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Definicia, cytogeneticky nalez

« Zaraduje sa medzi klasické syndromy sposobené numerickou
chromozomalnou aberaciou, podobne ako Downow syndréom,
Edwardsow syndrom, ktoré su ale sposobené trizomiou

* V novorodeneckom veku diagnostika na zaklade vrodenej srdecnej
vady, neskor charakteristicky vzhlad- otoky ruk a noh, maly
vzrast , nedostatocny vyvoj sekundarnych pohlavnych znakov

* Turnerov syndrom predstavuje zrejme jedinu kompletnu
monozomiu, ktora sa tyka najCastejSie karyotypu 45, X,
nepritomnost chromozomu Y urcCuje vyvoj smerom k zenskemu
pohlaviu

* Zvlastne su pripady, kedy je chromozdm Y pritomny, ale nie cely,
moze to byt len maly translkovany usek



Klinicky obraz

* NajCastejSim prejavom Turnerova syndromu je porucha rastu, komplexnu
poruchu- nizky vzrast, skeletalne abnormality, osteoporoza

* Za priCinu to ma vynechana uloha génu SHOX /mutécia tohto génu, absencia
kopir/, ktoreho najvyznamnejSia uloha je vyvoj skeletu

* AZ u polovice pacientov sa vyskytuje inzulinorezistencia

* Gonadalna dysgenézia vedie k absencii ovarialnych steroidnych horménov, to
vedie k nedostatoCnému vyvoju zenskych pohlavnych organov a prsnej zlazy,

to znamena , ze minimum /2-5% pacientok/ ma pravidelny menstruacny
cyklus a su fertilné

* U jedincov so zachovanym chromozomom Y existuje zvySené riziko
gonadoblastomu




* Na podklade poruch lymfatického systemu vznikaju typicke
postranné kozné riasy- pterygium colli, stitovity hrudnik, nizka
vlasova hranica, abnormality stitnych boltcov

* Kardiovaskularne anomalie ako koarktace aorty, arterialna
enuryzma

* MensSie poruchy intelektu, ako pri inych chromozomalnych
abnormalit, takmer zhodné hodnoty IQ s beznou populaciou
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Diagnostika a terapia

* Prenatalna diagnostika- ultrasonografia, po amniocentéeze aj
stanovenie karyotypu, QFPCR — metdda kvantitativnej
fluorescencnej polymerazovej retazovej reakcie

* Postnatalna diagnostika- vySetrenie karyotypu

Terapia

* Podavanie rekombinantného rastoveho hormonu, dokaze
vylepsit koencnu vysku

* Substitucna hormonalna terapia- zlepsenie vyvoja
sekundarnych pohlavnych znakov
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