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klinicke projevy + lécba

UZ - nuchalni prosaknuti
- lymfedém (po narozeni- ruce, nohy)

- rust a skelet (cubitus valgus, opozdény kost.vek,
osteopor., maly vzrist)

- pohlavni ﬁStI‘Oji (hypogenitalismus, amenorea,
sterilita, hypoplazie prs. zl1az)

- kardiovaskular (defekt septa, koarktace aorty...)

- dalsi (podkovovité ledvina, endokrinni poruchy)

- velka variabilita priznakt

- 1é¢ba symptom. a subst.
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Eticke a pravni aspekt

Diagnostika: odbér vzorku placenty (biopsie choriovych klkii) nebo odber proce
pripadné odbér pupecnikové krve (kordocentéza) na genetické vysSetreni

Rodic¢e maji pravo:
-byt informovani o potencionalnych rizikach vyplyvajacich z odberov materialu na genetické vysetrenie
- sami rozhodnout, preji-li si téhotenstvi v pripade pozitivity prerusit nebo v ném pokracovat (do 24. tydne)

-pred svym rozhodnutim by se méli dobre seznadmit s problematikou syndromu

Teoreticky by bylo mozné timto zptisobem zjistit Turneriiv syndrom pred narozenim ve vSech rodinach.

Znamenalo by to ale podrobit vSechny maminky naro¢nému a zatézujicimu vysetieni, coz neni v praxi mozné.



postihuje pouze zeny

nevyskytuje se castéji v urcitych rodinach
chovani matky béhem téhotenstvi neovliviiuje vznik Turnerova
syndromu

rodice, kterym se jiz narodila dcera s Turnerovym syndromem,
nemaji zvysené riziko pro jeho vznik v dalSim téhotenstvi

rizikové faktory nejsou znamy

X chromozom chybi jiz v pohlavni bunce, nebo se ztrati po splynuti
muzské a Zenské pohlavni bunky jinak zdravych rodict



Prevalence

e 1pripad na 2500 novorozenyc
e vyrazné snizovani poctu pripadu prenatalni

diagnostikou

® Turneruv syndrom byl zachycen v poc¢tu 380 diagnoz
(2,81 na 10 000 zZivé narozenych) a sekundarni prevence
vady byla v prumeéru 79,89 %

(Oddé€leni 1ékarské genetiky, Fakultni Thomayerova nemocnice, Praha,1994-
2007)




Turner.s./10 000 Zive narozenyc

Rok

2000

2004

2005
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2007
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Poce

VVV

0,44

0,82

0,68

0,09

0,26

0,67

0,93

0,34

0,09




Diagnostika

e Diagnostické metody lze rozd€lit na metody diagnostiky prenatélni a diagnostiky POS

o Zmetod prenatalni diagnostiky se uplatnuje predevsim:
*» ultrasonografie (markerem je predevsim hygroma colli cysticum)
*» stanoveni karyotypu (po amniocentéze nebo odbéru choriovych klka).

»  Novéji se uplatiiuje také metoda kvantitativni fluorescencni polymerazové retézové reakce —
QFPCR, ktera se pouziva k numerické verifikaci vybranych chromozomt , jejiz vysledek je vSak
jesté nutné potvrdit karyotypizaci (vySetieni je vS§ak nadstandardni sluzbou a nelze pozadovat
od zdravotni pojistovny jeji proplaceni).

* Biochemicky screening neni u Turnerova syndromu specificky.

o Vpostnatalni diagnostice se uplatnuje vysetireni karyotypu (které je nutné k potvrzeni diagnozy;
diferencilni diagnostika: syndrom Noonanové, syndrom Léry-Weilliv, ¢ista ¢i smiSena gonadalni

dysgeneze), které je indikovano lékaiem pii pritomnosti nékterych piizna¢nych projevii syndromu.



e Typy vySetfeni
o Prenatalni
= stanoveni karyotypu
» kvantitativni fluorescenéni polymerazové retézové reakce
o Postnatalni
= vySetleni karyotypu
e Materialy:
o Prenatalni materialy: plodova voda, choriové klky, krev plodu, kiize potracenych plodi
o Postnatalni materialy: periferni krev, ktize
e Zptisob odbéru:
o Amniocentéza - odbér vzorku plodové vody, mezi 16. a 18. tydnem gravidity, 10—20 dni
trvajici kultivace, bez pridavku media a dalsich latek, amniocyty
o Odbér choriovych klki - 10. a 13. gestacnim tydnem, karyotyp lze vySetrit az po 1—2
hodinach, riziko placentarniho mozaicizmu, buriky choriovych klkti nebo placenty
o Kordocentéza - punkce pupecniku, od 18. gesta¢niho tydne, vysledky k dispozici béhem

48-72 hodin, do heparinu, nezralé T-lymfocyty



http://www.wikiskripta.eu/index.php/Mozaika

Léecba, preventivni opat

Rekombinantni ristovy hormon - subkutanni injekce KazZoy
kontrolovat hladinu glykémie, NU: lymfedémy pri nedostatecné lymf.drenazi
(dospéla zZena - 146 cm, po 3 letech terapie - 153 c¢m, pramérné hodnoty)

Substitu¢ni hormonélni terapie - nahrazeni nefunkénich vaje¢niki, vyvoj
sekund.pohl. znaku (21dni estrogen, od 11 dne i gestagen, 5 dni pauza - menstr.krvaceni)
neplodnost - IVF

TS nelze predvidat, nezavisi na véku, chovani matky béhem téhotenstvi. neni
vazan na néjakou rodinu. P1i dal$im téhotenstvi neni zvySené riziko dalsi dcery
s TS




Novorozenecky screening

Screening = systematické cilené vyhledavani urcité choropy o

klinickou manifestaci se snahou predejit vcéas jejim moznym nasledkim

e U vSech novorozenct narozenych na tizemi CR

L ]

e Neda se pouzit pri chromozomovych aberacich !!
e Pouzivame pri:

Screening hyperfenylalaninémii a fenylketonurie, Screening kongenitalni hypotyre6zy, Screening
kongenitalni adrenalni hyperplazie, Screening cystické fibrozy, Screening dalsich dédi¢nych
metabolickych poruch (DMP)



Typy prenatalnich

Prenatalni diagnostika predstavuje soubor metod a postupti vyuzivanych k diagno
Umoziuje:

einformovat rodice o diagnéze plodu, prognoze (jak v t€hotenstvi, tak v postnatalnim obdobi) a dal§im mozném

postupu,
eprijmout specificka opatreni
ezah4jit prenatalni terapii plodu

ev pripadé nepriznivé diagnozy t€hotenstvi uméle ukondit z genetickych divodi, a to az do 24. tydne gravidity. V

pripadé extrémné neptiznivé diagndzy (se zivotem neslucitelné onemocnéni) kdykoliv

Neinvazivni vys.: VysSetieni biochemickych markeri, Ultrazvukové vySetreni

Invazivni vys.: Amniocentéza, Odbeér choriovych klkii, Kordocentéza


http://www.wikiskripta.eu/index.php/Plod

Neinvazivni vySetreni

ULTRAZVUK:

-nejdulezitejSi diagn. metoda u TS, ma vysokou predikéni hodnotu
Ve 13.-14. tydnu -méfeni nuchalni fasy — nuchalni translucence. Hodnoti se tloustka anechogenni zény v nuchalni
oblasti plodu mezi kizi a pojivem, které pokryva kréni pater. Pfi ztlusténi > 3 mm je zvySené riziko chromozomalni
aberace, je tedy indikovana prenatalni diagnostika karyotypu plodu (amniocentéza).

V 18.-20. tydnu -zméfeni velikosti plodu (biparietalni primér, obvod hlavi¢ky, délka femuru), nuchailni translucence a
detekce vrozenych somatickych vad, aby bylo mozno provést potrat do 24. tydne (kultivace u amniocentézy trva 3
tydny).



http://www.wikiskripta.eu/index.php/Potrat

obr.1

dém (hydrops) plodu
AR Mi vadami



Invazivni vySetreni

Amniocentéza:

Amniocentéza (AMC) predstavuje odbér vzorku plodové vody jehlou pfes sténu bfisSni pod kontrolou ultrazvukem. Obvykle se provadi me
a 18. tydnem gravidity. Umoziiuje vySetfeni kultivovanych bunék a nekultivovanych bunék plodoveé vody a jeji biochemicke vySetfeni. Z bunek
plodové vody Ize vySetfit karyotyp plodu po 10-20 dni trvajici kultivaci, biochemické vySetfeni plodové vody je zaméfeno pfedevsim na
hodnoceni hladiny AFP. Riziko potratu po vykonu je menSi nez 1 %.

Odbér choriovych klkii:

- mezi 10. a 13. gestaénim tydnem, specialni jehlou pod ultrazvukovou kontrolu, nej¢astéji transabdominalné. Vyhodou je moznost ¢asnéjsi
diagnostiky (napfiklad v navaznosti na prvotrimestralni screening vyvojovych vad). Kultivace bunék choria (pro cytogenetické vysetieni) je
rovnéz rychlejSi (bunky trofoblastu maji vysokou mitotickou aktivitu a karyotyp Ize vysetfit po pfidani kolcemidu po 1-2 hodinach) nez kultivace
amniocytl ziskanych amniocentézou. Riziko vykonu je stejné jako v pfipadé amniocentézy (riziko ztraty téhotenstvi 0,5-1 %). Urcitou
nevyhodou CVS je riziko placentarniho mozaicizmu, ktery maze byt zdrojem diagnostickych nejistot. ZjiSténé chromozomalni odchylky proto
musi byt jesté potvrzeny vySetfenim plodové vody.

Kordocentéza:

=punkce pupecniku. Obecné od 18. gestaéniho tydne, specialni jehlou pod ultrazvukovou kontrolu. Ziskané krevni elementy (lymfocyty plodu)
Ize opét uzit k vysetireni karyotypu plodu i pro molekularné genetické vySetieni. Karyotypizace lymfocytl plodu je velmi rychla, vysledky jsou
k dispozici béhem 48-72 hodin. Krev plodu Ize pouZit ke stanovenikrevni skupiny plodu, diagnostice aloimunizace plodu, infekce plodu &i k
diagnostice nékterych dédic¢nych chorob a poruch (napf. hemoglobinopatie) i vySetfeni imunologické (prukaz protilatek) a biochemickeé (ionty).



http://www.wikiskripta.eu/index.php/Mozaika
http://www.wikiskripta.eu/index.php/Krevní_skupiny
http://www.wikiskripta.eu/index.php/Hemoglobinopatie
http://www.wikiskripta.eu/index.php/Protilátky
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