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Autofi predkladaji velmi zajimavou kazuistiku pacientky
s koexistenci dvou pomérné vzécnych geneticky podmi-
nénych onemocnéni - Turnerova syndromu (TS) a kon-
genitaIni adrendlni hyperplazie s deficitem 21-hydro-
xyldzy (CAH) [1]. Obé onemocnéni jsou geneticky
podminénad, maji mnoho spolecnych klinickych projeva
a jsou charakteristicka rdznou mirou fenotypovych pro-
jeva, od minimalniho postizeni az po tézké stigmatizujici
projevy nositele.

U zmiriované pacientky doslo po narozeni vlivem vi-
rilizace k mylnému uréeni pohlavi a k uréeni obou dia-
gndz doslo pozdéji, nez byva v soucasnosti obvyklé. Dia-
gnostické moznosti v dobé narozeni, détstvi a puberty
pacientky byly ve srovnani s moznostmi soucasnymi
podstatné omezené. | v dnesni dobé, pfi soucasnych
moznostech (laboratorni vysetfeni, genetické vysetreni,
zobrazovaci metody), by byla diagnostika koexistence
dvou takto vzacnych a svymi projevy se prekryvajicich
onemocnéni svizelnd. Vyhodou dnesni doby je presné;si
prenatalni, perinatalni a ¢asna postnatalni diagnostika.

Moznost prenatdlniho ultrasonografického vysetieni
muze napomoct v odhaleni klinickych zndmek TS v dobé
gravidity s naslednym prenatalnim genetickym vysetre-
nim z amniové tekutiny nebo biopsie choriovych klkd, ¢i
uspisit genetické vysetfeni co nejdfive postnatalné. Pro-
blémem samoziejmé zlstavaji pacientky s minimalnimi
klinickymi projevy, diky kterym k diagnostice mize dojit
v pozdéjsim véku, coz pak znemoziuje vyuziti soucas-
nych [é¢ebnych moznosti. V pfipadé diagnostiky CAH
je obrovskym ptinosem zavedeni celoplosného novoro-
zeneckého screeningu. Tento screening je v CR zaveden
od roku 2003, je zalozen na méfeni 17-OH-progesteronu
z odebirané kapky krve z paticky novorozence mezi 72.
a 96. hod po narozeni [2]. Zavedeni screeningu vyrazné
napomohlo ke v¢asnému stanoveni diagnézy CAH ze-
jména u novorozenych chlapcd, u nichz se na diagnézu

CAH zacalo myslet az pfi rozvinuté, Zivot ohrozujici adre-
ndlni krizi. Taktéz se jisté snizil pocet mylné urcenych
pohlavi u novorozenych virilizovanych dévcat. K lepsi
diagnostice v dnesdni dobé jisté prispivd i vétsi obecné
povédomi o obou onemocnénich, stejné jako zlepseni
dostupnosti genetické analyzy. Smyslem ¢asné diagnos-
tiky je pochopitelné co nejdfivéjsi terapeutické ovlivnéni
jedné ¢i druhé nemoci.

V predlozené praci se autofi zaméfuji na dva spole¢né
klinické znaky obou nemoci - nizkou télesnou vysku
a infertilitu. V pfipadé diagnézy CAH vcasné zavedeni
a spravné vedeni substitu¢né-supresni terapie hydro-
kortizonem zlep3uje kromé jiného finalni vysku paci-
entl. V soucasnosti je velkd ¢ast pacientek s TS lé¢ena
pomoci rdstového hormonu (growth hormone - GH),
ktery taktéz ¢aste¢né ovlivni jejich télesny vzrist. Tera-
pie GH byla u pacientek s TS v CR zavedena v roce 1992,
bohuzel tedy v dobé, kdy jiz byla Ié¢ba GH pro tuto pa-
cientku bezprfedmétna. Fertilita je u obou diagnéz pro-
blematickd. V minulosti zlstavalo velké mnozstvi paci-
entek at s TS, nebo CAH bezdétnych. Moznosti dnesni
mediciny tuto situaci zlep3uji.

V pfipadé pacientek s TS Ize za urcitych podminek
vyuzit metod asistované reprodukce s vyuzitim daro-
vanych oocytu. U ¢asti pacientek s CAH je pfi spravné
vedené |écbé spontanni gravidita mozn4, a to i u paci-
entek po plastickych Upravach genitalu. Pfed planova-
nou graviditou je nutné genetické vysetieni partnera,
nebo lze vyuzit metod asistované reprodukce, véetné
genetického vysetieniembrya pfed embryotransferem.

Zavérem lze shrnout, Ze at je diagnostika obou nemoci
jakkoliv svizelnd, méla by probéhnout co nejdrive, aby
mohla byt zapocata adekvatni doporucend lécba, kterd
by vedla ke zmirnéni nezadoucich klinickych projevq,
a tim ke zmenseni handicapu pacientl a jejich lepsimu
zarazeni do spolecenského Zivota.
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