Tajékoztato Turner-szindromas leanyt nevelo sziiloknek

Bevezetés

A Turner-szindroma az egyik leggyakoribb lednyokat érint6 nemi kromoszéma
rendellenesség, 0jsziilottek kozott eléforduldsa 1:2500, ami azt jelenti, hogy minden 2500
vilagra jott leany 0jsziilotnél egy Turner-szindroma eléfordulasara szamithatunk.

Oka

A néknek két X kromoszoémajuk van (46,XX). Turner-szindromaban egy ép mikodési X
kromoszéma mellett a masodik X kromoszoma részlegesen vagy teljesen hidnyzik vagy
szerkezetében karosodik. A kromoszoma vesztés kialakulasanak egyértelmii oka nem ismert,
igy sajnos a folyamat nem elézhetd meg.

Tiinetek

Turner-szindroma gyantja mar ujsziilottkorban felmeriilhet a vizsgdlod orvosban. Tarkétdjon
mélyen len6tt haj, a nyirokrendszer fejletlensége miatt laza nyaki bérredd, duzzadt, vizenyds
kéz-és labfej hivhatja fel a figyelmet a korképre. Késobbi életkorban a jellegzetes tiinetek
rendkiviil valtozatosak, a felsorolt tiinetek nem minden gyermekben fordulnak eld, ¢és
sulyossaguk is valtozo; a Turner-szindromas lednyok megjelenése is nagymértékben
kiilonbozhet.

A szindroma jellemz6it négy nagy csoportba sorolhatjuk:
Alkati rendellenességek

Alacsony novés: Kezelés nélkiil a végmagassag mindossze 141-143 cm koriil varhato (de
magasabb termetli sziil6k esetén ennél tobb is lehet). Magas (gotikus) szajpad; alacsonyan
ilé, formatlan fiilkagylok; rovid nyak; széles, pajzs alaki mellkas; tolcsérmell;
gerincferdiilés; tavol ill6 emldbimbok; kifelé forditott alkarok; laza bor; fejletlen vagy kanal
alaku kormok a legjellemzobbek.

Nemi szervi rendellenességek

A petefészkekben az ivarsejtek korai, sokszor mar a méhen beliili pusztuldsa kovetkezik be. A
kotészovetesen atalakuld petefészkek ivarsejteket és néi nemi hormontermelésre alkalmas
sejteket nem tartalmaznak, ami a havi vérzés hianyahoz és medddséghez vezet. A ndi nemi
fejlodés spontan kialakuldsa az esetek kis szézalékaban varhatd. Nagyon ritkan a Turner-
szindromas betegek Y-kromoszoémaanyagot hordoznak, mely a petefészkek tumoros
elfajulasara hajlamosit, ebben az esetben a petefészkek eltdvolitasa sziikséges.

Belszervi rendellenességek



Szivfejlodési rendellenesség miatt sulyosabb esetben miitétre keriil sor. A vese-és hugyuti
rendellenességek fertézésekre, illetve magas vérnyomds kialakuldsdhoz vezethetnek.
Hallaskarosodas, lataszavar, pajzsmirigybetegség, lisztérzékenység, csokkent cukor tolerancia
szintén gyakoribb. A néi nemi hormonhidny miatt gyakori a csontritkulas.

Mentalis, pszichés fejlédés zavarai

Osszesitett értelmi  fejlddésiik 4tlagos, mig térlatasuk, matematikai feladatmegoldd
képességiik gyengébb. Az alacsony termet, a nemi éretlenség stlyos lelki problémakhoz
vezethet.

Diagnozis

A valtozatos klinikai tiinetek mellett a diagndzis alapja kizarolag a kromoszdéma vizsgalat.
Kezelés

Novekedési hormon

A minden esetben el6forduld alacsonyndvés kezelése elsddleges feladat. Az alacsonyabb
termet oka nem a ndvekedési hormon hidnya, de a tapasztalatok szerint hormonkezeléssel a
végsd testmagassag (mintegy 5-10 cm-el) megnovelhets. Kétéves kortol novekedési
hormonkezelésre van lehetdség, melyet minden este lefekvés eldtt, injekcido forméjaban,
segédeszkozzel bor ald torténd beaddssal kap a gyermek. A novekedési hormonnak a
testmagassagbeli gyarapodason kiviil szdmos fontos hatdsa van. A zsirok, a fehérjék, a
szénhidratok anyagcseréjében és a csontok optimalis asvanyianyag-tartalmaban is szerepet
jatszik.

N6i nemi hormonpotlas

A masodlagos nemi jellegek kifejlddését ndéi nemi hormonpoétlassal segitjiik eld. A
fokozatosan felépitett kisadagti 6sztrogén mellé egy-két év millva sargatest hormon szakaszos
adagolasa sziikséges.Ezen kezeléssel biztosithatd a szabalyosan jelentkezd havi vérzés,
valamint a csontritkulds és az érelmeszesedés elleni védelem.

Alkati, belszervi, mentalis rendellenességek kezelése

A rendellenességeknek megfeleléen szamos szakteriilet (endokrinoldgia, négyogyaszat,
kardiologia, nefrologia, gasztroenterologia, fiil-orr-gégészet, szemészet, ortopédia,
pszicholdgia) dsszehangolt folyamatos munkajara van sziikség.

Megfeleld gyogyszeres és pszichés kezelés, valamint a csaldd, a bardtok tdmogatasa mellett
egy Turner-szindromads ledny teljes értékii életet élhet! A meddioség kezelése sajnos még
nem megoldott.



Ez a tajékoztatd jellegénél fogva csak roviden tartalmazza az adott betegséggel kapcsolatos
ismereteket. Részletesebb tajékoztatist az On vizsgilati eredményeit, esetleges egyéb
betegségeit is ismerd kezeldorvosatol kaphat.

A betegtdjékoztatdo a Magyar Endokrinologiai és Anyagcsere Tarsasag vezetOsége ¢és a
Gyermekendokrinolégiai Szekcid vezetésége jovahagyasaval késziilt. Osszeallitotta, 2013-
ban:
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