie.
U niektérych spontanicznie pokwitajgcych chorych stosowane jest leczenie
powstrzymujgce na pewien czas dojrzewanie ptciowe. Nierzadko spontanicznie
rozpoczynajqce sie pokwitanie nie prowadzi ani do wystgpienia miesigczki,
ani do korzystnego rozwoju piersi. W takim przypadku dziewczeta otrzymujg
hormony zenskie, tak jak chore, u ktérych nie wystgpito spontaniczne

dojrzewanie piciowe.

Leczenie hormonami zenskimi

Wiekszo$¢ chorych z zespotem Turnera wymaga podawania hormonéw
zenskich, poniewaz ich jajniki nie wyksztalcity sie tak jak u zdrowych kobiet.
U niektérych niedostatecznie uformowane, szczgtkowe jajniki nie zawierajg
jakichkolwiek struktur prawidtowe| gonady zenskiej, u innych takie struktury
(prawidtowe utkanie gonady zenskie]) mogg byé czeéciowo zachowane.
Zdarza sie stosunkowo rzadko aby u chore z zespotem Turnera jajniki byty
uformowane prawidlowo, do tego stopnia, ze mozliwe jest prawidtowe
pokwitanie i miesigczkowanie. Jeszcze rzadziej zachowana zostaje ptodnosé.
U wiekszosci chorych (u 80 — 85%) nie wystepuje spontaniczne pokwitanie, nie
obserwuje sie rozwoju gruczotéw piersiowych, a na obrazie ultrasonograficznym
lekarz nie dostrzega rozwoju macicy. Taki stan nazywa sie infantylizmem
ptciowym. Brak macicy jest rzadko obserwowany w zespole Turnera, totez
w razie watpliwosci badanie ultrasonograficzne nalezy powtérzyé u lekarza
majqcego duze doswiadczenie w badaniu dziewczqt.

Czasami puklerzowaty ksztalt klatki piersiowe] i nagromadzenie tkanki
tluszczowe| sprawiajqg wrazenia, ze u chore| rozwijajg sie gruczoly piersiowe.
Doé¢ czesto za objaw pokwitania brane jest pojawienie sie niewielkiego
owlosienia fonowego, a pdznie| takze pachowego. Jednak owlosienie tonowe
i pachowe rozwija sie pod wplywem hormonéw wytwarzanych w nadnerczach,
ktére w zespole Turnera nie sq dotkniete zmianami.

Brak rozwoju ptciowego, charakterystyczny objaw zespotu Turnera, nieko-
rzystnie wyréznia chore spoérdd réwiesniczek. Infantylizm piciowy zubaza takze
spotecznie. Z tego powodu préby leczenia opéznionego rozwoju piciowego
podejmowano od wielu lat, stosowat je juz doktor Turner. Wspébtczesnie




leczenie niedoboru wzrostu fgczone jest z podawaniem hormonéw zerskich.
W  kohicowym okresie leczenia hormonem wzrostu chora rozpoczyna
przyjmowanie estrogendw, poczgtkowo w najmniejszych mozliwych dawkach,
najczedcie] doustnie. Stosowanie estrogendéw poprawia rozwd| kosci, a w
koncowym okresie leczenia hormonem wzrostu wspiera wzrost kosci na
dtugoé¢. Dawka estrogenédw |est stopniowo powiekszana, zaleznie od wieku
chorej, postepéw w rozwoju gruczotdéw piersiowych i macicy. W tym okresie
leczenie prowadzi dwéch lekarzy — endokrynolog pediatra i ginekolog
specjalizujgcy sie w opiece nad dziewczetami. Szczegdlne miejsce przypada
systematycznie powtarzanemu badaniu  ultrasonograficznemu  macicy,
ktére doktadnie ujawnia jok powiekszajqg sie wymiary macicy i wyscielajgca
iqg $luzdwka. Zazwyczaj w poczgtkowym okresie leczenia chore przyjmujg
estrogeny doustnie, a nastepnie w postaci plasterkéw naklejanych co kilka
dni na skére. Po stwierdzeniu odpowiedniego powiekszenia sie wymiaréw
macicy i grubosci §luzéwki, lekarz ginekolog zaleca chorej stosowanie jeszcze
jednego hormonu zenskiego — progesteron (preparat progestagenowy). Od
te] pory odpowiednio dobrane dawki estrogenéw i progesteronu — substytucja
hormonalna — bedg nadladowaly naturalny rytm hormonalny w organizmie
kobiety, co spowoduje wystepowanie miesigczek. Systematyczne podawanie
estrogenéw wzmacnia koéci i dobroczynnie oddziatuje na uktad krgzenia
i wgtrobe.

Podsumowujqc: u chorych z zespotem Turnera celem leczenia substytucyjnego
jest mozliwie najpetniejsza feminizacja sylwetki, rozwd| pochwy i macicy oraz
doprowadzenie do zblizonego do fizjologicznego (podobnie jak zdrowej
kobiety) ogdlnego dziatanie hormonéw zenskich na organizm.

Podawanie estrogenéw, a nastepnie tgczne estrogendw i progesteronu stosuje
sie takze w coraz rzadszych obecnie przypadkach szczegdlnie pdznego wykrycia
zespotu Turnera u dorostych, niemiesigczkujgcych kobiet. Zdarza sie, ze brak
rozwoju plciowego pozostaje niezauwazony przez szereg lat. Jednak nawet
i wéwczas zastosowanie uzupetniajgcego (substytucja) leczenia hormonalnego
jest potrzebne dla poprawy stan zdrowia.

Mimo systematycznego podawania estrogenéw nie u wszystkich dziewczqt
z zespotem Turnera dochodzi do uformowanie odpowiedniego ksztattu

i wymiardw piersi.




Chirurgia estetyczna

Powiekszanie piersi

W przypadku zbyt skgpego uksztattowania sie piersi niektére kobiety z zespotem
Turnera decydujg sie na chirurgiczne powiekszenie piersi. Dla uzyskania
odpowiedniego efektu moze byé potrzebne wszczepienie specjalnych wkiadek
wykonanych z silikonu. Niestety trzeba sie liczyé z kosztami takiego zabieg lub

staraé o refundacje w ramach powszechnego ubezpieczenia zdrowotnego.

Usuniecie zbyt szerokich fatdéw skérnych

Pletwiasta szyja niekorzystnie wyrdznia osoby z zespotem Turnera, jest
postrzegana jaoko widoczny symbol ich odmiennosci. Moze byé powodem
bolesnie odczuwanych drwin ze strony réwieénikéw. Czasami ogranicza
zakres ruchéw. Mimo to techniki chirurgiczne dotychczas stosowane do
usuniecia nadmiernych fatldéw skérnych pozostawiajg wiele do zyczenia.
Czesto stosowanym sposobem chirurgicznego zmniejszenia ptetwiaste| szyi
jest wykonanie po bokach szyi schodkowatych nacieé skéry (w ksztatcie
kilku nastepujgcych po sobie liter ,z"). Nie zawsze efekty kosmetyczne tak
przeprowadzonego zabiegu sq zadawalajgce. U niektérych oséb pozostajg zbyt
widoczne blizny, pojawiajq sie bliznowce lub szpecgce kepki whoséw rozrastajq
sie po kilku latach od przeprowadzenia zabiegu. Potrzebne jest opracowanie
nowe| metody leczenia ptetwiaste| szyi, skuteczniejszej i dajqce| zdecydowanie
lepsze efekty kosmetyczne niz obecnie stosowana.

Opadanie powieki

Stosunkowo czesto wystepuje w zespole Turnera i jest skutecznie leczone
przez lekarzy okulistéw. Zabiegi przeprowadzane sg w kilkunastu  krajowych
szpitalach.

Operacyjne wydtuzanie kohczyn

Wydaje sie, ze ten sposéb leczenia niedoboru wzrostu powinien byé
zarezerwowany wylgcznie dla  dorostych kobiet z zespotem Turnera,
u ktérych nie zastosowano leczenia hormonem wzrostu lub leczenie nie byto
skuteczne z powodu zbyt péznego wprowadzenia. Chirurgiczne wydtuzanie
konczyn dolnych jest stosowane od dawna, jednak wymaga przeprowadzenia
powazne|, rozlegtej operacji, a nastepnie diugiego leczenia i usprawniania.
Decyzja o poddaniu sie wydtuzaniu koiczyn powinna byé dobrze przemyslana

z uwzglednieniem ile czasu potrwa leczenie i jak jest trudne i bolesne.




W przypadku miodych kobiet o umiarkowanym niedoborze wzrostu warto
podejmowaé dyskusie o tym co korzystniejsze — czy uzyskanie radykalnej
poprawy wysokosci ciata kosztem wielomiesiecznego leczenia czy moze
wykorzystanie tego czasu dla uzyskania lepszego wyksztatcenia i rozpoczecia
pracy zawodowe|. W razie watpliwosci decydujgce znaczenie moze mieé
skorzystanie z porady wyspecjalizowanego psychologa, wspdtpracujgcego
z o$rodkiem prowadzgcym chirurgiczne wydtuzanie konczyn.




Wspieranie oséb z zespotem Turnera

Dowiedzenie sie przez rodzicéw o rozpoznaniu u cérki zespotu Turnera jest
trudnym doséwiadczeniem. Oto nagle lekarz méwi, ze dziecko jest przewlekle
chore, ze choroby nie mozna wyleczy¢, a na dodatek, ze dziewczynka nie
bedzie pokwitata i nie bedzie mogta mieé dzieci. W zyciu rodziny zachodzi
wielka zmiana, zwigzana z koniecznoéciq zaakceptowania ,innoéci” dziecka,
rozpoczecia leczenia, jego pobytami w szpitalu i wizytami w specjalistycznych
poradniach. Rodzice zastanawiajq sie czy, kiedy, jok i komu przekazaé
wiadomo$é o chorobie cérki. Wiele oséb obawia sie, ze kto$ z ich rodziny
lub ze znajomych czy sgsiadéw moze niewtasciwie zrozumieé na czym polega
zespét Turnera. Nic tez dziwnego, ze wiele rodzin ukrywa fakt wykrycia
choroby u dziecka. Jednak najpowazniejszym wyzwaniem moze staé sie
przekazanie wiadomosci o chorobie whasnej corce! Niektérzy rodzice odsuwaijg
ten moment na pdZniejszy okres, nie wiedzqgc jok wiadomo$é przekazaé,
jakich stéw uzyé. Tymczasem lepiej jest jok najszybcie| powiedzie¢ dziecku
o chorobie. A czym wczeéniej to sie stanie, tym szybcie| uda sie catej rodzinie
zaadaptowaé do nowej sytuaciji. Pomyslmy, ze jedli zataimy przed dzieckiem
fakt wykrycia u niego zespotu Turnera, to trudno bedzie mu wyttumaczy¢
po co ma wykonywane przerézne badania i z jokiego powodu otrzymuije
codzienne zastrzyki z hormonu wzrostu. Czym dziecko jest starsze i czym wiecej
dowiaduje sie przy okazji pobytu w szpitalu oraz w czasie wizyt w poradni
endokrynologicznej, tym szybciej nabierze podejrzen, ze rodzice co$ przed nim
ukrywajq. A przeciez okre$lenie ,zespét Turnera” dziecko ustyszy wielokrotnie

w czasie wykonywania badan, rozméw z lekarzem, pielegniarkami, a nawet




z ust pani rejestrujgce] pacjentdéw w przychodni specjalistycznej. Wystarczy,
ze po powrocie do domu dziecko wpisze hasto ,zespdt Turnera” w wyszukiwarce
internetowej i juz ,wszystko” bedzie wiedziato! Nie zapominajmy, ze o zespole
Turnera wspomina sie w szkole w czasie lekcji biologii. Skrywanie prawdy przez
rodzicédw moze spowodowaé, ze dziecko przestanie im wierzyé! O wiele lepsza
jest szczera rozmowa z dzieckiem i wspélne zastanowienie sie, o co zapytaé
lekarza, aby wiece| dowiedzieé sie na temat choroby. Warto takze porozmawiaé
z innymi rodzicami majgcymi cérke z zespotem Turnera i nawigzaé znajomos¢
z innymi chorymi. Wspélnie tatwie| rozwigzaé niejeden problem, a bywa,
ze kto§ podsunie nam juz gotowq recepte na wybrniecie z ktopotu.
Rozpoczecie leczenia niedoboru wzrostu jest niekiedy zwigzane z obawami
o poprawno$é¢ wykonywania zastrzykéw, sposdb przechowywania leku, czy
pozqgdang skuteczno$¢ terapii. Te problemy sq tatwe do rozwigzania, gdyz
lekarze i pielegniarki w poradni prowadzqcej leczenie odpowiedzqg na wszystkie
nasz pytania. Trudniejsze natomiast moze okazaé sie wybranie kierunku
ksztatcenia i przysztego zawodu, znalezienie zyciowego partnera, zatozenie
rodziny.

Niektére dziewczynki z zespotem Turnera mogq pézniej niz ich zdrowe
réwiesniczki osiggaé gotowos$é do pdjscia do szkoty. Niedobér wzrostu moze
sprzyjaé pdzniejszemu dojrzewaniu do rozpoczecia nauki w szkole, gdyz
niskoroste dziewczynki sq czesto traktowane jok miodsze, zarédwno przez
rodzicéw, jak i przez inne dzieci. Niektére cechuje w okresie dziecihstwa
nadmierna pobudliwo$é, moggca mieé cechy zespotu hiperkinetycznego,
znanego jako ADHD od angielskich stéw Attention Deficit Hyperactivity Disorder.
Charakterystyczne dla zespotu hiperkinetycznego sqg nadmierna ruchliwo$é
(nadruchliwo$é), impulsywnoéé i znaczne trudnodci w koncentracji uwagi.
Takie dzieci majq trudnosci w wysiedzeniu w fawce w czasie lekcji, w skupieniu
sie na zadanej przez nauczyciela czynnosci (np. rysowaniu). Zdarza sie nadal,
ze sq uznawane za przeszkadzajgce w klasie, niegrzeczne, Zle wychowane.
W razie watpliwosci koniecznie trzeba szukaé¢ pomocy u pedagoga i psychologa
wyspecjalizowanych w opiece nad kilkuletnimi dzieémi. Rozpoznanie zespotu
hiperkinetycznego wymaga stwierdzenia nieprawidtowosdci w utrzymywaniu
uwagi (koncentracja uwagi), nadmiernej aktywnosci ruchowe| i niepokoju,
ktére wzmagajg sie w réznych sytuacja i utrzymujg w czasie. Do oceny
stopnia nieprawidtowoséci w zachowaniach dziecka specjaliéci postugujg




sie obowiqzujgcg w Polsce Miedzynarodowqg Klasyfikacjg Zaburzen ICD-10.
Ocena stopnia zaburzen wynik z rozméw z rodzicami i nauczycielami, w czasie
ktérych wypetnia sie specjalny arkusz oceny i okredla 7 cech w zachowaniu
dziecka.

Prawo o$wiatowe nakazuje aby dziecko z danego rocznika w okre$lonym roku
rozpoczeto nauke w szkole. Nie nalezy jednak zapominaé, ze przede wszystkim
liczy sie dobro dziecka, a nie wylgcznie wzgledy administracyjne. Odroczenie
rozpoczecia nauki w szkole moze byé korzystne dla niektérych niskorostych
dzieci, szczegdlnie jedli wiasnie rozpoczynajq lub niedawno rozpoczety
leczenie hormonem wzrostu. Takie dziecko po roku leczenia nie bedzie juz
wyrdzniajgco niskie, a wobec tego nie bedzie sie takze wyrézniato sposréd
kolezanek i kolegéw z klasy. Oczywiscie odraczanie rozpoczynania nauki
w szkole nie powinno by¢ regutg w przypadku wszystkich dziewczgt z zespotem
Turnera, gdyz w wielu przypadkach ich rozwé| psychiczny i spoteczny jest tak
samo dobry jak i u ich zdrowych réwiesnikéw.

Opanowanie materiatu z niektérych przedmiotéw - przede wszystkim $cistych,
szczegblnie matematyki — moze sprawiaé trudnosci dziewczetom z zespotem
Turnera. Jednak znaczna czeéé dziewczagt z zespotem Turnera zdaje pomyéinie
egzamin maturalny i kontynuuje pomyslnie nauke w szkotach wyzszych.

W ciggu ostatnich 20 lat podejmowano kilkakrotnie préby badania rozwoju
umystowego, mowy, sposobu myslenia i zachowywania sie oséb z zespotem
Turnera. Mimo to wiedza na ten temat jest nadal zbyt skromna, a przede
wszystkim brakuje specjalistéw zdolnych do rozpoznawania i rozwigzywania
specyficznych probleméw wystepujgcych u dziewczgt i kobiet z zespotem
Turnera. Szczegdlne znaczenie ma doradztwo przy wybieraniu kierunku
studiéw i przysztego zawodu. Wiedza na ten temat jest znikoma, ale wydaije sie,
ze kobiety z zespotem Turnera stosunkowo czesto zostajg nauczycielkami. Inne
sg dyplomowanymi pielegniarkami, lekarkami, a takze naukowcami. Potrzebne
jest poznanie jakie kierunki studiéw wybierajg i dyplomy jakich wydziatéw
uzyskujq osoby z zespotem, a takze jakie zawody wykonujg. Dla chorych i ich
rodzin dowiedzenie sie, ze ,turnerka” kieruje dobrze prosperujgcg firmg lub
jest wykladowcq uniwersyteckim bytoby wyraznym sygnatem i bodzcem do
pozytywnego myslenia o wlasnej przysztosci.

Odrebnym zagadnieniem jest macierzyfistwo. Pragnienia stania sie matkg
moze by¢ zrealizowane na drodze adopcji lub zaptodnienia pozaustrojowego.




W obu przypadkach rozwigzania prawne i kwestie ekonomiczne stanowiq
powazne utrudnienie. Urzqd wydajqcy zgode na adoptowanie dziecka moze
odméwié osobie przewlekle chore|, a czesto niezamezinej. W przypadku
woli urodzenia dziecka poczetego przy zastosowaniu techniki zaptodnienia
pozaustrojowego (popularnie nazywana ,in vitro”) na przeszkodzie stajg
wysokie koszty oraz koniecznoéé¢ uzyskania komérek jajowych w darze od
zdrowe| kobiety. Anonimowe przekazanie komérek jajowych wydaje sie
bezpieczniejszym rozwigzaniem niz otrzymanie od krewnej lub znajomej.
W ten sposéb unika sie ewentualnych komplikacji prawnych w przysztosci.
Kwestie te dotychczas nie zostaty niestety w Polsce prawnie uregulowane.
A jesli w przysztosci prawo i system ubezpieczenia zdrowotnego stworzqg lepsze
warunki do macierzyfistwa u kobiet z zespotem Turnera, to nadal pozostang
wazne problemy medyczne. Mogqg one wynikaé z niedostatecznych rozmiaréw
macicy, jak i wymiaréw miednicy u kobiety z zespotem. Przed podjeciem decyzji
o wszczepieniu zarodka konieczne jest zawsze wykluczenie wad serca i wielkich
naczyn, przede wszystkim zagrazajgcego tetnika aorty.

Problemy z realizacjg pragnienia stania sie matkqg, wskazujg na potrzebe
wzajemnego wspierania sie kobiet z zespotem Turnera, miedzy innymi
informowanie o sposobach radzenia sobie z procedurami adopcyjnymi.




Razem mozemy wiecej, czyli kilka stéw
o Stowarzyszeniu Pomocy Chorym z zespotem Turnera

Przed 20. laty polskie dziewczeta z zespotem Turnera nie miaty dostepu do
lekéw stosowanych w terapii niedoboru wzrostu. Niektére rodziny podejmowaty
z determinacjq zbiérke pieniedzy na zakup lekéw, inne prébowaty mozliwosci
leczenia za granicq. Tylko nieliczne chore rozpoczynaty leczenie hormonem
wzrostu, przy czym rzadko udawato sie systematycznie prowadzié terapie.
W tamtych czasach hormon wzrostu byt lekiem trudno dostepnym nawet dla
dzieci, ktérych organizm nie wytwarzat hormonu wzrostu (chorzy z niedoborem
hormonu wzrostu). Mimo to przybywato rodzin $wiadomych potrzeby leczenia
niedoboru wzrostu u dziecka. Coraz czesciej rodzice nie zamierzali opuszczaé
rgk i bezczynnie czeka¢. W 1990 roku grupa rodzicéw porozumiata sie
i zarejestrowata organizacje dla wspierania oséb z zespotem Turnera,
Stowarzyszenie Pomocy Chorym z zespotem Turnera.

Pierwszym celem Stowarzyszenia stato sie doprowadzenie do uznania zespotu
Turnera za wskazanie do stosowania hormonu wzrostu i do finansowania
zakupu leku z budzetu ochrony zdrowia. Ten cel udato sie zrealizowaé
dopiero po blisko 10 latach staran. W latach 1998 i 1999 przedstawiciele
Stowarzyszenia Pomocy Chorym z zespotem Turnera, a przede wszystkim
Tadeusz Przydziat i pierwszy przewodniczqcy zarzqgdu Janusz Csaky odbyli
setki spotkan z postami na Sejm. Jesienig 1999 roku delegacja Stowarzyszenia
zostata zaproszona i przestuchana przez Sejmowqg Komisje Zdrowia, a potem
odbyta sie pod gmachem Sejmu i Kancelarig Premiera Rzgdu RP demonstracja
rodzin dzieci z zespotem Turnera. | wreszcie w listopadzie 1999 roku nadszedt
tak dlugo oczekiwany dzien, w ktérym pierwsza dziewczynka z zespotem




Turnera otrzymata hormon wzrostu kupiony z budzetu polskiego panstwa.
Od tamtego dnia mineto blisko 10 lat. W tym czasie leczenie odbywato sie
systematycznie, a najwiekszq troska rodzicdéw nie byto juz zdobywanie funduszy
na zakup leku. Wazniejsze stato sie jok najwczeéniejsze wykrywanie choroby,
co wymaga prowadzenia przez Stowarzyszenie state| akcji edukacyjnej
i informacyjnej. Mimo to nadal zdarza sie, ze do rozpoznania choroby
dochodzi w zbyt pdZnym wieku.

Uwolnienie rodzicéw od trosk zwigzanych z zakupem leku spowodowato, ze
idea wspédlnego pracowania na rzecz chorych dziewczgt i kobiet z zespotem
Turnera stata sie dla niektérych mnie| atrakcyjna. Nie wszyscy cztonkowie
Stowarzyszenia chcieli poswiecaé wolny czas na prace spoteczng. Mimo prze-
szkéd Stowarzyszenie nie przerwato dziatalnosci, ale zmienito zasadniczo cele.
Miejsce staran o dostepnos$é do hormonu wzrostu zajety:

* przypominanie, informowanie i szkolenie dla wezedniejszego wykrywania
choroby, najlepiej juz u noworodkéw i niemowlgt;

e organizacja poradni dla kobiet z zespotem Turnera, w ktére| systema-
tycznie prowadzona jest opieka ginekologiczna i przeprowadzane
bilanse zdrowia, tak aby kazda pacjentka miata co pewien czas planowo
wykonywane niezbedne badania dodatkowe (miedzy innymi badania
ultrasonograficzne  macicy, oznaczanie stezenn hormonéw tarczycy,
badania stanu serca i aorty);

* organizacja sieci miejsc stazowych dla kobiet konczqcych studia, tak
aby przed rozpoczeciem poszukiwan pierwsze] pracy mogly spedzié
kilka miesiecy w liczqcej sie na rynku firmie i nabraé dos$wiadczenia
zawodowego oraz wzbogacié zyciorys zawodowy przedstawiany
przysztemu pracodawcy.

O dziatalnosci Stowarzyszenia informuje strona internetowa, a w kazdej
chwili mozna zatelefonowaé lub przyj$é do biura i porozmawiaé o nurtujgcych
problemach. W sprawach medycznych mozna bezptatnie poradzi¢ sie
- osobiscie lub za pomocq poczty elektronicznej - specjalistéw. Kazdego roku
organizowane sq letnie wyjazdy na wspdlny wypoczynek grupy dziewczqt
z zespotem Turnera.

W pracach Stowarzyszenia nadal zbyt skromny udziat biorq doroste kobiet
z zespotem Turnera. Tymczasem rozwigzywanie ich probleméw i poznawanie
ich potrzeby jest zasadniczym celem dziatalnosci Stowarzyszenia.
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Karta chorej z zespotem Turnera (czeé¢ 1.)

Celem prowadzenia state] opieki profilaktyczne
Karta pozostaje w dokumentacji medycznej pacjentki
( wersja elektroniczna do pobrania ze strony WWW.turner.org.pl

Opracowanie: dr n. med. Andrzej Wigniewski

1.

Imie

Nazwisko

Data urodzenia

2.

Kariotyp - wynik

Data oznaczenia kariotypu

Mitozy liczone, liczba

Mitozy analizowane, liczba

Dodatkowe badania genetyczne

3.

Wysoko$é ciata (cm)

Ocena stopnia niedoboru wzrostu, SDS:
(165,46 — wysoko$é¢ ciata pacjentki)/6,09

4.

Leczenie hormonem wzrostu
w wywiadzie:

O Tak /O Nie

Hormon wzrostu stosowano, podaé

w jakich latach (np. od 1999 do 2004)

Substytucja hormonalna E/P:

O Tak / O Nie

Data lub rok rozpoczecia substytucii

EiE/P

E: od
E/P: od

Opracowanie: dr n. med. Andrzej Widniewski




Karta chorej z zespotem Turnera (czes¢ 2.)

Wyniki pomiaréw i badania pacjentki

Data badania

Masa ciata, kg

Masa ciata, SDS
(57,78 — aktualna masa ciata)/7,1

Masa ciata, SDS do wysoko$¢ ciata, SDS /

RR, mm Hg

Obecnos¢ obrzeku limfatycznego stép, oLovp

Tak, lokalizacja, nasilenie / Nie

Znamiona barwnikowe
wymagajqce obserwacji lub usuniecia,

Tak, lokalizacja / Nie

Bliznowiec

Tak, lokalizacja / Nie

Badanie tarczycy: wynik

Postawa ciata: Komentarz:

plecy ptaskie, Tak / Nie

plecy okragte, Tak / Nie

plecy wkleste, Tak / Nie

plecy wklesto-okrggte, Tak / Nie

boczne skrzywienie kregostupa, Tak / Nie

ptaskostopie, Tak / Nie

Opracowanie: dr n. med. Andrzej Wisniewski




Karta chorej z zespotem Turnera (cd czeéci 2.)

* plecy ptaskie: zmniejszenie fizjologicznych przednio-tylnych krzywizn kregostupa

** plecy okrggte: pogtebienie krzywizny piersiowej kregostupa (kifoza)

*** plecy wkleste: zwiekszenie wygiecia ledzwiowego odcinka kregostupa (lordoza
ledzwiowa) z jednoczesnym nieprawidtowym ustawieniem (przodopochyleniem) mied-

nicy

***x plecy wklesto-okrggte: pogtebienie zaréwno kifozy piersiowej, jak i lordozy le-

dzwiowej

Opracowanie: dr n. med. Andrzej Wisniewski



Karta chorej z zespotem Turnera (czeé¢ 3.)

Badania dodatkowe

Rodzaj badania

Data badania

Wynik

RR, mm Hg*

EKG, Tak/Nie***

MRI, Tak/Nie***

Echo serca, Tak/Nie***

OGTT nie rzadziej niz co 3 lata

TSH, U/mL**

wT,, ng/dL**

aTPO (AMA)**

USG tarczycy, Tak/Nie***

ALAT, U/L**

GGTP, U/L**

Markery HBV i HCV***

Badanie stuchu, Tak/Nie***

Densytometria, Tak/Nie***

* w czasie kazdej wizyty; ** raz do roku; *** co 3 - 5 lat.

Opracowanie: dr n. med. Andrze] Wisniewski



Tp/Bu ‘ozoxnjg

1/nr! “ouijasu|

Tp/6w ‘vzoyn|g

/nr! “ouljasu|

Tp/Bu ‘ozoxnjg

1/ “ounnsuj

Tp/6w ‘vzoyn|g

/nr! “ouljasu|

Tp/Bu ‘ozoxnjg

1/ ‘outjnsul

Tp/6w ‘vzoyn|g

1/nr! “ouljasu|

Tp/6u ‘nzoynjg

0clL /06 .09 ,0€ 0

[J1.Tq| pluppnq Inzpoy

MIuAm

(LLOO) bzodn|b pluazbidqo obaujsnop jsal

(g 195920 po) padUIN] Wdjodsaz z laaoyd pLIDY)

Opracowanie: dr n. med. Andrze] Wisniewski



Karta chorej z zespotem Turnera (cd czesci 4.)

Podsumowanie wizyty w dniu: ........ooooin.

1. Masa ciata wzgledem wysokosci ciata:
L prawidtowa

I nadwaga, zalecenia:

L1 otytos¢, zalecenia:

2. Cisnienie tetnicze:

L] prawidtowe

] podwyzszone; jesli Tak, to podaj jakie postawiono

i jakie zalecenia wydano:

3. Uktad kragzenia:

1 prawidtowe wyniki ostatniego badania EKG i obrazujgcych

rozpoznanie

I nieprawidtowe wyniki ostatniego badania EKG i/lub badan obrazujgcych,

jesli Tak, to podaj jakie postawiono rozpoznanie i jokie zalecenia

wydano:

Opracowanie: dr n. med. Andrzej Wisniewski



4. Postawa ciata:
L prawidtowa

[J zaburzona, jeéli Tak, to podaj jokie rozpoznanie postawiono
i jakie zalecenia wydano:

5. Tarczyca:

L1 prawidtowa w badaniu palpacyjnym i prawidtowe wyniki ostatnich badan
dodatkowych

L1 nieprawidtowaw badaniu palpacyjnymi/lub nieprawidtowe wyniki ostatnich
badan dodatkowych, jedli Tak, to podaj jakie rozpoznanie postawiono

i jakie zalecenia wydano:

6. Ocena tolerancji weglowodanéw:
1 prawidtowa na podstawie wyniku badania OGTT z dnia .......................

L1 nieprawidtowa, jesli Tak, to podaj jakie rozpoznanie postawiono i jakie
zalecenia wydano:

Opracowanie: dr n. med. Andrzej Wisniewski



7. Ocena czynnosci watroby:

1 prawidtowa na podstawie wywiadu i wynikéw badan dodatkowych

1 nieprawidtowa, jesli Tak, to podaj jakie rozpoznanie postawiono i jakie
zalecenia wydano:

8. Ocena czynnosci przewodu pokarmowego na podstawie wywiadu
z uwzglednieniem wystepowania objaowéw celiakii lub przewlektego
zapalenia jelit:

O

prawidtowa

O

nieprawidtowa, jesli Tak, to podaj jakie rozpoznanie postawiono i jakie
zalecenia wydano:

9. Stan powlok: obrzeki limfatyczne, znamiona, bliznowce, inne:
] prawidtowy

L1 nieprawidtowy, jedli Tak, to podaj jakie rozpoznanie postawiono i jakie
zalecenia wydano:
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10.

O O

11.

O O

Ocena mineralizacji szkieletu na podstawie wywiadu i wyniku

prawidtowa

nieprawidtowa, jesdli Tak, to podaj jakie rozpoznanie postawiono i jakie

zalecenia wydano:

Ocena narzqgdu stuchu:

Przebyte zapalenie ucha $rodkowego od ostatniej wizyty kontrolnej

Tak O Nie

nieprawidtowa, jedli Tak, to podaj jakie rozpoznanie postawiono i jakie

zalecenia wydano:

. Ocena narzqdu wzroku z uwzglednieniem opadania powiek

prawidtowa z uwzglednieniem badania okulistycznego

nieprawidtowa, jedli Tak, to podaj jakie rozpoznanie postawiono i jakie

zalecenia wydano:

Opracowanie: dr n. med. Andrzej Wisniewski



13. Inne niz dotychczas wymienione choroby przewlekie:
I nie stwierdzono

[ stwierdzono, jesli tak, podaj rozpoznanie i date rozpoznania:

14. Rozwéj piciowy i cyklicznos$¢ miesigczkowania:

A. ocena rozwoju ptciowego za pomocgq skali Tannera (opis, patrz ponizej):

rozwdj gruczotéw piersiowych w stadium

(skrét ThilubB): 10 1O MO vO vO

rozwd| owlosienia tonowego w stadium

skrotP): 100 000 mQd vO v

B. krwawienia miesieczne

1 miesigczkowanie spontaniczne, regularne bez potrzeby podawania lekéw
hormonalnych

1 miesigczkowanie nieregularne, pacjentka nie otrzymuje substytucii
hormonalnej

O

miesigczkowanie regularne ze statq substytucjg hormonalng

1 bez miesigczek i bez substytucji hormonalne;
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15. Przyjmowane leki:

A. Preparat estrogenowy, nazwa, dawka, sposéb podawania:

B. Progestagen, nazwa, dawka, sposéb podawania:

C. Hormon tarczycy O Tak [ Nie

Jesli Tak, podaj w jokiej dawce:

D. Inne przyjmowane leki:

Opracowanie: dr n. med. Andrzej Wisniewski



Stadia rozwoju piersi (Th = thelarche, B = breast)

| wyglad dzieciecy, tylko brodawka sutkowa uwypuklona

Il stadium pgczka, pier$ i brodawka uniesione jok maty wzgérek, poszerzona $rednica

otoczki

Il wyrazne powiekszenie gruczotu piersiowego, brodawki i otoczki

IV otoczka i brodawka wyraznie uniesione ponad poziom piersi

V stadium dojrzate

Stadia rozwoju owtosienia fonowego (P = pubarche)

brak owtosienia fonowego

diugie, pojedyncze, stabo pigmentowane wilosy proste lub nieco skrecone,
wystepujg wzdtuz warg sromowych

wlosy o zaznaczonym pigmentowaniu (ciemniejsze), do$é¢ grube i skrecone,
rozprzestrzenione ponad spojenie fonowe

whosy silnie skrecone, geste, ciemne, o wyglqdzie typowym dla dorostych kobiet,
jednak rozprzestrzenione na mniejszej powierzchni niz w stopniu V, nie zajmujq
powierzchni wewnetrznej ud

z wyglgdu i rozmieszczenia typowe dla dorostej kobiety, rozprzestrzenione na

wewnetrzna powierzchnie ud.

Opracowanie: dr n. med. Andrzej Wisniewski



