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Anotace

V této préci se vénuji Turnerovu syndromu, ktery postihuje Zeny po celém svéte. Budu se
vénovat problematice zabyvajici se jeho objevenim a vyvojem, jez vedl az k dnesnim

modernim zpltisoblim diagnostiky a 1é¢by.
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Annotation

In this work I will discuss Turner syndrome, which affects women all over the world. | will
present the problematics about his discovering and development, which led to today’s modern

ways of diagnostics and treatment.
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1 Uvob

Ve své praci se vénuji Turnerovu syndromu z pohledu klasické mediciny. Jelikoz sama TS
mam a jiz jsem ukoncila 1é¢bu riistovym hormonem, je mi toto téma blizké a chci o této
problematice informovat $irsi vefejnost. Také mé velice zaskocila nedostupnost publikaci v
cesting€. V praci jsem se zameétila na genetické podminéni TS, zplisob jeho 1€Cby a jeji vyvoj a
na l1écbu TS v zivoté dosp€lé zeny. Soucasti prace jsou rozhovory s l1ékafi, ktefi se TS vénuji

mnoho let a patii k nejlepSim ve svém oboru.

V praktické ¢asti jsem se zabyvala tvorbou webové stranky, ktera by slouzila jak pacientkam
a jejich rodicim, tak také Iékaitm. Takova webova stranka pfimo o TS neexistuje. Na
internetu naleznete pouze stranky o ristovém hormonu od firmy Pfizer ¢i néjaké ¢lanky na
riznych webech nemocnic i jinych, ne vzdy vérohodnych strankach. Clanky jsou vétSinou
kratké a neodpovi na dilezité otdzky, které pacientky 1 jejich rodice maji, zvlaste, kdyz rodice
malych dévcat hledaji potfebné informace. S dneSnimi metodami 1é€by ziji divky a Zzeny s TS

plnohodnotny zivot jako kazdy jiny.



2 HISTORIE

2.1 Objeveni TS

Prvni zminka o vyskytu TS se objevuje jiz z roku 1768. G. B. Morgagni popsal u zemielé
zeny znaky TS: mala postava, odchylka ve stavbé ledvin a chybéjici vajecniky. Lékarska obec
Morgagniho vyzkumy piehlizela po dobu asi 150 let.” Roku 1883 popsal jisty Kobylinski
muze s koZni fasou na krku a tento objev zpochybnil na n¢kolik desetileti to, Ze TS se tyka
pouze zen.” Funke roku 1902 uvedl] vysledky pozorovani u 15leté divky s malou postavou,

kozni fasou, otoky, obloukovitym patrem a dal§imi projevy TS.’

Pocatek opravdového vyzkumu TS zacal v roce 1938. Americky 1ékat H.Turner si v§imnul
u sedmi svych pacientek n€kolika spole¢nych rysi, jako je napt. mala vyska, koZni fasa,
chybé¢jici pubertalni vyvoj nebo omezena schopnost natahnout paze v loketnich kloubech.
Jeho pozorovani bylo poté zvetfejnéno ve znamém Iékarském Casopise a z toho vyplynul

nazev Turnertiv syndrom. Turner zacal poté témto Zenam podévat riistové hormony.’

Obrazek 1: Henry Turner



V Némecku byl na pocest lékate O. Ullricha, ktery referoval v Mnichovské spolecnosti
détského 1ékatstvi o zvlastnich rysech TS u jedné divky, pojmenovan syndrom jako
Ullrichiiv-Turnertiv syndrom. V Sedesatych letech Ford vyvinul metodu vySetfeni karyotypu
a dokazal absenci chromozomu X.” V Torontu vznika roku 1981 prvni Spoleénost Turnerova
syndromu, jejiz cilem bylo informovat vetejnost, rodiny divek s TS a Iékare. O pét let pozdéji

zadal vyzkum uéinnosti 1é¢by RH.’

V Praze byl roku 1989 zalozen Klub divek a Zen s TS a tento klub zacal vydavat Casopis
Técko. V roce 1991 byla zahajena prvni Ceska studie s deseti divkami a o rok pozdéji byla
lécba dostupna divkam z celé republiky. Prvni zené s TS se roku 1997 narodilo dité

z darovaného vajicka. V roce 2014 byl zalozen Turner klub. ’

2.2 Lécéba v minulosti

RH je protein produkovany v hypofyze kazdého clovéka. VyluCovéan je nékolikrat denné
v kratkych intervalech, nejvice vSak v noci. Zpeviuje kosti, svaly a zlepSuje funkci srdce
a cirkulaci krve, také ovlivituje metabolismus.? Dfive se RH ziskaval z hypofyz mrtvych t&l.
V dnesni dobé se diky biotechnologii RH vyrabi v neomezeném mnozstvi. Je to presna
chemicka kopie pfirozeného RH.? V laboratofi se do buiiky, ktera je schopna rychle mnozit,
vpravi gen pro lidsky ristovy hormon a umisti se do roztoku. Buiiky rychle rostou a produkuji
lidsky rstovy hormon a vylucuji jej do okolniho roztoku. Poté se rust bunék zastavi a roztok
se vycisti od zbytkli bunéénych stén. K Cistému rustovému hormonu se piidaji latky
prodluzujici jeho Zivotnost a poté se RH rozdéli do naplni injekénich per.® RH zvysuje

riistovou rychlost a oéekavanou finalni vysku.?

Nékteré z divek ¢i Zen se v minulosti rozhodly pro jiné ,,prodluZzovaci* metody jako je napft.

operativni prodlouzeni dlouhych kosti, jelikoz dfive nebyla dostupna 1é¢ba RH.®
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3 ZAKLADNI INFORMACE O TS

3.1 Prenatalni vyvoj a diagnostika TS

O pfitomnosti Turnerova syndromu se rozhoduje jiz pfi oplodnéni. Jeho vzniku nelze ptede;jit.
Viibec nezavisi na véku matky, na zdravotnim stavu & dalsich okolnostech.! Nage téla se
skladaji zn¢kolika miliard bunck. Kazdd bunka obsahuje 46 chromozomi. Kazdy
Z chromozomu v sobé nese DNA. Soubor vSech chromozoml se nazyva karyotyp. Dva
chromozomy uréuji pohlavi u kazdého &lovéka. Zeny maji dva pohlavni chromozomy X.
Jejich karyotyp je tedy 46, XX. Muzi maji jeden pohlavni chromozom X a druhy Y. Jejich
karyotyp je tedy 46, XY. Pokud spermie nebo vajicko pfinasi o jeden chromozom mén¢
vznika sestava 45 chromozomii.? Pacientky s TS maji pouze jeden chromozom X. Ztrati ¢4st
druhého chromozomu X nebo chromozom cely. TS je spojen i s chromozomélni mozaikou.?
Pokud chybi jeden chromozom X a druhy chromozom X zistal, vznikd praveé karyotyp 45, X.
Tento karyotyp je typicky pro divky s TS. V nékterych piipadech se ztrati jen ¢ast pohlavniho
chromozomu tzv. strukturdlni anomalie.” P¥i¢inou malé vysky neni jenom nedostatek RH
nebo jinych hormond, ale zména v ristovych zénach kosti. Kosti jsou méné citlivé na RH,
takze vyzaduji vétsi davky RH nez normalné. Jsou dokonce 1éceny vyssimi davkami RH nez
pacienti s nedostatkem RH.? Samoziejmé toto neni celé vysvétleni piiciny TS, jelikoZ i pies
vysoké davky RH je riist nahrazen jen ¢aste¢né. Geneticka pficina je 1 v tzv. SHOX genu.
SHOX gen je umistén na chybé&jicim raménku X chromozomu a produkuje protein, ktery
hraje dileZitou roli v ristu a vyvoji kosti na rukou a nohou. Snizena citlivost rastovych zon

a chybgjici SHOX gen jsou piic¢inou pomalého riistu.?

NORMALNI ZENSKY KARYOTYP
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Obrazek 2: karyotyp zeny 46,XX
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Turner Syndrome Karyotype (45, XO)
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Obrazek 3: karyotyp zeny s TS 45,X

Genetické zmény u TS se mohou projevit vice zplisoby:
1. monosomie

Kompletni absence jednoho chromozomu X. Vysledkem je to, Ze kazd4 buiika v téle ma

pouze jeden X chromozom.*®
2. mozaika

V nekterych ptipadech nastane chyba jiz brzy v prenatadlnim vyvoji pfi déleni bunck. Tim

padem maji n&které buiiky dva X chromozomy a nékteré pouze jeden X chromozom.*

3. abnormality X chromozomu

Nékdy se objevi abnormality v X chromozomu nebo X chromozom uplné€ chybi. Builkky maji

jeden kompletni X chromozom a druhy pozménény.1°
4.'Y chromozom

V malém procentu piipadii se mliZze objevit to, ze nékteré buiiky maji jeden X chromozom
a dal§i buiiky maji jeden X a jeden Y chromozom.!® Zeny s timto karyotypem maji zvysené

riziko rakoviny pohlavnich Zlaz. V téchto ptipadech je doporucené jejich odstranéni.*?

Turnertv syndrom je mozné diagnostikovat jiz v t€hotenstvi pfi odbéru vzorku placenty nebo
odbéru plodové vody. Rodic¢e se po vysetfeni mohou rozhodnout, zda téhotenstvi prerusi ¢i

ne.! Pfi ultrazvukovém vysetieni béhem téhotenstvi miize lékafe upozornit na Turneriv
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syndrom piitomnost otoku v kréni krajin€¢ plodu. Jistotu vSak ziskava az pfi provedeni
genetického vysetteni.! Asi u 15 % piirozenych potrati ma plod karyotyp 45, XX.® Turneriv
syndrom ale vibec neznamena pro vétsinu divek piekazku.! V evropské studii byl TS
diagnostikovan prenatalné v 67 % ptipadl, diky abnormalitdm na ultrazvuku. U 81,6 % byl
nalezen karyotyp 45, XX a 16,8 % mélo jiné mozaikové karyotypy.® Pfi diagnostikovani
Turnerova syndromu Vv téhotenstvi je mozné zahajit 1é¢bu brzy. Nejcastéji je TS odhalen
v predskolnim ¢&i $kolnim véku.! Vétsinou diky viditelnému malému vzristu nebo jinym

symptomtim.? Porucha riistu se nékdy projevuje jiZz pfi vyvoji embrya.®
3.2 Novorozené dévéatkos TS

Porodni vaha a délka u novorozeného dévcéatka s TS byvaji nizs§i nebo se mohou objevit
problémy s kojenim nebo krmenim.? Klasickymi symptomy u novorozeného dévéatka s TS
jsou otoky rukou, nohou nebo krku. Otoky jsou zplsobené nashromazdénim lymfy, ktera
neodtece lymfatickymi kandly jako obvykle, protoze lymfatické cévy nejsou dostatecné
vyvinuté. Otok kolem krku mtize zpasobit po porodu ,,vytahanou* ktizi od krku k ramentim.
Neadekvatni vyvoj lymfy mize zplsobit nespravny vyvoj aorty nebo zvySeny tlak v rukach
a nohach.? Bezprostfedn& po porodu je nutno fesit problémy spojené s vrozenymi vadami

srdce, cév, ledvin a mocovych cest.b

Obrazek 4: otok na ruce
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3.3 Pridruzené problémy v détstvi ¢i dospélosti

Vice nez 95 % zen s TS je malé postavy a jsou neplodné.®> Vétsina divek nema riistovy spurt
Vv puberté a nedosahnou své geneticky predurcené vysky. Dospélé zeny s TS jsou asi 0 20 cm
mensi neZ jiné Zeny.? Dospéla evropska zena s TS dorlsta v praméru 144,3 +/- 6,7 cm

a porucha riistu se projevuje téméf u 100 % vsech zen s TS.®

Castéjsim problémem je také tzv.,,podkovovita ledvina®, kdy jsou ledviny pii dolnim pélu
srostlé.!! Stitna Zlaza produkuje hormon, ktery je dileZity pro normalni vyvoj kosti. Divky
sTS miZou mit nedostatek tohoto hormonu, ktery vede ke sniZeni rfistu a unaveé.?
Nedostate¢na funkce §titné zlazy se objevi u kazdé druhé divky ¢&i Zeny s TS.? Vétsi procento
7en s TS trpi vysokym krevnim tlakem. Pro¢ je tomu tak, nebylo zjisténo.? Casta je i vyssi

tepova frekvence.?

Divky s TS maji sklon k tomu mit vice znaminek, pih a keloidnich jizev.2 Naopak nemaji moc
sklon k tvorbé akné.® Hladina cukru v krvi je ve vétsing pipadi zvysena. Na druhou stranu u

nich byla zji§téna snizen4 citlivost na inzulin.?
Imunita

Byly nalezeny abnormality v hladin¢ imunoglobulini. Hladina imunoglobulini byla u zen
S TS znacné€ niz$i v porovnani s Zenami a muzi ve stejné vékové skupiné. Tento jev byl
piipsan chybéjicimu X chromozomu. Déle bylo zjiSténo niz§i mnozstvi cirkulujicich T a B
buné&k a snizena citlivost lymfocytii na mitogeny.® Moznost autoimunnich onemocnéni je asi

2x zvySend u zen s TS.°

Problémy se sluchem

Castym problémem je zanét stfedniho ucha. Né&jakou roli v tomto problému hraje riistova
retardace spankové kosti se zménénou pozici Eustachovy trubice.? S odlisnym tvarem
sluchovych kiistek a zvukovodu souvisi i chybg&jici SHOX gen.* Moznym feSenim &astych
zanétu je vlozeni ventiladnich trubicek.® Nedostatek vymény vzduchu ve stfednim uchu mize
vést ke kumulaci tekutiny a infekci.? Opakovand infekce stfedniho ucha zvySuje moznost
ztraty sluchu. Casté infekce jsou pravdépodobné také vysledkem odlisného ristu kosti

obliceje.
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Vlozeni ventilacnich trubicek jsem sama dvakrat podstoupila kviili zhorSenému sluchu. Jde
o bezbolestny ambulantni zakrok. Po operaci se nesmi dostat do usi voda, takze pti plavani se
¢lovék nesmi potapét a dostane Spunty do usi a Celenku. Dnes jiz slySim dobfe a posledni

vySetfeni audiogramem bylo v potadku.

Asi 50-90 % zen s TS trpi senzorineuralni ztratou sluchu, ktera zplsobuje senzorineuralni
pokles v ur¢itém rozmezi hertzi ¢i ztratu sluchu ve vysokych frekvencich. VétSinou jsou

potiebna naslouchatka.®

Problémy se zrakem

Castymi onemocnénimi o&i jsou strabismus, tupozrakost nebo ptéza.® Cast&jsi je i vyskyt

kratkozrakosti. Pravidelné vysetieni zraku by se také nemélo zanedbavat.”
Jatra

Pti jaternich testech méa 20-80 % pacienti s TS zvySené hodnoty AST, ALT, GGT ¢&i ALP.
Zvysené hodnoty téchto jaternich enzyml muze zplsobit nadvdha a substitu¢ni lécba
estrogenem. Ve vétSing pripadi tato skutecnost ale nevede k vaznéjSimu jaternimu

onemocnéni, pouze je oproti normalu zvyseny risk cirhozy.?

Neékdy se muze objevit nealkoholové ztuénéni jater, jehoZ pfic¢inou je opét nadvéha nebo

inzulinova rezistence.®

Obrazek 5: dévcéata s TS
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4  SOUCASNA SITUACE

4.1 Lécba ristovym hormonem

Lécba probihd aplikaci RH pomoci injekce. Aplikace by méla probihat vecer pfed spanim,
aby se co nejvice napodobil pfirozeny rytmus produkce RH. VétSinou se aplikuje do stehna.
Lécba zadina v 5 &i 6 letech divky a konéi, kdyz divka pfestane rist.? V priibéhu 1éEby jsou
kontroly u endokrinologa kazd¢ tfi mésice. Méfi se vyska a vaha. Asi jednou rocné je nutny
rentgen levé ruky k zjisténi kostniho véku. Vedlejsi ucinky jsou opravu velmi vzacné. RH byl
poprvé pouzit vroce 1980, takze zatim nezname pfesné¢ dlouhodobé ucinky na cloveka
v dospélosti.? RH snizuje citlivost na inzulin a tim padem mazou byt zvysené hodnoty cukru
Vv krvi. U dospélych Zen, které prosly 1écbou RH, bylo zjisténo zvySené riziko vzniku diabetu

typu 2. RH neovliviiuje negativné srdce, tlak nebo hladinu tukd v Krvi.?

Zname mnoho faktort, které ovliviuji efektivitu 1é¢by RH, jako je napt. vék zacatku 1éCby,
délka 1é¢by, davka RH nebo vaha a vyska pacienta.® Disproporéni riist nohou viéi télu se
ptipsal k pfirozenému vyvoji TS. Je mozné, Ze je to i ovlivnéno vyssimi davkami RH.3

Neléceni dospéli pacienti s TS maji zvySené riziko zlomenin nebo osteoporozy. RH a estrogen

zvy$uji podil mineralii v kostech a tim zabrafiuji zlomeninam.?

O s
1¢ " CK (12mgml_
I ENOTROPIN GOQU!

s tane

Obrazek 6: predplnéné pero s RH od firmy Pfizer
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4.2 Substitucni lé¢ba

Asi v 70 az 80 % puberta u divky s TS nenastane sama. Nékdy nastane, ale poté vyvoj skonci.
Skoro 90 % divek potiebuje 1é¢bu Zenskymi hormony kvili vyvoji délohy a prsou. Divod
nedostatecného vyvoje v pubert€ lezi ve funkci vajecnikii. U normalnich divek jsou vajecniky
plné folikul, které pohlavni hormony produkuji. U divek s TS jsou vajecniky mensi a jsou
vyplnéné pouze pojivovou tkani, kterd hormony neprodukuje. Folikuly, které by mély
vajeCniky obsahovat jsou ptritomné v prvni ¢asti téhotenstvi. Diky chybéjicimu

X chromozomu folikuly béhem t&hotenstvi a poté v détstvi divky odumiraji.?

Normalni pubertalni vyvoj zacina docela malou produkci estrogenu, ktery stimuluje vyvoj
bradavek a pozdéji mléénych zlaz.? Indukce puberty nastava kolem 12 let. Zadina se velmi
nizkymi davkami estradiolu.® Estrogen se také podili na velikosti a tvaru délohy. Déloha se
diky hormonim pfizplsobi pro budouci teéhotenstvi. U divek s TS se snazime napodobit
prirozeny proces spravnou davkou hormont, jak jen to je mozné. Velka davka estrogenu by
mohla zplsobit predCasné uzavieni ristovych zoén, takze je dulezité 1écbu spravné

nakombinovat.?2 Hormony maji i dilezity efekt na vyvoj mozku.?

Vzhledem k moZnosti 1écby rlistovymi a pohlavnimi hormony maji zeny s TS moznost vést
plnohodnotny Zivot 1 zaloZit rodinu. Hormonaln¢ 1é¢ené Zeny se dozivaji o deset az patnact let
vys$siho véku nez diive nelétené zeny.® Mateistvi je zenam s TS umoznéno prostiednictvim

IVF darovanym oocytem.®

4.3 Specializovana pracovisté v CR

Pediatricka klinika FN Motol

V Uvalu 84/1, 150 06 Praha 5

Pediatrickd klinikka ma vysoce kvalifikované specialisty, ktefi poskytuji Spickovou
diagnostiku a terapii v détské nefrologii, dialyze a v eliminaénich metodach, v détské
pneumologii péci o déti s cystickou fibrozou, v détské endokrinologii a diabetologii, v détské

gastroenterologii i v péci o déti s autoimunitnimi nemocemi.’®

Endokrinologicky tstav

Nérodni 8, 116 94 PRAHA 1
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Endokrinologicky ustav ma specifické postaveni, protoze jedinecnym zplisobem kloubi
vysoce specializovanou diagnosticko-1é¢ebnou péci spolu s vyzkumnou a pedagogickou
¢innosti. Endokrinologicka péce je specializovana na diagnostiku a ambulantni 1é¢bu celé

fady endokrinopatii dospélého a détského véku. o

Klinika déti a dorostu Fakultni nemocnice Kralovské Vinohrady

Srobarova 1150/50, 100 34 Praha 10

Détska klinika FN Plzen

Alej Svobody 80, Plzen-Lochotin 304 60

Ordinace endokrinologie zajistuje komplexni diagnostiku a 1é¢bu pacientli s chorobami §titné
zlazy, poruchami ristu a chorobami dalSich endokrinnich organti a je akreditovanym centrem

pro 1é¢bu riistovym hormonem v CR.Y

Nemocnice u sv. Jifi

Stani¢ni 74, Plzen 312 00

Détska klinika Masarykovy nemocnice v Usti nad Labem

Socialni pé¢e 3316/12 A, Usti nad Labem 401 13

Détska klinika FN Hradec Kralové

Sokolska 581, Hradec Kralové 500 05

Détska klintka FN HK zajiStuje nejvyssi odbornou garanci ve specializacich kardiologie
a prenatalni kardiologie, nefrologie (v¢etné biopsii ledvin), endokrinologie (centrum pro 1é¢bu

ristovym hormonem, centrum pro 1é¢bu predéasné puberty).®

Détské oddéleni Nemocnice Ceské Budg&jovice

B. Némcové 585/54, Ceské Budgjovice 370 01

Endokrinologické a diabetologické ordinace — soucasti ordinace je Diabetologické centrum,
které détskym diabetikiim zajiSt'uje veskerou péci vcetné zavadéni inzulinovych pump. Je zde

i jihodeské Centrum pro 1é¢bu riistovym hormonem.*
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Klinika détského 1ékaistvi FN Ostrava

17. listopadu 1790/5, Ostrava-Poruba 708 52

II. détska klinika FN Brno

Cernopolni 9, 613 00 Brno 13

Détské klinika FN Olomouc

I.P.Pavlova 6, 775 20 Olomouc

5 PUSOBENI TURNERKLUBU A KLUBU DIVEK A ZENS TS

Turnerklub vznikl roku 2013 a v sou€asné dobé sdruzuje asi 30 rodin. Cilem Turnerklubu je
pofadani vikendovych edukacnich a relaxacnich rodinnych pobytl. Nékteré jejich cile
a aktivity jsou napf. vyména zkuSenosti mezi rodi¢i, predndsky odbornikii, utvareni
pratelskych vztahli jak mezi divkami, tak rodi¢i, posilovani sebevédomi, spolecné vylety
a spoluprace s odbornymi Iékarskymi pracovisti a pedagogicko-psychologickymi poradnami.

Posledni setkani prob&hlo v Dolni Moravé od 4. - 5. 10. 2019.5

Klub divek a zen s TS je neziskova organizace, kterou zalozili v roce 1989 pani Alena
Kosinova a pan Rudolf Kosina. Snazi se poskytovat dulezité¢ informace, poradaji schlizky
a rizné kulturni akce. V klubu se divky, Zeny i rodice schazeji a feSi své osobni problémy,
sdé€luji si vlastni zkuSenosti. Vzajemna pomoc umoziuje ziskat dostatek informaci a predani

osobnich zku$enosti.*
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6 PRAKTICKA CAST

6.1 Rozhovory

6.1.1 Rozhovory s pacientkami

6.1.1.1 Moje osobni zkuSenosti
Zacala bych tim, Zze u me byl TS zjistén jiz prenataln€. Mamince byl navrhnut potrat a musela

dost bojovat o to, aby v téhotenstvi pokracovala. Souviselo to s TS, a i stim, ze byla
V pokrocilém véku (45 let). Vek matky ale s moznosti vyskytu TS u ditéte vliibec nesouvisi.
Jako novorozenec jsem zadné znaky, které¢ ukazuji na TS, jako jsou otoky, kozni fasa nebo
vrozena srdecni vada neméla. Jako malinka jsem byla sledovana doktory, aby bylo vSe pod
kontrolou. Lécba RH zacala v prvni tfid€, kdyz mi bylo asi 6 let. Aplikovala jsem si injekce
kazdy vecer do stehna. Nejdiive mi injekce aplikovala maminka a po né&jaké dobé jsem si je
jiz davala sama. Aplikace injekci pro mé¢ byla na zacatku hodné neptijemnd, ale pozdéji jsem
si na to zvykla. Samozifejmé moje maminka mé provazela celou cestou 1écby a stoji z velké
¢asti za mym soucasnym fyzickym i psychickym zdravim. Vénovala se i zkoumanim jinych

metod a moznosti mé 1éCby jako je funkéni a celostni medicina.

Od zacéatku jsem pacientkou v Détské nemocnici Brno na endokrinologii u pani doktorky
Dany Novotné. A jesté tak rok budu. Poté musim ptestoupit k dospélému endokrinologovi. Se
vSemi svymi lékafi jsem spokojena a vibec se mi nechce ménit pediatry za lékafe pro
dospélé. RH jsem se 1é¢ila skoro 10 let. Lécba byla ukonc¢ena nékdy v tinoru roku 2019, kvuli

nizké rtstové rychlosti.

Na zacatku jsem méla kontroly na endokrinologii kazdé tfi mésice a po né&jaké dobé se to
snizilo na jednou za pll roku a momentdln¢ je to jednou za rok. Pravideln€¢ jsem m¢cla
kontroly na endokrinologii, gynekologii, kardiologii, uSnim a mam je doposud. Dfive jsem
také musela na rentgeny ruky kvili kostnimu v€ku. Kostni v€k ovliviiyje to, jestli ma jeste

cenu RH aplikovat.

Jediné, co m¢ ovlivnilo v détstvi, bylo to, Ze na jakoukoliv akci se zdkladni Skolou, tabory
a dalsi akce pfes noc jsem musela brat chladici tasticku s injekcemi. Vzdy tam byli pfitomni
zdravotnici ¢i jini zodpoveédni lidé, kteti védéli, jak mi pomoci. Radsi jsem si injekci
aplikovala né€kde v klidu bez kamaradd, protoZe mi jejich blizkost nevyhovovala. Asi tfikrat

jsem se zucastnila tabora pro déti s TS od firmy Pfizer v Penzionu Kukla. Bylo hezké, Zze jsme
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méli néco spolecného. Jinde jsem za cely sviij zivot zadnou divku s TS nebo lécenou RH

nepotkala, kdyz samoziejmé neberu ¢ekarny ordinaci.

Jsem réada, ze jsem Sikanu nikdy nezazila, bohuzel kazdy takové Stésti nema. Kolektiv na
zakladni Skole a pozdé&ji 1 na moji stavajici Skole byl vzdycky dobry a bez problémti.

Samoziejmé malé narazky si asi zazije kazdy, ale neni to nic, z ¢eho bych si d¢lala starosti.

6.1.1.2 Rozhovor s Adélou Nejezchlebovou
S Adélou jsme se seznamily v 1ét¢ roku 2013 na tabote v pro déti s TS. Od té doby jsme

udrzovaly kontakt. Minuly rok jsem ji oslovila s prosbou o rozhovor. Je 18letou studentkou

3. ro¢niku oboru Cestovni ruch na SOS Sumperk.

Jak bylo zjisténo, ze mas TS? Byl tvé mamince doporucen potrat?

Na to, Ze mam poruchu rustu, pfisla moje babicka, uz kdyz jsem byla mala. Upozornila moji
praktickou doktorku na to, Ze mam mensi vySku nez ostatni déti a nékolik let po sob& nosim
stejné obleceni. Ta nejdiiv fekla, Ze mam vySku pfesné podle tabulek, ale ptedtim, nez jsem

nastoupila do prvni tfidy, nas poslala na endokrinologické vysetfeni do Olomouce.

Mamince byl doporucen potrat, ne kviili TS, ale 1ékati se bali, ze budu mit stejné problémy se

srdcem jako méla moje maminka.

Jak probihala tvoije 1é¢ba?

Kazdy vecer jsem si aplikovala pomoci injekce riistovy hormon, vétSinou do nohy. Kazdého
¢tvrt roku jsem jezdila na kontroly do Olomouce, kde m¢ vzdycky poslali na rentgen rukou,
aby zkontrolovali, jak mi rostou kosti a potom mi udé€lali odbéry. Zmétili me€ a hlidali mi

vahu.

Meéla jsi néjaké problémy s aplikaci RH pomoci injekce?

Ani ne problémy, ale kdyZ jsem si aplikovala injekci, mnohokrat jsem se pichla do Zily

a zlistdvaly mi tam malinkaté modfinky.

Jak dlouho ses 1é¢ila a kde?

Lécila jsem se v Olomouci asi 9 let. Asi od 6 let do 14-15 let.

Byvla jsi spokojena s koordinaci doktoru?
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Naprosto, ja jsem méla velmi hodnou doktorku i sestficky. A kdyZ jsem n¢kam $§la, vSichni

byli obeznadmeni s tim, co mi je, a nikdy jsem s timhle neméla problém.

Byla jsi kvuali TS néjak omezena?

Ne pfimo omezena, ale nemohla jsem tfeba chodit na néjaké atrakce v zdbavnich parcich,

protoze jsem na to neméla vysku a ani ted’ ji tfeba na to nemam. Takze m¢ tam nepustili.

Zazila jsi nékdy Sikanu kvuli své vvsce?

Na zdkladni Skole mé& kvili tomu Sikanovali spoluzaci, délali si ze mé& srandu a fikali nékdy

nepékné véci, ale ted’ uz viibec ne, jenom na zdkladni Skole.

Ovlivnilo néco z danych udalosti tvoji psychiku?

To rozhodné ne, na mé¢ byli vSichni vzdycky hodni. Po psychické strance jsem byla vzdycky

v potadku.

6.1.2 Rozhovory s lékari

6.1.2.1 Rozhovor s doc. MUDr. Jifinou Zapletalovou, PhD
Doc. MUDr. Jifina Zapletalovd, PhD je docentkou Détské kliniky Iékaiské fakulty

v Olomouci. Ve své diserta¢ni i habilita¢ni praci se podrobné¢ zabyvala divkami s TS. Jiz 35
let se vénuje détské endokrinologii a 1€cbé déti s poruchami ristu. Patii ke ¢leniim Pracovni
skupiny pro ristovy hormon Ceské endokrinologické spoleénosti a je ¢lenkou dalgich

tuzemskych i mezinarodnich spolkd.’

Obrazek 7: doc. MUDr. Jitina Zapletalova, PhD
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Kdy jste se rozhodla stat endokrinolozkou a vénovat se TS?

Endokrinologie mi byla pfidélena jako mladé absolventce po promoci v roce 1979 a byl to
obor, ktery byl pomérné¢ tézky a nebyl o néj takovy zijem. V té dobé jest¢ nebyla
endokrinologie tak moderni a 0 molekularnich metodach a podstaté nemoci se toho mnoho

nevédélo.

S TS to bylo stejné. Dévcéatiim s TS v 80. letech nebylo mozno co nabidnout, neméla Sanci
1éCby ristovym hormonem. Védélo se jenom, jaky maji karyotyp a Ze maji spoustu
zdravotnich problému. TS byla povazovana za nemoc, ale jde o soubor ur€itych ptiznakd,
které se daji 1écit. Ale tehdy byly moznosti 1é¢by 1 diagnostika omezené, takze ze stejného

divodu mi moje asistentka na endokrinologii pfidélila pravé tento, tehdy nepopularni obor.

Jak se zménil zpusob 1éEby od vasich zacatkd v oboru az do sou¢asnosti?

Zménil se nejen zplsob 1écby, ale 1 diagnostika TS. V 80. letech byla dé&vcata
diagnostikovana velmi pozdé, vétSinou na zéklad¢ toho, Zze neméla mésicky a nevstupovala do
puberty. Proto se ted’ na TS vice mysli a moZnosti genetiky jsou daleko piesngjsi. Casto
diagnostikujeme TS uZ na zéklad€ jistych indicii prenatalné nebo Casné po porodu, takZe
diagnostika se ohromné zmeénila a l1écba také. V 80. letech jsme neméli, co dév€atim s TS
nabidnout. Ony byly malé a tehdy se myslelo, Zze pfi¢ina jejich malého vzristu je v tom, ze
nemaji estrogeny. Dostavaly estrogenni substituci, ktera jim jeste¢ redukovala jejich dospélou
vysku. V roce 1982 zacaly klinické studie s poddvanim rastového hormonu. Dévcata s TS
dokdzou na vysoké davky ristového hormonu velmi pozitivné reagovat svym ristovym
vySvihem. V dneSni dobé dokdzeme estrogenni substituci vést tak, aby byla identicka
s pfirozenou tvorbou estrogenu a dokdzeme indukovat menstruacni cyklus. Samoziejmé ne
vSechna dévcata estrogenni substituci potiebuji, takZze né€kterd vstupuji do puberty sama.
Dulezité je, Ze maji moZnost mit déti. Malé procento dokaZe tvofit vajicka, jsou to ty
chromozomalni mozaiky. A ty, které nedokaZou, maji moznost asistované reprodukce
z darovan¢ho oocytu. V dnes$ni dobé& divky, které vystupuji z naSich ordinaci Ziji

plnohodnotny Zivot a nikdo by na nich skoro nepoznal, Ze TS mayji.

Jaké jsou postupy 1é€¢by a sledovani pacienta v dospélosti?

KdyZ u mé pacientka konci 1é€bu a louc¢ime se spolu, pfedavam ji karti¢ku, na niZ je napsano,

kdo by m¢l sledovat jeji stav, jak by ho mél sledovat a jak Casto. Nad dospélymi pacientkami
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jiz nedrzi ochrannou ruku ani jejich rodice, ani détsky endokrinolog, ktery by systematicky
a pravidelné kontroloval jejich zdravi. Nikdo uz na né nebude dohlizet, jejich zdravi je
Vv jejich rukou. I dospéli endokrinologové vSak spoléhaji na to, ze pacient ma vuli svij
zdravotni stav sledovat. J4 mam pocit, Ze dév€ata s TS jsou rada, Ze se pediatrii zbavi, protoze
najednou nemusi chodit nékam do ordinace a nikdo jim nic neptikazuje. Je to velka chyba,
protoze by mohly vzniknout dal$i kardiologické problémy, poruchy Sstitné zldzy nebo
hormonalni substituce. Bohuzel madm zpétnou vazbu, Ze 70 % pacientek nikam nechodi.

Stejné vysledky se objevuji 1 v jinych zemich.

Ucastnite se akei & tborti pro déti s TS?

Kazdy rok se ucastnim setkani divek a Zen s TS. Organizuji jej spole¢né se svymi kolegy.
Loni jsme byli na Dolni Moravé, rok predtim v Olomouci, mista se méni. Jezdi tam celé
rodiny i S miminky, kterym byl diagnostikovan TS hned po narozeni, a prvni ziskavani

informaci o TS je pro n¢ stézejni.

6.1.2.2 Rozhovor s prof. MUDr. Janem Leblem, CSc.
Prof. MUDr. Jan Lebl, CSc. je ptfednostou Pediatrické kliniky 2. lékaiské fakulty UK

a Fakultni nemocnice v Praze-Motole. Zabyva se 1écbou déti s poruchami ristu, s cukrovkou
a dal$imi poruchami endokrinnich Zlaz. Byl jednim z inicidtorti zaloZeni Klubu zen a divek

s TS a zaslouzil se o dostupnost 16¢by RH pro divky v Ceské republice.’

Obrazek 8: prof. MUDr. Jan Lebl, CSc.
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Kdy jste se rozhodl stat endokrinologem a vénovat se TS?

Byla to trochu asi ndhoda. Endokrinologie je v ramci détského I€katstvi i celé mediciny
takova zvlastné zajimava oblast, protoze uz dfive, kdyz jsem studoval medicinu, to byla
oblast, kde bylo vSechno hezky jasné: tady je hormon, néjaka Zlaza a ta produkuje tenhle
hormon a ten néco zpusobuje. D4 se tomu dobfe rozumét a dobfe zméfit, popsat a potrad se
mize néco vymyslet a lidem s timto problémem jde ¢im dal tim vic 1épe pomoci.

Endokrinologie mi vzdycky v tomhle sméru pfipadala velmi zajimava.

K TS jsem se dostal tak troSi¢ku $tastnou nahodou, protoze v dobé, kdyz jsem zacal délat
medicinu, se zacal vyrabét lidsky rtistovy hormon, dnes je to 35 let. V té dobé se zacala diky
tomu vénovat velka pozornost riznym typtm rustovych poruch. Prvni byly déti, které mély
nedostatek RH, a proto dostavaly jako 1€k RH. Druhou nejéastéjsi skupinou $patné¢ rostoucich
déti byly divky s TS, i1 u nich se zkoumalo, jak to maji s RH. Zjistilo se, Ze divky s TS si RH
vyrabi normalné, ale ze jejich dlouhé kosti, tedy ty ¢asti téla, ze kterych se roste, na néj hut
reaguji. Dneska dokonce piesné vime, pro¢ to tak je, protoze tam chybi jeden gen, ktery se
jmenuje SHOX gen a lezi na X chromozomu, dilezitém reguldtoru rastu. Tehdy se zacalo
zkouset, jestli by RH nepomohl i u TS, pfestoZze neni spojen s nedostatkem RH. Na
mezinarodnich studiich se zjistilo, Ze opravdu funguje. Nefunguje tak skvéle jako
u nedostatku RH, ale miize mozna na polovinu zmensit rozdil ve vySce. Kdo mél TS, ihned se
prihlasil k 1écbé. Piedtim se jednalo o diagndzu opusténych a vzdalenych dévcat. Nahle se
objevily desitky, a nakonec 1 se stovky dévcat s TS. (On neni totiz tak vzacny, kdyZ se pocita
ze jeu 1 z 2500 deévcat.) Kazdy rok se narodi 20 az 30 divek s TS. V téhle chvili, ve véku 0
az 10 let, by jich m¢lo byt asi 200 az 300. Asi jich bude troSicku méné, jelikoz se dnes jiz
dé€laji karyotypy z plodové vody v té€hotenstvi tak se nckteré rodiny rozhodnou, Ze nechtéji

Vv téhotenstvi pokracovat. TakZe takhle jsem se dostal ndhodou a nepiimo k TS.

Jaké jsou postupy 1é€¢by a sledovani pacienta v dospélosti?

V dospélosti je to o néco slozitgjsi, v détském veéku totiz divky 1 jejich rodice tesi, Ze Spatné
rostou, a proto jsou vSichni motivovani. To znamena, Ze divky chodi na pravidelné kontroly
a chtéji RH, dostdvaji ho pravidelné¢ a pomiiZze jim. A pak najednou dorostou do dospélé
vysky a motivace k tomu se o sebe starat se méni. Nékdo ma vse dobie v hlavé srovnané
a chce se starat, nékdo ne. Péce pediatrui a endokrinologti kon¢i mezi 18. a 19. rokem. I kdyz
divky skon¢i s rastem, dostavaji u nas Zenské hormony na dospivani a cyklus, sledujeme také

ostatni véci, které jsou potieba. Poté divky ptechazi do péce k dospelym l€kaitim, coz neni
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bohuzel tady u nas v Motole, ale pfedavame je naptiklad do VSeobecné fakultni nemocnice

nebo na jina specializovana pracoviste.

Je opravdu dilezité, aby 1 dospéla Zzena s TS méla svého 1ékare, ktery TS rozumi a dokaze
vcas odhalit problém. Vloni nase postgradualni studentka Judith Stoklasova z Némecka
zkoumala, jak je to s funkeci §titné zldzy od narozeni do bohaté dospé€losti zeny asi do 45 let.
Zjistila, ze pocet téch, u kterych se rozviji porucha funkce $titné Zzlazy, potfad stoupa
v prub¢hu jejich celého dosp€lého zivota, tzn. kazdy rok dospélosti se znovu porucha stitné
zlazy objevi. Totéz se tyka i jinych nemoci, napi. celiakie, kardiovaskuldrnich onemocnéni.
U in vitro oplodnéni by mélo byt srdce sledovdno co nejvice, protoze té¢hotenstvi je velkou

zatézi pro srdce i naprosto zdravé Zeny.

Jak se zménil zpusob 1éEby od vasich zacatkd v oboru az do sou¢asnosti?

Jedna véc je RH. Na zacatku moji 1ékarské drahy se RH u TS viibec nepodaval a zacal se
podavat ve velkém rozsahu v CR az v roce 1992. Od té doby se podava viem divkam s TS,

coz Uplné zménilo konecny efekt détského obdobi.

Je rozdil v 1é¢bé v zahrani¢i a u nas?

SnaZim se, aby to bylo stejné. Patfime do vyspélé ¢asti svéta a pak je ¢ast svéta, kde se TS ani

nerozpoznava a nediagnostikuje a nelé¢i. My jsme urcité ta lepsi ¢ast.

6.2 Webové stranky

Web najdete na adrese: https://turneruv-syndrom.cz/

Jednim zcili mé prace bylo vytvoreni smysluplné webové stranky, ktera se veénuje
problematice TS. Tvorbé webovych stanek jsem se vénovala pod zastitou firmy Habr
Technologies patfici mému bratrovi Tomasi Hamplovi. Jeho firma se zabyva tvorbou
webovych stranek, vyvojem softwarti a dalSim vécem tykajicich se oblasti IT. Na prvnim
setkani jsme probrali moji vizi webu a technické moznosti. Vybrala jsem si zékladni strukturu
webu a poté jsem davala dohromady ¢lanky a fotky. Web byl poté spustén ve zkuSebni verzi.
Jako posledni byla upravena graficka a technicka stranka webu. Postupné se na web ptidavaly
Clanky a opravili se pfipadné chyby. Mym cilem je ud¢lat web dostupny pro laickou
1 odbornou vetejnost. Doufam, ze touto praci moje ¢innost na webu nekonci, ale zacina.

V dnesni dob¢ to dle mého skyta nespocet novych vyzev a moznosti. Odkaz na web jsem

26


https://turneruv-syndrom.cz/
https://www.habrtech.cz/?gclid=CjwKCAiAg8OBBhA8EiwAlKw3kvcB8BXD5WdVg59ewoln-u1wwzRgMl6gsXDkCJXM4M-XjBu3PHBBBBoCHwMQAvD_BwE
https://www.habrtech.cz/?gclid=CjwKCAiAg8OBBhA8EiwAlKw3kvcB8BXD5WdVg59ewoln-u1wwzRgMl6gsXDkCJXM4M-XjBu3PHBBBBoCHwMQAvD_BwE

poslala svym ptateliim a také do uzaviené skupiny Turneriv syndrom na Facebooku. Skupina

ma necelych 200 ¢lenti.

Web byl spustén 11. 3. 2021. Web je napojen na analyzu dat v Google Analytics. Od 11.3 do
16.3 byl web navstiven 110 lidmi, primérna doba stravena na webu je 3 minuty 11 sekund.

Navstévnici webu ve vétsing piipadi preferuji telefon pied pocitacem.
Nékteré z reakcei po prvnim navstiveni webu:

Moc se mi libi, ze chces, aby se o tom dozvédéli 1 lidé, kteti o tom neslySeli. Dle mého je toto

dobry zptsob!

Je to plné zajimavych informaci a dozvédéla jsem se nové véci. Je hezkd i1 svétla grafika

webu.
Moc pekné. Srozumiteln€ napsané a zaroveil vizualné super.
Web je piehledny, graficky moc hezky a zmifluje$ podstatné informace.

Libi se mi to. Neveéd¢l jsem, ze tato nemoc existuje pod timto nazvem. M¢ velice zaujala

1é¢ba. Je to strucné a je tam vSechno.

Web mas§ moc hezky, prehledny a na mobilu skvéle funguje.

). TURNERUV SYNDROM
@8 Aneika Konvitkové

IS @

Obrazek 9: Gvodni strana webu v pribéhu tvorby
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7 ZAVER

V teoretické Casti jsem se nejdiive vénovala historii Turnerova syndromu a poté jsem se
snazila nastinit, koho postihuje, jaké jsou jeho projevy a charakteristické znaky. Zminila jsem
se také o genetice a mozné diagnostice Turnerova syndromu v prenatalnim vyvoji a dalSich
obdobich v zivoté ¢loveka. Dilezitou ¢asti je samoziejme 1éCba jak rtistovym hormonem, tak

1 substitucni 1écba, té jsem se také vénovala.

Moje zkusenosti spole¢né s rozhovorem s Adélou Nejezchlebovou nastinuji pohled ze strany
pacientek. Doufam, Ze se mi podafilo poukazat na to, ze dévCata a zeny s Turnerovym
syndromem ziji naprosto normalni zivot. Cesta ke zdravi a uzdraveni se muze jevit jako
nelehka, ale dnes jiz mame i jiné alternativni metody jako je funkéni a celostni medicina.

Diky témto moznostem je tato cesta o néco lehdi.

Tvorba webu byla pro mé spiSe zabavou, ale 1 pfesto zatim stoji hodné prace nejenom z mé
strany. Jsem rada za vySe zminéné pozitivni reakce od mych pratel a clenli skupiny na

Facebooku, kde jsem odkaz uvetejnila.

Pro mé¢ osobné byly informace z rozhovorti s 1€kafi nejpfinosnéjsi a nejzajimavejsi. Osobni
setkani s doc. MUDr. Jifinou Zapletalovou, PhD a prof. MUDr. Janem Leblem, CSc mi
poskytla nové informace piimo o 16¢bé v Ceské republice a umoznila nahlédnuti do Zivota

jinych Zen s Turnerovym syndromem.
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