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Přehledný referát

Úvod
Turnerův syndrom (TS) je genetické 
postižení žen, které je zapříčiněno chy-
běním jednoho chromozomu X nebo 
jeho strukturální abnormalito u či pří-
tomností chromozomové mozaiky 
45X buněk v kombinaci s jiným geno-
typem buněk (nejčastěji 45X/ 46XX, 
45X/ 46XX/ 47XXX, 45X/ 46XY apod.).

Syndrom byl pojmenován podle 
amerického endokrinologa Henry Tur-
nera [1], který v roce 1938 popsal 
7 případů žen s charakteristickými 
znaky tohoto postižení. V Rusku refe-
roval o tomto syndromu Šereševskij 
v roce 1928 a v Německu Ullrich v roce 
1930 [2], proto bývá někdy nazýván 
Turner- Šereševského nebo Turner- Ull-
richův syndrom.

Monosomi e X vzniká chybným děle-
ním sex chromozomu X během mei ózy. 
Pokud dojde k chybnému dělení v čas-
ných stadi ích embryonálního vývoje, 
vznikne chromozomální mozaika. V ně-
kte rých případech dochází k poško-
zení a strukturálním změnám chromo-
zomu X (např. jeho rozlomení a znovu 

spojení s abnormální sekvencí genů, 
někdy jde o ztrátu části raménka nebo 
přítomnost prstencového chromo-
zomu X, který vzniká odlomením částí 
dlo uhého a krátkého raménka chro-
mozomu X s následným spojením zbý-
vající části chromozomu do kruhu).

U žen s normálním genotypem je 
jeden z chromozomů X fyzi ologicky in-
aktivován (vytváří tzv. Barrovo tělísko, 
sex chromatin), ale část jeho genů zů-
stává aktivních [3]. Jejich aktivita při 
monosomii 45X chybí a dochází ke 
ztrátě jejich genové exprese.

Výskyt Turnerova syndromu se udává 
1 : 2 500 narozených dívek (u nás se 
rodí ročně asi 20– 25 dívek s TS). Vět-
šina plodů s TS (zejména s karyotypem 
45X) však končí spontánním potra-
tem. Ně kte ré studi e pracují s hypoté-
zo u, že přežívají po uze plody s chro-
mozomální mozaiko u [4].

Klinická symptomatologi e 
u Turnerova syndromu
Turnerův syndrom má poměrně širo-
ko u fenotypicko u vari abilitu v závis-

losti na chybění či závažnosti aberace 
druhého chromozomu X. Nejvýraz-
nější fenotypické změny bývají u geno-
typu 45X nebo při závažných struktu-
rálních abnormalitách chromozomu X. 
Hlavním znakem je dysgeneze vaječ-
níků s následným chyběním estrogenů 
a porucho u růstu.

Neléčené dívky s Turnerovým syn-
dromem dosahují malé výšky (prů-
měrně 143– 147 cm) [5]. Malý vzrůst je 
způsoben chyběním tzv. SHOX (nebo 
též PHOG) genu krátkého raménka X 
chromozomu, který patří rovněž mezi 
geny nepodléhající inaktivaci. Předpo-
kládá se, že tento gen reguluje vývoj 
pojivé tkáně [6]. Dívky s Turnerovým 
syndromem mají krátký široký krk 
při hypoplazii krčních obratlů, krátké 
předloketní kosti a bérce. Kratší dolní 
končetiny mění celkovo u proporci těla 
ve prospěch horní poloviny. Chybění 
nebo mutace SHOX genu může vést 
i k dalším abnormalitám skeletu a sval-
stva, jako je Madelungova deformita –  
tzv. bajonetové zápěstí (dorzální za-
křivení a zkrácení radi a se subluxací 
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distální ulny s omezeno u hybností zá-
pěstí), genu a valga, zkrácení meta-
karpů (zejména čtvrtého) a metatarzů, 
cubiti valgi v důsledku vývojového de-
fektu hlavice ulny, gotické patro a mi-
krognati e, abnormální utváření slu-
chových kůstek, nízko posazené uši, 
někdy s tvarově odlišnými boltci, epi-
canthus (kožní řasa při vnitřním očním 
ko utku).

V důsledku chybění skupiny genů 
(tzv. „lymfogenní gen“) [6], za normál-
ních okolností umístěných na krátkém 
raménku chromozomu X a nepodléha-
jících inaktivaci [5,7], dochází během 
intra uterinního života k abnormál-
nímu utváření mízních cév s tvorbo u 
lymfedémů, zejména na krku, v horní 
polovině hrudníku, na ruko u, noho u 
a genitálu. Objemné lymfedémy utla-
čují okolní struktury, zejména měkké 
tkáně, a zapříčiňují jejich malformace. 
Vzniká pterygi um colli (široká kožní 
řasa laterálně na krku), nízká vlasová 
hranice vzadu na krku, ptóza víček, ští-
tovitý hrudník se široko od sebe umís-
těnými mamillami, miskovité nehty. 
Porucho u lymfatické drenáže se vysvět-
luje i vznik vrozených vad kardi ovas-
kulárního a močového sy stému [8]. 
Lymfedémy ruko u a noho u po porodu 
většino u odezní, ale moho u se vrátit, 
zejména po započetí léčby estrogeny.

Ovari ální dysgeneze s chyběním 
ženských pohlavních hormonů, pře-
devším estrogenů, so uvisí pravděpo-
dobně s haplo insufi ci encí genů krát-
kého raménka chromozomu X [7,9], 
které nepodléhají inaktivaci. Na za-
čátku intra uterinního vývoje vzniká 
základ ovari í, ale ty ještě během nit-
roděložního života rychle degene-
rují a postupně se mění zčásti nebo 
úplně v nefunkční vazivovo u tkáň. Ne-
dostatkem estrogenů nedochází ke 
spontánní pubertě. Je obvyklá pri-
mární amenorrhe a, chybí vývoj se-
kundárních pohlavních znaků, včetně 
růstu prsů. Uterus zůstává hypoplas-
tický. Ženy s Turnerovým syndromem 
jso u v naprosté většině infertilní. U dí-
vek s chromozomální mozaiko u nebo 
menší strukturální odchylko u chromo-

zomu X a s alespoň částečně funkčními 
ovarii může v malém procentu případů 
dojít k určité produkci estrogenů s ná-
stupem menstru ačního cyklu [10]. Vý-
jimečně moho u tyto ženy i spontánně 
otěhotnět (méně než 5 %) [10]. Většina 
spontánních gravidit však končí abor-
tem nebo narozením poškozeného 
plodu (chromozomální abnormality –  
Downův syndrom, Turnerův syndrom, 
kongenitální malformace, vrozené vady 
srdeční) [11].

Paci entky s chromozomální mo-
zaiko u s přítomností chromozomu Y 
(45X/ 46XY) mají vysoké riziko vzniku 
gonadoblastomu (12 %) v dysgenetic-
kých ovari ích. Gonadoblastom může 
být hormonálně aktivní a produkovat 
estrogeny či androgeny s virilizací ženy.

Porucha tvorby kostní tkáně je dána 
u Turnerova syndromu jednak geneticky 
a jednak nedostatkem estrogenů. Vrcho-
lová kostní denzita je u paci entek s Tur-
nerovým syndromem redukována až 
o 25 % [12,13]. Nedostatek estrogenů 
vede k těžké oste oporóze s patologic-
kými frakturami. Chybí pozitivní vliv es-
trogenů na rozvoj kognitivních funkcí.

Závažné je postižení kardi ovasku-
lárního sy stému, které je nejčastější 
příčino u zvýšené mortality paci entek 
[14,15]. Vrozené srdeční vady postihují 
až 40 % žen s Turnerovým syndromem 
[16,17], zejména u 45X monosomi e.

Mezi nejčastější vrozené srdeční vady 
se řadí bikuspidální aortální chlopeň 
(16 %). Může být spojena s aortální in-
sufi ci encí. Představuje riziko časnějších 
degenerativních změn s kalcifi kacemi 
a vzniku aortální stenózy či kombino-
vané aortální vady. Ko arktace aorty 
se vyskytuje asi v 10 % případů TS. Po-
slední studi e však ukázaly, že tato vada 
je bez vyšetření magneticko u rezonancí 
často poddi agnostikována. Ko arktace 
aorty může být příčino u hypertenze. 
Je častá u paci entek s pterygi um colli. 
Častější je výskyt prolapsu mitrální 
chlopně s insufi ci encí chlopně. Po zave-
dení vyšetření magneticko u rezonancí 
do praxe byla odhalena vysoká pre-
valence venózních malformací, které 
byly di agnostikovány až u 20 % paci en-

tek, včetně parci álního anomálního 
návratu plicních žil a perzistující levé 
vena cava superi or [18]. Abnormální 
mezenchymální tkáň cévní stěny vede 
k rozšíření kořene aorty (20– 40 % pa-
ci entek) s rizikem vzniku disekce aorty. 
Ohroženy jso u ženy zejména během 
těhotenství. Na EKG paci entek s TS 
jso u popisovány abnormality vlny T,
zkrácení atri oventrikulárního vedení 
a prodlo užení QTc intervalu [19]. Ab-
sence protektivního vlivu estrogenů se 
podílí na předčasném rozvoji ische-
mické choroby srdeční (ICHS). Ische-
mická choroba srdeční je 2krát častější 
než v běžné populaci žen [15]. Riziko-
vým faktorem pro vznik ICHS je dysli-
pidemi e s malými denzními částicemi 
a zvýšený výskyt hypertenze. Hyper-
tenze je u paci entek s TS 3krát častější 
než u žen bez Turnerova syndromu. Již 
u normotenzních dívek je zjišťován ab-
normální cirkadi ánní rytmus krevního 
tlaku [20]. Většino u se jedná o pri-
mární hypertenzi bez zřejmé sekun-
dární příčiny [21], ale příčino u mo-
ho u být i renální a renovaskulární 
patologi e nebo ko arktace aorty. Tur-
nerův syndrom je také spojen se zvý-
šeným rizikem poruchy glukózové to-
lerance až di abetu, na jehož vzniku se 
může podílet jak snížená sekrece inzu-
linu [22,23], tak inzulinová rezistence 
u obézních paci entek s omezeným po-
hybem při sedavém způsobu života. 
Rizikovým faktorem pro vznik ICHS je 
i zvýšený sklon k obezitě.

U 50 % žen s TS byly prokázány proti-
látky proti štítné žláze a až 30 % žen trpí 
hypothyreózo u na podkladě a uto imu-
nitní thyre o iditis. Přesná příčina není 
známa [24], ale důsledkem může být 
akcentace poruchy metabolizmu cukrů 
a tuků, urychlující aterogenezi.

Vývojové anomáli e postihují ve 
25– 43 % močový sy stém. Nejčastěji se 
vyskytuje zdvojený vývodný močový sy-
stém, solitární nebo podkovovitá led-
vina [5]. Anomáli e uropoetického apa-
rátu s sebo u neso u riziko opakovaných 
infekcí močových cest a ledvin s al-
terací renálních funkcí a následného 
chronického renálního selhávání.
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Gastro intestinální trakt jeví větší 
náchylnost ke vzniku a uto imunitních 
zánětlivých onemocnění střeva, pře-
devším celi aki e (4– 6 %), ulcerózní ko-
litidy a Crohnovy choroby. Na rozdíl 
od běžné populace je u Turnerova syn-
dromu častější výskyt Crohnovy cho-
roby než ulcerózní kolitidy. Onemoc-
nění vzniká v důsledku imunologické 
dysfunkce, spojené snad s defektem 
genu na dlo uhém raménku X chromo-
zomu [5]. Není objasněna ani příčina 
častější chronické hepatopati e.

U Turnerova syndromu bývá také 
častější výskyt tele angi ektazi í zažívací 
trubice s krvácením do gastro intes-
tinálního traktu. Ně kte ré práce popi-
sují zvýšený výskyt karcinomu tlustého 
střeva [25]. Kůže paci entek má sklon 
k tvorbě pigmentových névů (téměř 
1/ 3 paci entek), častější je i výskyt pso-
ri ázy a alopeci a are ata [5]. Je zvýšené 
riziko kelo idních jizev po operačních 
výkonech.

Časté jso u smyslové vady, zejména 
poruchy sluchu a zraku. Poruchu slu-
chu lze prokázat u 80 % dospělých žen. 
Abnormální utváření sluchových kůs-
tek vede k nedoslýchavosti převodního 
typu. Široce zející Eustachova trubice 
při zkrácení zadní části baze lební je 
příčino u opakovaných infekcí stře-
do uší, které dále zhoršují nedoslýcha-
vost, k níž se v dospělosti často přidru-
žuje i senzorine urální hypacusis.

Oční vady jso u 10krát častější než 
u ostatní populace, snad v důsledku 
fetálního lymfedému [5]. K nejčas-
tějším patří strabizmus, ptóza víček, 
hypermetropi e a myopi e. Barvosle-
post je recesivně dědičný znak, který 
je vázán na dlo uhé raménko chromo-
zomu X. To uto porucho u trpí asi 10 % 
paci entek.

Inteligence žen s TS většino u nevy-
bočuje z normy (výjimku tvoří přede-
vším postižení s přítomností prstenco-
vitého chromozomu X). Přesto moho u 
být u paci entek s TS známky určité ne-
verbální kognitivní dysfunkce, zhor-
šení prostorové ori entace a motorické 
ko ordinace (známky infantilizmu po-
psal u ně kte rých paci entek s TS Tur-

ner v roce 1938). Ne urokognitivní 
dysfunkce je častější u paci entek s pří-
tomným mateřským chromozomem X 
(genomický imprinting) [26]. Navzdory 
těmto nedostatkům dosahují dnes ženy 
s Turnerovým syndromem většino u 
dobrých studijních výsledků a jso u ab-
solventkami středních i vysokých škol. 
Moho u se vyznačovat určitými osob-
nostními zvláštnostmi, někdy s horším 
zařazováním do kolektivu a hledáním 
životního partnera, které plyne z jejich 
somatického postižení.

Di agnostika, sledování a léčba
Základní podmínko u správné léčby Tur-
nerova syndromu je správná a včasná 
di agnostika. Onemocnění lze stano-
vit již prenatálně vyšetřením karyotypu 
plodových buněk získaných amni ocen-
tézo u, kordocentézo u či bi opsi í cho-
ri ových klků. Tato vyšetření se však pro-
vádějí jen při podezření na geneticky 
podmíněné postižení. Upozornit na 
přítomnost TS může prenatální zjištění 
hygroma colli cysticum při ultrazvuko-
vém vyšetření plodu nebo atypické vý-
sledky těhotenského bi ochemického 
screeningu. Pokud není di agnóza sta-
novena prenatálně, bývá obvykle zjiš-
těna v dětství při nedostatečném růstu 
nebo dle vyjádřených dalších fenoty-
pických znaků, někdy až v dospívání, 
kdy se nevyvíjejí sekundární pohlavní 
znaky a nedostaví se menstru ace. Ně-
kte ré případy byly odhaleny až v do-
spělosti. Přesná di agnóza se stanoví na 
základě genetického vyšetření. Vzhle-
dem k mozaikovým formám je vhodné 
ověřit karyotyp z buněk i jiného záro-
dečného listu než mezodermu, např. 
z kožní bi opsi e, což je významné pro 
zhodnocení klinické prognózy, a ze-
jména před aplikací hormonální te-
rapi e [4]. Genetické vyšetření je také 
důležité pro odlišení jiných geneticky 
podmíněných onemocnění, které feno-
typicky připomínají TS, především syn-
dromu No onanové (molekulární gene-
tické odchylky). Syndrom No onanové 
na rozdíl od TS postihuje obě pohlaví, 
bývá podobná dysmorf i e měkkých 
tkání a obličeje při lymfatické dyspla-

zii, široký, krátký krk, nízko posazené 
uši, abnormality tvaru hrudníku, častý 
je výskyt pravostranných srdečních 
vad, především stenózy pulmonální 
chlopně, hypertrofi cké kardi omyopa-
ti e, zjišťovány jsou ko agulační defekty 
a mentální poruchy různého stupně. 
Tělesná výška je redukovaná u 50 % pa-
ci entů, není obvykle gonadální dysge-
neze. Turnerovu syndromu se částečně 
podobá i Léri- Weillův syndrom s ha-
plo insufi ci encí SHOX genu. Tento syn-
drom se vyskytuje u obo u pohlaví, jso u 
přítomny růstové poruchy a kostní od-
chylky, ale gonády jso u normálně utvá-
řené a chybí dysmorfi  e měkkých tkání 
[6].

Pro postižení vícero orgánových sy-
stémů u TS je nutné již v dětství po-
drobné komplexní vyšetření za spo-
lupráce odborníků mnoha oborů 
(endokrinologi e, gynekologi e, kardi olo-
gi e, urologi e, otorinolaryngologi e, of-
talmologi e) a paci entky by měly být 
sledovány pravidelně i v dospělosti.

Je nutno pátrat po vrozených srdeč-
ních vadách (echokardi ografi  e, mag-
netická rezonance). Hemodynamicky 
významná ko arktace aorty je indiko-
vána k operační korekci v dětství. Při 
průkazu srdeční chlopenní vady je po-
stup závislý na závažnosti postižení, při 
hemodynamicky nevýznamné srdeční 
vadě je nutné další pravidelné sledo-
vání paci entky se správným načasová-
ním event. operačního řešení při pro-
gresi vady. Nutná je prevence infekční 
endokarditidy dle zvyklých doporučení 
u srdečních vad. Zvýšené riziko diseku-
jícího ane uryzmatu aorty vyžaduje pra-
videlné sledování. Vzhledem k nižšímu 
vzrůstu se doporučuje šíři aorty hod-
notit ve vztahu k povrchu tělnímu (nej-
lépe zobrazení magneticko u rezonancí, 
echokardi ografi  e nemusí vždy odhalit 
patologii aorty). Kromě sledování je 
nutná důsledná léčba hypertenze, ze-
jména podávání beta-blokátorů. Apli-
kace beta-blokátorů je vhodná též pro 
relativně častý výskyt klidové tachykar-
di e u paci entek s TS. Při průkazu vý-
znamné dilatace aorty je indikován 
kardi ochirugický výkon.
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V laboratorních vyšetřeních je nutno 
v ročních intervalech sledovat lipido-
gram, glykemi e, s event. doplněním 
orálního glukózo- tolerančního testu, 
nelze opomeno ut vyšetření jaterních 
testů, urey, kre atininu, krevního ob-
razu, antityre o ide álních protilátek 
a testů štítné žlázy.

Sonografi  e močového sy stému od-
halí vrozené vady uropoetického apa-
rátu, které patří do péče urologa. 
Je nutná důsledná léčba močových 
infekcí.

Dívky a ženy s Turnerovým syndro-
mem by měly také pravidelně podstu-
povat otorinolaryngologické vyšetření 
(a udi ometri e, léčba otitid) a vyšetření 
zraku s korekcí zrakových vad.

Hormonální léčba patří do ruko u 
zkušených endokrinologů a gyneko-
logů speci alizovaných center. K dosa-
žení většího vzrůstu dívek s TS a k ovliv-
nění stavby a mineralizace kostí 
v adolescenci [27] se v dětství a do-
spívání aplikuje růstový hormon. Není 
stanoven optimální věk pro započetí 
léčby růstovým hormonem, doporu-
čuje se s léčbo u začínat hned po zjiš-
tění opožďování růstu. Studi e ukazují 
efekt léčby již od 9. měsíce věku [28]. 
U dívek s TS je normální produkce 
vlastního růstového hormonu, ale 
kostní tkáň má k němu sníženo u citli-
vost. Dlo uhodobá léčba růstovým hor-
monem (0,05 mg/ kg/ den) nedokáže 
úplně odstranit růstovo u poruchu, 
ale dokáže ji podstatně zmírnit. Tera-
pi e růstovým hormonem je dostupná 
v českých zemích od roku 1991 ve spe-
ci alizovaných dětských endokrinologic-
kých ambulancích. Růstový hormon, 
na rozdíl od estrogenů, nezpůsobuje 
progresi kostního zrání a uzavírání epi-
fyzárních štěrbin. Aplikuje se v subku-
tánní injekci denně večer před spaním 
k udržení cirkadi ánního rytmu. Růs-
tový hormon vede ke zvýšení inzuli-
nové rezistence, ale ta bývá kompenzo-
vána zvýšeno u sekrecí inzulinu, přesto 
se doporučuje v tomto směru sledo-
vání. V so učasné době probíhají další 
velké studi e, které mají za cíl zhodnotit 
efekt léčby růstovým hormonem na tě-

lesný vývoj a srdeční funkci v dospělosti 
(echokardi ografi cké zhodnocení a vy-
šetření myokardi ální perfuze a meta-
bolizmu glukózy pozitronovo u emisní 
tomografi  í) [29]. Doporučuje se také 
dostatečný příjem kalci a a tělesné cvi-
čení (s ohledem na event. možná ome-
zení). U dívek s ovari ální insufi ci encí 
je k navození puberty s vývojem se-
kundárních pohlavních znaků a ná-
stupu menstru ace nutná substituční 
léčba ženskými pohlavními hormony, 
se ktero u začínáme obvykle po dosa-
žení 12 let života. Začíná se desetino u 
dávky pro dospělé a tato dávka se po-
stupně zvyšuje během 2– 4 let. Obvyklá 
dávka estradi olu pro dospělé ženy je 
2 mg p.o. denně. Cyklická léčba estro-
geny, po první menstru aci v kombinaci 
s gestageny, je dlo uhodobá (až do ob-
dobí, kdy by nasto upila fyzi ologická 
menopa uza), nezbytná k prevenci os-
te oporózy (denzitometrické vyšetření), 
snížení rizika patologických fraktur 
a zlepšení kognitivních funkcí. Je důle-
žitá pro svůj kardi oprotektivní účinek. 
Zlepšuje také hypoplazii vaginy a po-
hlavní život paci entek. Riziko rako-
viny prsu a endometri a lze snížit podá-
váním fyzi ologických dávek estrogenů 
v kombinaci s progesteronem. Důležité 
je časné profylaktické laparoskopické 
odstranění dysgenetických gonád 
k prevenci vzniku gonado blastomu 
u chromozomové mozaiky s chromo-
zomem Y.

Pokud se ženě s Turnerovým syndro-
mem podaří spontánně otěhotnět, pak 
je nutné prenatální vyšetření plodové 
vody k vylo učení genetického postižení 
plodu.

So učasná medicína umožňuje gra-
viditu infertilní ženy in vitro oplodně-
ným vajíčkem od dárkyně. Těhotenství 
se však doporučuje jen po podrobném 
kardi ologickém vyšetření a zvážení 
možného rizika pro paci entku. In vitro 
fertilizaci se dává přednost před spon-
tánní gravidito u i u těch žen, které mají 
částečně zachovalo u funkci ovari í, aby 
se předešlo vzniku geneticky podmíně-
ných vad plodu. K přípravě endometri a 
k nidaci oplodněného vajíčka se podá-

vají vysoké dávky estrogenů a progesta-
genu. Riziko potratu je však zvýšené 
pro hypoplazii uteru a jeho relativní is-
chemii. Jen 50 % těhotenství skončí po-
rodem živého dítěte. Porod je většino u 
veden císařským řezem pro často u ce-
falopelvicko u disproporci při změně-
ných tělesných proporcích žen s Turne-
rovým syndromem, ale také z indikace 
rizika disrupce aorty (podobně jako 
u Marfanova syndromu).

Závěr
Ženy s Turnerovým syndromem jso u 
i přes své postižení plnohodnotnými, 
ekonomicky produktivními členy spo-
lečnosti. K vyrovnání se s jejich obtí-
žemi jim pomáhají organizace stejně 
postižených dívek a žen. První Spo-
lečnost Turnerova syndromu byla za-
ložena v roce 1981 v Torontu a od té 
doby společnosti a kluby Turnerova 
syndromu vznikly v mnoha zemích 
světa. Klub českých dívek a žen s TS 
byl založen v Praze v roce 1989. Lékař-
ská péče o dívky s TS je zajišťována na 
odborných pedi atrických pracovištích, 
po dosažení dospělosti je však nutno 
tyto paci entky předat k dalšímu sledo-
vání či léčbě do speci alizovaných am-
bulancí pro dospělé.
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