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Wskazowki dla lekarza praktyka sprawujacego opieke pediatryczna

Jamie L. Frias, Marsha L. Davenport, Komisja ds. Genetyki i Wydziat Endokrynologii

Nadzor zdrowotny nad dzie¢mi z zespolem Turnera

STRESZCZENIE. Raport ten przygotowany jest, po to, aby pomdc pediatrze sprawujacemu
opieke nad dzieckiem, u ktorego zostala potwierdzona diagnoza zespolu Turnera analiza
chromosomalng. Raport ma shuzy¢ jako suplement do ,,Zalecen dla pediatrycznej opieki
zachowawczej” Amerykanskiej Akademii Pediatrycznej i takze temu, by podkresli¢ koniecznos¢
ciaglosci opieki i unikania jej fragmentaryzacji, Aby kazda dziewczynka z zespolem Turnera
miala zapewniona odpowiednia opiek¢ medyczng. Pierwszy kontakt pediatry z dzieckiem
zespolem Turnera moze mie¢ miejsce w okresie niemowlecym lub dziecinstwie. Raport ten
omawia rowniez zagadnienie kontaktu z rodzicami oczekujacymi dziecka, u ktérego postawiono
diagnoz¢ zespolu Turnera w okresie plodowym i ktorzy zostali odestani na konsultacje w tej
sprawie.

SKROTY GH, hormon wzrostu; MRI, rezonans magnetyczny; FSH, hormon folikulotropowy; LH,
hormon luteinizujacy.

WSTEP
Zesp6t Turnera, nazwa uzyta w tym raporcie, odnosi si¢ do stanu charakteryzujacego si¢ niskim
wzrostem, zespotem szczatkowych jajnikow u kobiet, ktore osiadaja pojedynczy chromosom X i brak
catego lub czeg$ci drugiego chromosomu plciowego (X lub Y). Wylaczony jest nie chromosomalny
zespot szczatkowych gonad. Liczba przypadkéw urodzen dzieci z zespotem Turnera okreslana jest na 1
z 2000 do 1 z 5000 zywych narodzin dziewczynek. Okoto 1% do 2% ptodéw ma budowe chromosomu
45,X. Wigkszo$¢ (99%) z nich ulega samoistnemu poronieniu zazwyczaj W czasie pierwszego
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trymestru ciazy. Wraz z czgstszym uzyciem badania ultrasonograficznego zauwazono, ze niektore
ciaze z ptodowa budowa chromosomu 45,X, ktore trwaja do drugiego trymestru, zwiazane sa z torbiela
karkowa, duzym obrzgkiem wskutek niedroznos$ci naczyn limfatycznych, lub obrzgkiem ptodowym.
Ciaze te obciazone sa duzym ryzykiem $miertelnosci ptodu.

FENOTYP

Pediatrzy znaja najlepiej kliniczne oznaki, ktore sktaniaja do postawienia diagnozy zespotu
Turnera u dzieci, czyli niski wzrost i inne cechy takie jak obrzgk wskutek niedroznosci naczyn
limfatycznych, ptetwiastos¢ szyi, niska lini¢ wlosow, oraz koslawos¢ tokcia. Moze wystapi¢ wiele
anomalii klinicznych, wraz z anomaliami sercowymi i nerkowymi (Tabela 1). Zespolowi Turnera
jednakze nie zawsze towarzysza charakterystyczne cechy 1 najcze$ciej nie jest zdiagnozowany w
okresie niemowlecym.'? Pdzniej w dziecifstwie zespot Turnera mozna podejrzewaé przede wszystkim
ze wzgledu na niski wzrost. Inne wyrdzniajace cechy w okresie mlodzienczym to opozniony okres
dojrzewania i op6zniona pierwsza miesiaczka, a u kobiet dorostych, brak owulacji i bezptodnosé.

Wzrost u dzieci z zespolem Turnera charakteryzuje si¢ niewielkim ograniczeniem wzrostu
wewnatrzmacicznego, powolnym wzrostem w okresie niemowlecym i dziecinstwie oraz brakiem
przy$pieszenia wzrostu w okresie dojrzewania.'*** Z powodu op6znionego zamknigcia nasadkowego,
maty przyrost dlugosci ciata moze mie¢ miejsce nawet po ukonczeniu 20 roku zycia. Osoby z zespotem
Turnera rzadko osiagaja $redni wzrost, z wyjatkiem dziewczat cierpiacych na mozaicyzm (obecno$¢ u
osoby z 2 lub wigcej linii komoérek réznych chromosomowo, gdzie obie pochodzacych z tej samej
zygoty) lub ktorych rodzice obydwoje sa $redniego wzrostu. Srednia wysoko$¢ dorostego cztowieka to
okoto 143 c¢m i rzadko przekracza 150cm.*’

Chociaz inteligencja jest w normie, u jednostek z zespotem Turnera wystgpuje ryzyko
op6znienia w strefie rozwoju poznawczego, spotecznego i behawioralnego. Wystgpuja problemy z
nauka, zwlaszcza zwiazane z widzeniem przestrzennym, koordynacja wzrokowo-ruchowa,
matematyka, pamigcia, umiejgtnoscia formutowania celéw i planowaniem skutkdéw czynnosci w celu
ich osiagnieciach, oraz czasem skupienia uwagi.* W wyniku tego, niewerbalne IQ 0sob z zespotem
Turnera jest nizsze niz werbalne 1Q. Nieprawidtowe zachowania sa r6zne w roznym wieku. Mlodsze
dziewczgta moga by¢ nadpobudliwe, niedojrzale 1 niespokojne, a niepokdj, depresja i niezadowalajace
stosunki z rowiesnikami sa czestsze u starszych dziewczat."

Kobieta z zespotem Turnera kariotypu 45,X moze wykazywaé sprzezenie z chromosomem X,
takie jak hemofilia, poniewaz posiada ona tylko 1 chromosom X. Dlatego tez, gdy sprzgzenie z
chromosomem X jest rozpoznane u kobiety, nalezy rozwazy¢ mozliwos¢ wystapienia zespotu Turnera
spowodowanego przez monosomi¢ X (brak chromosomu X: 45, X) lub strukturalng nieprawidtowos¢
chromosomu X.

TABELA 1. Kliniczne nieprawidtowosci u 0séb z zespotem Turnera.
Bardzo czgste (>50% przypadkow)

Niedobor wzrostu

Zespot szczatkowych gonad

Obrzek limfatyczny dtoni 1 stop

Gleboko osadzone, nadmiernie wypukte paznokcie

Niezwykty ksztatt i zawijanie uszu

Waska gorna szczegka i sttoczenie zgbow

Mikrognacja

Niska tylnia linia wlosow

Szeroka klatka piersiowa z wklestymi i niewielkimi brodawkami sutka

Koslawos¢ tokcei

Skrocenie czwartej kosci $rodrgcza

Piszczelowa wyrosl kostna



Tendencja do otytosci
Nawracajace zapalenie ucha srodkowego
Czeste (<50% przypadkow)
Utrata stuchu
Znamiona barwnikowe
Pletwiastos¢ szyi
Anomalia nerkowe
Anomalia sercowo-naczyniowe
Nadcisnienie
Niedoczynnos¢ tarczycy
Nietolerancja glukozy
Hiperlipidemia
Rzadkie (<5% przypadkow)
Skolioza, kifoza, lordoza
Osteoporoza
Gonadoblastoma
Nieswoiste zapalenie jelit
Nowotwor okreznicy
Nerwiak niedojrzaty
Mtodziencze reumatoidalne zapalenie stawow
Choroba watroby

CYTOGENETYKA

Wigkszos$¢ cech zespotu Turnera wydaje si¢ wynika¢ z haploinsuficjencji okreslonych genow w
chromosomie X, chociaz nieprawidlowe parowanie chromosomow plciowych podczas mejozy jest
gléwnym czynnikiem braku oocytu i zespolu szczatkowych gonad. Haploinsuficjencja odnosi si¢ do
obecnosci w komorce 1 zbioru gendow zamiast zwykle wystepujacych 2 zbiorow. W zarodkach
zenskich 46, XX, dezaktywacja 1 chromosomu X, zwana lionizacja, ma miejsce w kazdej komorce
somatycznej zaraz po zaplodnieniu. Niektore geny odpowiedzialne za zesp6t Turnera nie zostaja
jednakze dezaktywowane. W ten sposob, zarodek zenski 46, XX posiada funkcjonalne diploidalne
zestawienie tych ‘pseudosomalnych’ genow. Wydaje sig¢ tez, ze geny te posiadaja chromosomy
homologiczne na chromosomie Y, ktéry odpowiada za normalny wzrost i rozwdj zarodkéw meskich
XY.14’15

Dowody wskazuja na to, ze geny odpowiedzialne za wystapienie zespotu Turnera sa gldéwnie
umiejscowione na krotkim ramieniu chromosomu X: Xp11.2-p22.1." Wykazano, ze dalszy homeobox
genu (SHOX),* usytuowany w regionie pseudoautosomalnym chromosomu X (PARI1) przyczynia si¢
do niskiego wzrostu i niektorych nieprawidlowosci szkieletowych zaobserwowanych u oséb z
zespolem Turnera.'?®  Haploinsuficjencja tego genu jest powigzana z zespotem Leri-Weill,
osteochondrodysplazja charakteryzujaca si¢ niskim wzrostem, zespolem kartowato$ci mezomelicznej,
deformacja Madelunga i innymi nieprawidtowosciami kostnymi.*'** Miejsca gendw w chromosomie
przyczyniajace si¢ do normalnego funkcjonowania jajnikow i zdolnosci do zycia ptodu zostaty
zidentyfikowane na dlugim ramieniu chromosomu X.*

U okoto 80% dziewczat z zespolem Turnera kariotypu 45,X, pojedynczy pozostaty chromosom
X jest odziedziczony po matce, a u 20% tych dziewczat odziedziczony jest po ojcu.** Naznaczanie
(naprzemienne nastgpstwa w wyrazaniu genu lub chromosomu, w zalezno$ci od tego czy materiat
genetyczny jest dziedziczony po matce czy ojcu) wydaje si¢ nie zachodzi¢, poniewaz fenotyp osoby z
zespolem Turnera kariotypu 45,X nie rozni si¢ w zalezno$ci tego, od ktorego rodzica pochodzi
chromosom X.* Ostatnie badania wykazaly prawdopodobny naznaczony gen polaczony z
chromosomem X odnoszacy sie do funkcji poznawczych, ale nie zostato to jeszcze potwierdzone.*



Gdy istnieje podejrzenie zespotu Turnera, odpowiednim testem potwierdzajacym diagnoze jest
analiza chromosomowa. Istnieje wiele nieprawidlowosci kariotypowych w zespole Turnera. Gdy
przeprowadzona jest standardowa analiza chromosomalna przy uzyciu posiewu krwi, okoto 50%
pacjentow wykazuje budowe¢ chromosoméw 45,X. Kolejny kariotyp odnaleziony w zespole Turnera to
kariotyp mozaikowy 45,X z innymi liniami komorek, takimi jak 46,X, 46,XY, lub 47,XXX. Chociaz
mozaicyzm z linig 46, XX (ktora jest najczgstszym mozaicyzmem odnajdowanym z kariotypem 45,X)
powoduje zazwyczaj stabszy fenotyp, wyniki badan klinicznych nie moga by¢ przewidziane w kazdym
indywidualnym przypadku. Anomalie strukturalne chromosomu X, takie jak izochromosomy
(nieprawidtowy chromosom z réwnymi ramionami pochodzacy z podziatu poprzecznego centromeru
podczas podzialu komorki zamiast normalnego podziatu podhuznego), usunigcia, pierscienie, lub
translokacje takze mozna zaobserwowac u 0séb z zespotem Turnera. Nieprawidlowosci strukturalne X
sa czesto mozaikowe w komorkach 45,X lub 46,XX.

Mozaicyzm u 0s6b z zespotem Turnera moze by¢ czgstszy niz wezesniej myslano. Gdy 2 tkanki
(limfocyty 1 fibroblasty) zostaly zbadane, okazato sig, ze okoto 80% pacjentéw z zespotem Turnera
kariotypu 45,X ma mozaicyzm.?” Mozaicyzm przy porodach zywych dziewczynek z zespotem Turnera
jest czestszy niz u ptodéw z zespotem Turnera, co sugeruje, ze chromosom drugiej ptci (lub decydujaca
czg$¢ chromosomu drugiej ptci) moze by¢ konieczna dla przetrwania ptodu i ze wigkszo$¢, lub moze
wszystkie osoby cierpiace na zespot Turnera maja mozaicyzm.**”** Chromosom Y jest obecny u 5 do
6% 0s0b z zespotem Turnera, a dodatkowe 3% ma znacznik chromosomu (strukturalnie nieprawidlowy
chromosom, ktory nie moze by¢ rozpoznany przy uzyciu standardowych metod cytogenicznych)
pochodzacy albo od chromosomu Y albo innego.*-*°

Dziewczynki z zespolem Turnera kariotypu 45X powinny by¢ poddane badaniu
cytogenicznemu w celu stwierdzenia wystgpowania ukrytego mozaicyzmu chromosomu Y wraz z
fluorescencja w miejscu krzyzowania. Rutynowe uzycie reakcji tancucha polimerazy w celu wykrycia
ukrytego materialu chromosomowego Y nie jest zalecane. Jednakze gdy kariotyp wykazuje znacznik
chromosomu nieznanego pochodzenia, badania molekularne przy uzyciu probek DNA chromosomu Y
moga pomoc w postawieniu diagnozy. Mozliwo$¢ mozaicyzmu chromosomu Y powinna by¢ takze
zbadana doktadnie, jesli klitoromegalia lub maskulinizacja zewngtrznych narzadéw plciowych jest
widoczna w czasie narodzin lub je$li zachodzi wirylizacja w okresie dojrzewania.”! Gdy wystepuje
mozaicyzm chromosomu Y istnieje zwigkszone ryzyko, od okoto 7 do 10%, wystapienia komorczaka
rozrodczego lub rozrodczaka w zespole szczatkowych gonad, wigc jest zalecana profilaktyczna
gonadektomia.*

Wymaz $luzéwki policzkowej w celu wykrycia chromatyn ptciowych X (ciatek Barra) nie
powinien by¢ pobierany, aby zbada¢ lub zdiagnozowa¢ zespot Turnera. Nie posiadaja one specyficznej
wrazliwosci 1 specyficznosci, poniewaz osoby z mozaicyzmem lub nieprawidlowoscia strukturalng X
posiadaja czgsto chromatyny X. Takze chromosom Y nie mogltby by¢ wykryty w rutynowym wymazie
sluzéwki policzkowej, ktory bada jedynie obecno$é chromatyn X.

LECZENIE
Opieka medyczna nad dzie¢mi z zespolem Turnera wymaga ciaglej oceny i okresowego
sprawdzania specyficznych problemow w odpowiednim wieku (Tabela 2).

Niski wzrost

Terapia hormonem wzrostu (GH) stanowi typowe leczenie u dziecka z zespotem Turnera i jest
rozpoczynana zazwyczaj po tym, gdy wzrost dziecka plasuje si¢ ponizej piatego centyla u zdrowych
dziewczynek w tej samej grupie wiekowej pacjentow. Wigcej niz polowa dziewczat z zespotem
Turnera ‘spadnie’ ponizej piatego centyla do ukonczenia 2 roku zycia. Dla tych dzieci, ktore wczesniej
przestana rosna¢ prawidlowo, rozsadne wydaje sig, by zacza¢ terapi¢ hormonem wzrostu juz w 2 roku
zycia. Obecnie prowadzane sa badania wieloosrodkowe dotyczace skutecznosci i bezpieczenstwa
stosowania terapii hormonem wzrostu rozpoczgte jeszcze wczesniej. Biosyntetyczny ludzki hormon
wzrostu zwigksza tempo wzrostu u wigkszosci dziewczynek z zespolem Turnera bez przyspieszenia



starzenia kosci. Niektore raporty wskazuja zwigkszenie ostatecznego wzrostu u oséb dorostych o 8 do
10 centymetrow, jesli otrzymaly przynajmniej 6 lat terapii hormonem wzrostu oraz produkcja
estrogenu jest opozniona.”?* Jeszcze wiekszy wzrost uzyskano ostatnio nawet bez opdznienia
produkcji estrogenu przez rozpoczecie terapii hormonem wzrostu jeszcze wczesnie] i w wigkszych
dawkach.®

Anomalie sercowe

Powszechne wystepowanie anomalii sercowych u pacjentow z zespotem Turnera roézni si¢ w
roznych grupach od 20 do 40%.°* Jest wieksze u pacjentdbw z monosomia X niz u tych ze
strukturalnymi nieprawidlowo$ciami chromosomu X***7 i u dziewczynek z bardziej wyraznym
fenotypem klinicznym, takim jak u tych z wrodzonymi obrzgkami limfatycznymi czy pletwowatoscia
szyi, niz u tych z tagodniejszym obrazem klnicznym.***' Anomalie sercowe zazwyczaj obejmuja lewa
strong serca. Najczgstsza wada rozwojowa jest dwudzielna zastawka aorty, a po niej koarktacja aorty.
Inne rzadsze, ale wciaz znaczace wady sercowe u osob z zespotem Turnera, to wypadnigcie zastawki
mitralnej, cz¢§ciowy patologiczny ptucny drenaz zylny i zespot hipoplazji lewej czgsci serca. Wiele z
tych wad rozwojowych powoduje zwigkszona podatnos$¢ na zapalenie osierdzia i dlatego istotne jest tez
profilaktyczne podanie antybiotyku przed zabiegami dentystycznymi lub chirurgicznymi.*

Poszerzenie korzenia aorty, obecne u 3 do 8 % pacjentow z zespolem Turnera, moze
doprowadzi¢ do tetniaka rozwarstwiajacego, przepukliny i $mierci. Chociaz w wigkszos$ci przypadkow
poszerzenie aorty poprzedza rozpoznane rozwarstwienie aorty, nie wszystkie przypadki koncza si¢
rozwarstwieniem i nie wszystkie przypadki rozwarstwienia maja uprzednie poszerzenie korzenia aorty.
Dwudzielna zastawka aorty, koarktacja aorty i ciaglte nadci$nienie byty rozpoznane w okoto 90%
przypadkOéw pacjentdw z poszerzeniem i rozwarstwieniem aorty.’*** Sg to takie same czynniki
ryzyka, jakie sa zwiazane z poszerzeniem korzenia aorty w populacji ogdlnej. Jednakze, z powodu
obecnego braku wiedzy dotyczacej historii choroby poszerzenia aorty, bgda wymagane dodatkowe
badania, aby okresli¢ najlepsza strategi¢ dziatania w momencie odkrycia problemu. Przy braku danych
dotyczacych istoty choroby, niektore osoby radza przeprowadzenie obrazowania tuku aorty u tych
pacjentow przy uzyciu echokardiogramu lub rezonansu magnetycznego co 3 lata. Chociaz wigkszos$¢
przypadkéw poszerzenia lub rozwarstwienia aorty u oséb z zespotem Turnera wystapitlo u oséb
dorostych, przypadki ich wystapienia u kobiet w wieku 21 lat i mlodszych takze byly odnotowane,***’
co podnosi prawdopodobienstwo, ze obrazowanie tuku aorty u mtodych pacjentow z zespotem Turnera
moze by¢ cenne.

Obserwacja zmian martwiczych w obrgbie btony $rodkowej u 0so6b z poszerzeniem aorty
doprowadzita niektérych do wysunigcia tezy, ze nieprawidtowos¢ aorty moze by¢ spowodowana wada
mezenchymatyczna. Poparte jest to dowodem, iz wystgpuja inne nieprawidlowosci tkanek tacznych,
takie jak zawierajace uktady szkieletowy i limfatyczny u pacjentdow z zespotem Turnera.

Na podstawie tych rozwazan zaleca sig, jako czg$¢ wstgpnej oceny, by wszyscy pacjenci z
zespotem Turnera przeszli badania w celu okreslenia punktu poczatkowego badan. Moga zawiera¢ one
echokardiogram, najlepiej wykonany w centrum specjalizujacym si¢ w kardiologii dziecigcej,
poniewaz dane wskazuja, ze ponad polowa echokardiograméw wykonanych u dzieci w osrodkach
gtéwnie przeznaczonych dla dorostych jest technicznie nieodpowiednia w celach ich interpretacji.*™

Plan i sposéb dalszej obserwacji chorego powinien by¢ kierowany przez kardiologa dziecigcego
wspolnie z pediatra pierwszego kontaktu i powinien by¢ zindywidualizowany zgodnie z potrzebami
pacjenta i rodzajem wykrytej wady.

Pacjenci z dwudzielna zastawka aorty, zwezeniem aorty, koarktacja aorty, lub nadci$nieniem
wymagaja doktadnej obserwacji poszerzenia aorty. Kardiolodzy powinni zdecydowac o czgstotliwosci
badan i metodzie oceny (MRI vs. echokardiogram). Chociaz echokardiografia uwazana jest za
podstawe diagnozy, MRI moze wykry¢ poszerzenie, ktorego nie mozna zauwazy¢ w czasie
echokardiografii. Dodatkowo, nalezy uzy¢ MRI, gdy wykryte jest poszerzenie korzenia aorty, aby
oceni¢ stopien jego zaawansowania 1 dostarczy¢ doktadniejszych pomiaréw w celu dalszej obserwacji,
gdy wyniki echokardiogramu sa niejednoznaczne i gdy istnieja trudnosci techniczne z powodu uktadu



$ciany klatki piersiowej lub otytosci. MRI moze by¢ takze cenne w ocenie mozliwosci rozwarstwienia
aorty.

U pacjentow, u ktorych ocena kardiologiczna w okresie dziecinstwa jest prawidtowa, pediatra
pierwszego kontaktu powinien przywiazywacé szczegdlna uwage do badan kardiologicznych, wraz z
pomiarem cis$nienia krwi, pulsu obwodowego i1 szmeréw. Cho¢ nie ma danych opartych na dowodach
odno$nie potrzeby kontynuacji oceny kardiologicznej, niektorzy sugeruja powtdrzenie badan
kardiologicznych w okresie mtodzienczym, najlepiej przeprowadzonych przez kardiologa dziecigcego
w celu wykrycia bezobjawowego poszerzenia aorty.*

Pediatrzy pierwszego kontaktu i kardiolodzy dziecigcy musza by¢ $wiadomi ryzyka
rozwarstwienia aorty i poinformowac pacjentow z zespotem Turnera o oznakach i objawach tego
powiklania.

Chociaz zapewniano, ze hormon wzrostu nie powoduje przerostu serca u dziewczynek z
wrodzona wada serca,” informacje o dziewczynkach z zasadniczym zwezeniem aorty, z lub bez
zasadniczo dwudzielna zastawka aorty sa niedostateczne.

Nadci$nienie

Do 40% dziewczat z zespotem Turnera cierpi na nadci$nienie® i, gdy jest zdiagnozowane,
powinno by¢ leczone od razu. Chociaz w wigkszosci przypadkdéw nadcis$nienie jest idiomatyczne,
powinny by¢ wykonane doktadne badania dotyczace znalezienia przyczyny sercowo-naczyniowej lub
nerkowe;j.

Utrata shuchu

Utrata stuchu jest czgsta u 0sob z zespotem Turnera. Czgste zapalenie ucha srodkowego pojawia
si¢ u dziewczat z zespolem Turnera. Dodatkowo, wystgpuje czgsto postgpujaca utrata shuchu
odbiorczego dla dzwigkdéw czgstotliwosciach $rednich, ktoéra stwarza konieczno$¢ uzycia aparatu
stuchowego u niektorych dzieci® i wigcej niz u 25% kobiet po ukonczeniu czterdziestego roku zycia.™

Zez

Mozliwo$¢ pojawienia si¢ zeza jest zdecydowanie wigksza u dzieci z zespotem Turnera i
pojawia sie on u okoto jednej trzeciej dzieci pomiedzy 6 miesiacem a 7 rokiem zycia.’'
Nieprawidlowosci przedniej komory gatki ocznej sa takze czgstsze u dziewczat z zespotem Turnera niz
u tych bez i moga objawic¢ si¢ jako wrodzona jaskra.

Anomalie twarzowo-czaszkowe

Jesli anomalie twarzowo-czaszkowe stanowia problem, nalezy rozwazy¢ wykonanie operacji
plastycznej szyi, twarzy lub uszu zanim dziecko pojdzie do szkoty lub pdzniej. U niektorych oséb z
zespolem Turnera moze tworzy¢ si¢ keloid i musi by¢ to brane pod uwage w momencie podejmowania

decyzji o operacji.*

Otylos¢
Poniewaz otyto§¢ moze stanowi¢ problem u dziewczat z zespotem Turnera, nalezy omowic
diete i ¢wiczenia w celu kontroli wagi.

Nietolerancja glukozy

Nietolerancja glukozy pojawia si¢ czgsciej u oséb z zespotem Turnera niz w ogolnej populacji;
jednakze, cukrzyca jest rzadka.’*> Nalezy monitorowaé stezenia glukozy we krwi na czczo u
dziewczat, ktore maja nadwagg, pochodza z rodzin w ktorych wystepowata cukrzyca typu 2, sa
pochodzenia latynoskiego lub afrykanskiego, wykazuja oznaki mechanizmu insulinoodpornosciowego
takie jak rogowacenie ciemne.



Nieprawidlowosci ukladu moczowego

Okoto jedna trzecia rodzicéw z zespolem Turnera ma strukturalne wady rozwojowe, najczesciej
nerki podkowiaste, zdwojenie uktadu moczowego lub nieprawidtowe funkcjonowanie nerek. Chociaz
wiele z tych wad rozwojowych nie ma znaczenia klinicznego, moga powodowaé zwigkszone ryzyko
nadcis$nienia, zapalenia drog moczowych lub wodonercza.*’~’

Zaburzenie czynnoSci tarczycy i inne choroby autoimmunologiczne

Choroby autoimmunologiczne, ktore sa czgstsze u 0sob z zespotem Turnera niz u ogdlnej
populacji, to zapalenie tarczycy Hashimoto, celiakia, nieswoiste zapalenie jelita i mtodziencze
zapalenie stawow. Osoby z zespotem Turnera sa w grupie podwyzszonego ryzyka wystapienia
niedoczynno$ci tarczycy, ale wystepuje ona rzadko przed ukonczeniem 4 roku zycia.™®

Problemy ortopedyczne

Wrodzona dysplazja rozwojowa stawu biodrowego wystepuje czgsciej u dziewczat z zespotem
Turnera niz u ogdlnej populacji.”>*’ Przyczynia sig to do rozwoju zapalenia stawow biodrowych u 0sob
starszych. U dziewczat z zespotem Turnera wystgpuje podwyzszone ryzyko wystapienia skoliozy,
patologicznej kifozy i lordozy.

Wsparcie psychospoleczne

Pediatra pierwszego kontaktu powinien 1) sprawdzi¢ wsparcie psychologiczne dostgpne dla
dziecka 1 rodziny, aby zoptymalizowaé psychospoteczne przystosowanie dziecka; 2) wzmocnié
wsparcie rodzinne poprzez skonsultowanie z innymi osobami z zespolem Turnera, rodzicami dzieci z
zespotem Turnera lub grupami wsparcia 0sob z zespolem Turnera; i 3) zaopatrzy¢ rodzing w literaturg
dotyczaca zespotlu Turnera (patrz Dodatkowe Fachowe Informacje i Informacje dla Rodzicow).

WIZYTA PRENATALNA

Gdy podejrzewana jest diagnoza zespolu Turnera kariotypu 45,X lub innego kariotypu
zwiazanego z zespotem Turnera, porad rodzinie udzielaja zazwyczaj genetyk medyczny, endokrynolog
dziecigcy lub inny lekarz posiadajacy specjalistyczna wiedzg¢ dotyczaca zespotu Turnera. Czasem, z
powodu wczesniejszej znajomosci z rodzing, pediatra moze by¢ poproszony o omdéwienie informacji i
pomoc rodzinie w podjeciu decyzji.

Zespot Turnera moze by¢ zdiagnozowany lub moze istnie¢ podejrzenie jego wystapienia w
okresie prenatalnym na podstawie wynikow badan ultrasonograficznych stwierdzajacych obrzek
ptodowy lub torbielowaty wodniak szyi. Badanie ultrasonograficzne stwierdzajace wade lewej strony
serca, anomalie nerkowe, opdznienie wzrostu, lub stosunkowo krotkie konczyny moze rowniez
sugerowac zespot Turnera. Kariotyp zespotu Turnera moze by¢ odkryty przypadkowo, gdy to analiza
chromosomow plodu jest wykonana z powodu nie zwigzanego z podwyzszonym ryzykiem wystapienia
zespotu Turnera, takim jak zaawansowany wiek matki. Kariotypowanie wykonane, gdy wyniki badania
surowicy matki z wieloma znacznikami (alfa-fetoproteina surowicy matki, ludzka gonadotropina
kosméwkowa, nieskoniungowany estriol) sugeruja zwigkszone ryzyko wystapienie zespotu Downa,
przyczynito si¢ do wykrycia u niektorych ptodéw zespotu Turnera.” Gdy nieprawidlowo$¢ zwiazana z
zespolem Turnera jest zdiagnozowana w czasie badania ultrasonograficznego lub gdy badanie wieloma
znacznikami daje wynik pozytywny, zalecana kontynuacja jest kariotypowanie ptodu z uzyciem
komorek ptynu owodnionego otrzymane poprzez wykonanie punkcji owodni lub krwi ptodu otrzymane
w wyniku wykonania przezskornej biopsji krwi pepkowej, gdy kariotyp potrzebny jest szybciej.

Spektrum wyniku klinicznego nie moze by¢ przewidziane tyko na podstawie kariotypu ptodu,
nawet w przypadku braku mozaicyzmu w zespole Turnera kariotypu 45,X. Zmienno$¢ moze byc¢
jeszcze wigksza spowodowana mozaicyzmem, ktory nie jest czesto wykryty w czasie analizy
chromosomow ptodu. Diagnoza zespolu Turnera oparta jedynie na kariotypie plodu powinna byc¢



uzupetniona doktadnym badaniem ultrasonograficznym w celu okreslenia nieprawidtowosci fenotypu
tak doktadnie jak to mozliwe.

Wigkszos¢ przypadkow chromosomoéw mozaikowych 45X 1 46,XY zdiagnozowanych przed
urodzeniem byla powigzana z noworodkami megskimi fenotypowo zdrowymi, chociaz niektore
nieprawidtowosci kliniczne jakie wystapity w pdzniejszym okresie zycia nie moga by¢ wykluczone.
Gdy kariotyp 45.X lub 46,XY sa wykryte u ptodu, badanie ultrasonograficzne jest pomocne w
zdiagnozowaniu czy narzady plciowe mgskie rozwijaja si¢ prawidlowo. Okreslenie st¢zenia hormonu
folikulotropowego ptynu owodnionego i testosteronu moze by¢ takze pomocne w celu potwierdzenia
fenotypu meskiego.*

PORADNICTWO ZAPOBIEGAWCZE

Pediatra powinien oméwi¢ diagnoze zespotu Turnera, fenotyp, zmienno$¢ fenotypowa. Dwoje
rodzicoéw powinno by¢ obecnych w czasie tej rozmowy. Powinni wiedzie¢, ze prawdopodobne jest, iz
dziecko bedzie niskiego wzrostu i bezptodne, opo6znienie psychiczne jest mato prawdopodobne,
niektore wrodzone anomalie moga si¢ pojawi¢ (Tabela 1) oraz nalezy spodziewaé si¢ trudnos$ci w
nauce w wigkszosci, ale nie we wszystkich przypadkach. Nalezy oméwi¢ leczenie i dostgpne zabiegi,
takie jak terapia hormonem wzrostu i hormonem pfci oraz podkresli¢, ze dziewczgta znajdujace si¢ pod
kontrola lekarska, otrzymujace doradztwo i wsparcie psychospoleczne moga prowadzi¢ zdrowe,
normalne zycie. Jednakze w przypadkach wczesnej diagnozy prenatalnej, niektdrzy rodzice moga
zdecydowac o przerwaniu ciazy.

Najczesciej zespot Turnera wystepuje sporadycznie 1 ryzyko wystapienia nie jest podwyzszone
dla kolejnych ciaz. Moga wystapi¢ jednakze rzadkie przypadki takie jak dziedziczenie strukturalnej
anomalii chromosomu X i dziedzicznego mozaicyzmu.*%

NADZOR ZDROWOTNY OD URODZENIA DO
PIERWSZEGO MIESIACA ZYCIA: NOWORODKI

1. Potwierdzi¢ diagnozg¢ zespotu Turnera i sprawdzi¢ kariotyp. Gdy sporzadzono diagnozg¢ prenatalna,
omoOwi¢ z genetykiem czy dalsze badania czasteczkowe powinny by¢ wykonane. Moga by¢ wskazania
do wykonania analizy chromosoméw krwi obwodowej lub innych prébek tkanek, w zalezno$ci od
doktadnosci badan prenatalnych i mozliwosci mozaicyzmu, zwlaszcza dla chromosomu Y. Ocenié¢
dziecko pod wzgledem wystepowania typowych cech zespotu Turnera (Tabela 1).

2. Sprawdzi¢ stawy biodrowe dziecka pod wzgledem wystapienia dysplazji.*> Powtdrzy¢ badanie
kilkakrotnie w okresie niemowlecym.

3. Sprawdzi¢ wyniki badania stuchu noworodka.

4. Uzyska¢ wstepna konsultacje z kardiologiem z do$wiadczeniem w kardiologii dziecigcej dla
wszystkich osob z zespotem Turnera. Odnosi si¢ to takze do pacjentow, ktorzy mieli ‘normalne”
wyniki prenatalnego badania ultrasonograficznego, poniewaz dwudzielna zastawka aorty lub
koarktacja mogty by¢ niezauwazone.

5. Sprawdzi¢ cisnienie krwi i puls obwodowy podczas kazdego badania. Dokladne pordéwnanie
skurczowego ci$nienia krwi rak 1 nog jest wazne, by oceni¢ mozliwa koarktacje.

6. Wykona¢ badanie ultrasonograficzne nerek (lub powtorzy¢ badanie jesli bytlo wykonane w okresie
prenatalnym). Jesli wykryto nieprawidlowosci w uktadzie moczowym pacjenta, nalezy sprawdzaé czy
nie wystegpuje zakazenie uktadu moczowego i nieprawidtowe funkcjonowanie nerek.

7. Odrozni¢ anomalie majace gléwne implikacje dla leczenia medycznego (np. anomalie
kardiologiczne 1 nerek) od tych bedacych waznymi jedynie pod wzgledem kosmetycznym i
psychologicznym.

8. Poinformowac rodzicow, ze obrzegk limfatyczny moze trwa¢ miesigcami lub dluzej i moze powracac.
9. Omoéwi¢ mozliwos¢ probleméw z karmieniem. Niektore niemowlgta z zespotem Turnera maja
niewystarczajacy odruch ssania i potykania z powodu uposledzonej funkcji motorycznej jamy ustnej.*



10. Uzyska¢ wstepna konsultacj¢ z endokrynologiem dziecigcym, aby omowi¢ obecny stan terapii
hormonem wzrostu i dla rozwoju wtornych cech piciowych. Wskazaé, ze bezptodnos¢ jest prawie
zawsze obecna, chociaz poprzez rozne sposoby wspomaganego rozrodu mozna umozliwi¢ bezptodnym
kobietom z zespotem Turnera posiadanie potomstwa.®

11. Omoéwié profilaktyke podostrego bakteryjnego zapalenia osierdzia w przypadku wystepowania
anomalii kardiologicznych.

12. Porozmawia¢ o tym, co i w jaki sposob powiedzie¢ innym czlonkom rodziny i przyjaciotom.

NADZOR ZDROWOTNY OD 1 MIESIACA ZYCIA DO
1 ROKU ZYCIA: OKRES NIEMOWLECY

1. Oceni¢ wage niemowlgcia, biorac pod uwage, ze wiele niemowlat z wrodzonym obrzgkiem
limfatycznym traci wage w czasie pierwszego miesiaca zycia z powodu diurezy.

2. Sprawdzi¢ cisnienie krwi 1 puls obwodowy podczas kazdego badania. Dokladne poréwnanie
skurczowego ci$nienia krwi rak i no6g jest wazne, by oceni¢ mozliwa koarktacje.

3. Przeprowadzi¢ badanie okulistyczne. Moze wystgpowac zez nienaprzemienny. Skierowaé
niemowlg do okulisty, gdy tylko pojawi si¢ podejrzenie wystapienia zeza.

4. W czasie kazdej wizyty sprawdza¢ surowicze zapalenie ucha i1 zapalenie ucha $rodkowego i
oceni¢ shuch dziecka (w 6 i 12 miesiacu zycia i przed 4 miesiacem zycia, jesli badania stuchu u
noworodka nie zostaly przeprowadzone). Jesli utrata shuchu czuciowo-nerwowego jest wykryta,
zaleci¢ ocene uzycia aparatu stuchowego, ktory mozna zatozy¢ juz w 3 miesiacu zycia.**®’

5. Gdy obecna jest anomalia kardiologiczna, pacjent powinien by¢ badany przez kardiologa tak
czesto jak zaleca kardiolog. Omowic¢ profilaktyke podostrego bakteryjnego zapalenia osierdzia,
chociaz jest ono rzadkie w okresie niemowlgcym.

6. W przypadku wystapienie nieprawidlowosci w ukladzie moczowym, wykonaé¢ posiewowe
badanie moczu, gdy istnieja wskazania do wystapienia zapalen ukladu moczowego. Badanie
ultrasonograficzne zalecane jest, gdy powtarzaja si¢ zapalenia ukladu moczowego lub
wystepuje nadci$nienie.

7. Rozwazy¢ skierowanie dziecka do odpowiedniego specjalisty dziecigcego, gdy pojawia sig
nieprawidlowosci w budowie nerek i okulistyczne.

8. Gdy wystepuje nadci$nienie, nalezy leczy¢ natychmiast i przeprowadzi¢ doktadne badania pod
katem przyczyn sercowo-naczyniowych i ze strony nerek.

9. Powiadomi¢ rodzicéw odnosnie czynnikéw Srodowiskowych, ktore moga zwigkszy¢ ryzyko
zapalenie ucha srodkowego, takie jak karmienie butelka, pasywne palenie papierosow i
uczgszezanie do osrodkow opieki grupowej nad dzie¢mi. W przypadku wystapienie zapalenia
ucha srodkowego zastosowac leczenie. Omowi¢ tympanostomi¢ w przewlektym zapaleniu ucha
srodkowego i rozwazy¢ skierowanie do otolaryngologa.

10. Skierowa¢ dziecko na terapig rozwojowa, gdy rozwdj neuro-mig$niowy jest opdzniony.

NADZOR ZDROWOTNY OD 1 DO 5 ROKU ZYCIA:
OKRES WCZESNEGO DZIECINSTWA

1. Sprawdzac¢ wzrost dziecka i skierowac na badanie u endokrynologa dziecigcego, jesli pojawi sig
problem. Wiek, w ktorym rozpoczyna si¢ terapi¢ hormonem wzrostu rézni si¢, ale mozna
rozwazy¢ rozpoczgceie jej juz od 2 do 3 roku zycia dla dziewczat, ktore sa ponizej 5 centyla wg
wykresu wzrostu dla zdrowych dziewczynek w tym samym wieku. Wczesne rozpoczecie terapii
hormonem wzrostu pozwala na osiagnigcie wigkszego wzrostu 1 normalizacje okresu
dojrzewania. Nanie$§¢ wzrost na krzywe charakterystyczne dla oséb z zespotem Turnera od 2
roku zycia.

2. Oceni¢ mowe dziecka 1 skierowa¢ dziecko do logopedy, kiedy to konieczne. Rozwazy¢ utrate
stuchu jako mozliwa przyczyng op6znienia rozwoju mowy.
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10.

. W przypadku wystapienia anomalii kardiologicznych, dziecko musi by¢ badane przez

kardiologa wg zalecen.

Sprawdzi¢ cisnienie krwi 1 puls obwodowy podczas kazdego badania. Dokladne poréwnanie
skurczowego ci$nienia krwi rak 1 nog jest wazne, by oceni¢ mozliwa koarktacje.

Oceni¢ shuch dziecka i sprawdzi¢ surowicze zapalenie ucha i zapalenie ucha $rodkowego w
czasie kazdej wizyty.

Kontynuowaé¢ oceng funkcjonowania nerek (badania moczu i posiew, wg wskazan), jesli
wystepuja anomalie nerkowe.

Sprawdzi¢ funkcjonowanie gruczotu tarczycy mierzac poziom tyreotropiny i poziomy ogolne
tyroksyny w odstepach rocznych do 2-letnich z powodu podwyzszonego ryzyka wystapienia
niedoczynnosci tarczycy zazwyczaj spowodowanego autoagresywnym zapaleniem tarczycy. W
przypadku braku oznak klinicznych, rozpoczgcie badan funkcjonowania gruczotlu tarczycy
moze by¢ opdznione do 4 roku zycia lub pdzniej, poniewaz niedoczynnos$¢ tarczycy jest rzadka
przed osiagnigciem tego wieku.*’

Oceni¢ mozliwe opo6znienia rozwoju u dziecka i trudno$ci w nauce, zwlaszcza problemy
postrzegania przestrzennego. Ocena dziecka przed rozpoczeciem nauki przedszkolnej moze
przynies¢ korzysci dziecku i rodzicom, ale tez personelowi szkolnemu. Informacje dotyczace
testow 1 oceny moga by¢ pozyskane ze szkoty lub ze stanowych i lokalnych programow dla
dzieci z uposledzeniem rozwojowym

Gdy wystepuje nadcis$nienie, nalezy leczy¢ natychmiast i przeprowadzi¢ doktadne badania pod
katem przyczyn sercowo-naczyniowych i ze strony nerek.

Powiadomi¢ rodzicow odnosnie czynnikow srodowiskowych, ktore moga zwigkszy¢ ryzyko
zapalenie ucha $rodkowego, takie jak karmienie butelka, pasywne palenie papieroséw i
uczeszezanie do osrodkow opieki grupowej nad dzie¢mi. W przypadku wystapienie zapalenia
ucha srodkowego zastosowac leczenie. Omowi¢ tympanostomi¢ w przewlektym zapaleniu ucha
srodkowego 1 rozwazy¢ skierowanie do otolaryngologa.

NADZOR ZDROWOTNY OD 5 DO 13 ROKU ZYCIA:
OKRES POZNEGO DZIECINSTWA

Omoéwi¢ diagnoze i leczenie zespotu Turnera z dzieckiem, jak tylko jest ono w stanie to
zrozumie¢ oraz z rodzicami.

Dalej sprawdza¢ doktadnie wzrost dziecka. W dodatku do hormonu wzrostu endokrynolog
moze doda¢ oxandrolone do terapii hormonem wzrostu u starszych dziewczat (9-12 lat), ktore
sa bardzo niskiego wzrostu lub u tych, u ktérych odpowiedz na leczenie hormonem wzrostu nie
jest wystarczajaca.

Sprawdzi¢ mozliwos¢ wystapienia zapalenia ukladu moczowego w przypadku zaistnienia
nieprawidlowosci w uktadzie moczowym.

Sprawdzi¢ cisnienie krwi 1 puls obwodowy podczas kazdego badania. Dokladne poréwnanie
skurczowego ci$nienia krwi rak 1 nog jest wazne, by oceni¢ mozliwa koarktacje.

Oceni¢ shuch dziecka i sprawdzi¢ surowicze zapalenie ucha i zapalenie ucha $rodkowego w
czasie kazdej wizyty. Poradzi¢ pacjentom, by chronili stuch poprzez unikanie glo$nych
dzwigkow.

Sprawdzi¢ czy dziecko nie ma nieprawidlowego zgryzu.

Kontynuowa¢ sprawdzenie funkcjonowania tarczycy co rok lub 2 lata.

Sprawdza¢ wystapienie skoliozy kazdego roku. Zwigkszona lordoza i kifoza sa takze czgstsze u
dziewczynek z zespotem Turnera niz u tych bez.

Obserwowac czy nie wystgpuja potencjalne problemy szkolne, takie jak specjalne problemy w
nauce, deficyt uwagi, nadpobudliwo$¢ i problemy z rozwojem umiejetnosci spotecznych.
Skierowa¢ dziecko na ocen¢ i zajecia edukacyjne, wg wskazan. Zachgca¢ rodzicow do
wspotpracy z kadra szkoty.
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Omoéwic przystosowanie dla 0sob z niskim wzrostem z rodzicami i oddzielnie z dzieckiem.

Gdy wystepuje nadcis$nienie, nalezy leczy¢ natychmiast i przeprowadzi¢ doktadne badania pod
katem przyczyn sercowo-naczyniowych i ze strony nerek.

W przypadku wystapienie zapalenia ucha S$rodkowego zastosowac leczenie. Omoéwic
tympanostomi¢ w przewleklym zapaleniu ucha $rodkowego i1 rozwazy¢ skierowanie do
otolaryngologa. Poradzi¢ pacjentom, by chronili stuch unikajac gto§nych dzwigkow.

Doradzi¢ rodzinie odno$nie konieczno$ci zoptymalizowania gestosci kosci 1 poradzié, by
pacjent otrzymal zalecana dzienna dawke witaminy D 1 wapna poprzez stosowanie
odpowiedniej diety lub suplementdw.

NADZOR ZDROWOTNY OD 13 DO 21 ROKU ZYCIA:
OKRES MLODZIENCZY I WCZESNEJ DOROSLOSCI

Sprawdzi¢ wystapienie znamiona barwnikowego, ktore nie jest widoczne u dzieci, ale zwigksza
si¢ czgsto w okresie mtodzienczym i starszym wieku. Znamiona barwnikowe maja przede
wszystkim znaczenie kosmetyczne. Poleci¢ usunigcie znamiona, jesli ociera je ubranie. Ryzyko
czerniaka, ktore jest niskie, nie wydaje si¢ zwiekszy¢ z powodu terapii hormonem wzrostu.**%
Sprawdzi¢ cis$nienie krwi 1 puls obwodowy podczas kazdego badania. Dokladne poréwnanie
skurczowego ci$nienia krwi rak i no6g jest wazne, by oceni¢ mozliwa koarktacje.

Sprawdzi¢ profil lipidowy na czczo, aby oceni¢ wystapienia hiperlipidemii, zwlaszcza u tych
0s6b, u ktorych w rodzinie odnotowano przypadki jej wystapienia, maja cukrzyce lub sa otyli.
Oceni¢ stuch dziecka i sprawdzi¢ surowicze zapalenie ucha i1 zapalenie ucha srodkowego w
czasie kazdej wizyty. W przypadku wystapienia zapalenia ucha $rodkowego zastosowac
leczenie. Poradzi¢ pacjentom, by chronili stuch poprzez unikanie gto$nych dzwigkow.
Sprawdza¢ w wieku miodzienczym corocznie skoliozg i kifozg.

Nawet u oséb z prawidlowym wstepnym badaniem serca, skierowa¢ do kardiologa, aby
zakonczy¢ badania, wraz z doktadnym badaniem korzenia aorty.

Kontynuowa¢ badanie funkcjonowania tarczycy co 1-2 lata.

Sprawdzi¢ u mlodziezy rozwoj] wtornych cech piciowych. Az jedna trzecia dziewczat z
mozaicyzmem wejdzie w okres dojrzewania spontanicznie. Pomiar stezenia hormonu
luteinizujacego (LH) i FSH moze by¢ pomocny w ocenie funkcjonowania gonad.” Zwiekszone
stezenie LH 1 FSH pomoze potwierdzi¢, ze dziecko jest fizjologicznie gotowe do rozpoczgcia
terapii estrogenem, a dowod zatrzymania LH i FSH w granicach normy okre$la doktadno$¢
utrzymania wybranej dawki.

Skierowa¢ pacjenta do endokrynologa dziecigcego w celu oceny terapii zastgpczej hormonem
ptciowym. Jesli poziomy gonatropiny sa podwyzszone, rozpocza¢ terapi¢ estrogenem, a potem
rozpoczaé cykliczng terapi¢ progestagenem w odpowiednim wieku. Terapig estrogenem mozna
rozpocza¢é w wieku 12 lat u dziewczynek, ktore sa zadowolone ze swego wzrostu. Dla
pozostatych, terapia estrogenem moze by¢ opdzniona do 15 roku zycia w celu
zmaksymalizowania wzrostu. Nalezy indywidualnie potraktowa¢ wybor dotyczacy czasu terapii
feminizujacej i dlugo$¢ terapii zwigkszenia wzrostu do psychospotecznych potrzeb pacjenta.
Gdy wystepuje nadci$nienie, nalezy leczy¢ natychmiast i przeprowadzi¢ doktadne badania pod
katem przyczyn sercowo-naczyniowych i ze strony nerek.

W przypadku wystapienie zapalenia ucha srodkowego zastosowac leczenie.

.Jesli  zaostrzy si¢ obrzek limfatyczny po terapii estrogenem, potaczona terapia

przeciwzaistoinowa przy uzyciu r¢cznego drenazu limfatycznego, opatrywania bandazami o
niskim stopniu rozciagliwosci, oraz ¢wiczenia moga przynie$¢ efekty.”! Niektorzy lekarze
zalecaja takze uzycie lekow moczopgdnych.

Dalej monitorowa¢ funkcjonowanie w szkole i zachowanie.

Omoéwic przystosowanie szkoly. Dziewczeta z zespotem Turnera sa czgsto niedojrzate na swoj
wiek i potrzebuja wsparcia do rozwoju samodzielnosci i stosunkéw spotecznych. Pomocne sa



zwlaszcza grupy wsparcia dziewczynek z zespotem Turnera. Zapewni¢ doradztwo
psychologiczne i1 seksuologiczne.

15. Przedstawi¢ informacje odnosnie mozliwosci posiadania dzieci, takie jak adopcja i rozréd
wspomagany medycznie.

16. Przeprowadzi¢ rozmowe dotyczaca plciowosci i chordb przenoszonych droga piciowa.

17. Skierowa¢ rzadkie przypadki dziewczat z zespotem Turnera, u ktoérych funkcja jajnikow jest
wystarczajaca, aby zaszla owulacja i ktére moga zajs¢ w ciazg, do genetyka i na diagnoze
prenatalng (jesli sa w ciazy). Dziewczgta te sa w grupie zwigkszonego ryzyka, ze ptdd bedzie
mial nieprawidlowosci chromosomowe i istnieje wieksze ryzyko poronienia.”” Zaproponowaé
antykoncepcjg.

18. Poméce w przejsciu na opieke medyczna dla dorostych.
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Rys. 1 Wykres wzrostu dla dzieci z zespotem Turnera. Zrodto: Rieser p, Davenport M.
Turner Syndrome: A Guide for Families./Zespot Turnera: przewodnik dla rodzin])
Houston, TX: Turner Syndrome Society of the United States /USA Towarzystwo Osob z
zespotem Turnera]; 2002. Dane uzyskane z Lyon et al.”

Os x — wiek (lata); oS y wzrost (cm), kolor jasny: dziewczeta z Zespotem Turnera; kolor
ciemny: nie leczone dziewczeta z Zespotem Turnera



