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ABSTRAKT

Oplova, Romana. Infertilita u pacientek s Turnerovym syndromem. Vysoka skola
zdravotnickd, 0. p. s. Stupen kvalifikace: Bakalai (Bc.). Vedouci prace: Ing. Hana
Sulcova. Praha. 2015. 50 s.

Tématem bakaldiské prace je infertilita u zen s Turnerovym syndromem. Prace
je rozdélena na teoretickou a praktickou ¢ast. Teoreticka ¢ast prace charakterizuje historii
Turnerova syndromu, pfi¢inu vzniku, pfiznaky, diagnostiku a 1é¢bu Zen a divek
S Turnerovym syndromem. Soucasné¢ je v této ¢asti uvedeno, jaké maji tyto Zeny moznosti
v oblasti reprodukce. V praktické ¢asti jsou uvedeny rozhovory zen s Turnerovym
syndromem, kterym se podaftilo pfirozenou cestou nebo pomoci asistované reprodukce
otéhotnét a porodit zdravé ditd. Zeny popisuji obdobi pied téhotenstvim i pribéh
vlastniho té¢hotenstvi. Otazky se tykaji nejen problematiky s ot€hotnénim, ale také pocitii
Stésti z uspeésného tehotenstvi a soucasné strachu, zda vse probéhne v poradku a bez
komplikaci jak pro né, tak pro jejich budouci dité. Dale jsou zde uvedeny rozhovory
se dvéma zenami, které doposud téhotné nebyly, avSak s myslenkou na téhotenstvi

se ztotoziuji. Jen zatim nem¢ly tolik odvahy do celého procesu vstoupit.

Klic¢ova slova:
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ABSTRACT

Oplova, Romana. Infertility un female patients with Turner syndrome. Medical College.

Degree: Bachelor (Bc.). Supervisor: Ing. Hana Sulcova. Prague. 2015. 50 pages.

The subject of the bachelor’s thesis is infertility of women with Turner syndrome.
The work is divided into theoretical and practical part. The theoretical part describes the
history of Turner syndrome, causes, symptoms, diagnosis and treatment of women and
girls with Turner syndrome. At the same time in this part the possibilities of the
reproduction of these women are described. The practical part presents interviews with
women with Turner syndrome who managed naturally or through assisted reproduction
become pregnant and give birth to a healthy child. These women describes the period
before pregnancy and progress of their pregnancy. Described issues with pregnancy are
also touching pacients feelings of happiness from beeing pregnant and fea rs coming from
possible complications for them and their child. Furthermore, there are two interviews
with women who have not become pregnant yet. They identify themselfs with the idea of

pregnancy, but they just have not enought courage to enter the entire process. - odstavec

Key words:

Coarctation of the aorta. Infertility. IVF. Lymphedema. Pterygium colli. Turner

syndrome.
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SEZNAM ZKRATEK

CGH ..o komparativni genomicka hybridizace (technika)

COA.....oiiieeee koarktace aorty

CRL ..o temenokostréni délka

DNA. ..o deoxyribonukleova kyselina

DO .o darovany/darcovsky oocyt

EKG....oocoov e elektrokardiografie

FISH.........ooe. fluores¢encni in situ hybridizace (technika)

FSH..cooiiii folikuly stimulujici hormon

GH ..o rustovy hormon

HRT ..o hormonalni substituc¢ni [é€ba

IGH-I......ccce Insulin-like growth factor/inzulinu podobny rustovy faktor

ISH....ccoiviiis in situ hybridizace (technika)

IVF. o in vitro fertilizace

PAR ... pseudoautosomalni oblast

PCR ..o polymerazova fetézova reakce (technika)

QF PCR......cve. kvalitativni fluorescencni polymerdzova fetézova reakce (technika)

SHOX gen........... short stature HOmeoboX-containing gene on the X chromosome

SRY gen ............. sex-determining region on the Y chromosome/sex determinujici
oblast chromosomu Y

TS Turnertiv syndrom

USG ... ultrasonografie

D, o I kratka raménka chromosomu X

D, (o [P dlouha raménka chromosomu X

XIST gen............. X-linactivation specific transcript gene

(ZAPLETALOVA a kol., 2003)



SEZNAM ODBORNYCH VYRAZU

A

Aberace (chromosomalni) — odchylka, naru$eni chromozomu

Aneuplodie — chybéni nebo nadbytek chromosomii ve vSech burkach, numericka
anomalie

Autosomy — somatické chromosomy

B
Balancovana aberace — strukturni chromosomadlni aberace, pGvodni mnozstvi
genetického materidlu zachovéano
Barrovo télisko (sex chromatin) — chromatinové télisko v buné¢ném jadie predstavujici
inaktivovany X chromozom
Bikuspidalni (chlopeti) — dvojcipé chlopeii mezi levou srde¢ni sini a komorou

C

Centromera — drobna kulovitd struktura, primarni zaskrceni chromosomu, které
chromosom d¢li na kratké (p) a dlouhé (q) raménko

Cubitus valgus — vboc¢eny loket, omezena schopnost natdhnout ruku v lokti

D
Delece — druh chromozomové aberace, pii niz chybi ¢ast chromozomu/ztrata Casti
chromosomu

Disekujici aneuryzma — intramuralni hematom (umistény ve stén¢)

Ductus thoracicus — lat. hrudni mizovod sbirajici mizu lymfu z vétSiny organismu
a ustici do zilniho systému

Dysgermiom — nador z nezralych pohlavnich bunék

Dysmorfie — tvarova odchylka

Dysplazie — porucha vyvoje a ristu téla nebo riznych organi

Dystopicka ledvina — vrozené uloZeni ledviny mimo obvyklé misto, zejména v malé
panvi

E
Epikantus — kozni fasa vychazejici z horniho vicka a zakryvajici vnitini koutek oka

F
Fertilita — schopnost Zeny porodit zivotaschopné dité
Folikul — atvar tvofeny budoucim vajickem a vrstvami podparnych bunék

G

G pruhovani — zptsob cytologického barveni chromozomu

Genomicky imprinting — jev podminény rozdilnou expresi genetické informace alely
Vv zavislosti na tom, od jakého rodice je zdédéna

Genu valgum — vbocena kolena (,,nohy do X*)

Gonadalni dysgeneze — vrozena vyvojovd porucha gonad rizné intenzity Casto
na podklad¢ patologického karyotypu, manifestujici se v dobé
dospivani sexualnim infantilismem

Gonadoblastom — nador vychazejici z pohlavnich bunék

Gonosomy — pohlavni chromosomy
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Gotické patro — ustni dutina s vyrazné klenutymi patrovymi sténami, na tkor Sitky
dominuje vyska

H
Haploinsuficience — typ dédi¢né nemoci, u niz je pfitomna pouze jedna funk¢ni alela
genu, mnozstvi produktu tohoto genu je nedostate¢né pro normalni
funkci organismu
Hygroma coli cysticum — kongenitalni cysticky lymfangiom, nezhoubny nador
Z rozsifenych miznich cév
Hypergonadotropni hypogonadismus — porucha funkce pohlavnich zlaz vedouci
k nedostate¢né tvorbé pohlavnich hormont
a neplodnosti, zpiisobena poruchou vlastni
tkadn€ gonad

CH
Choriové klky — prstovité vybézky, které vysild placenta v rozsahu nejhlubsiho
proniknuti do délozni sliznice

I
Infertilita — neschopnost Zzeny donosit a porodit Zivotaschopné dité pii zachované
schopnosti ot€hotnét
Isochromosom — strukturni chromosomalni aberace, jsou tvofeny jen kratkymi nebo
jen dlouhymi raménky spojenymi v centromete

K

Karyotyp — soubor v§ech chromozomti v bunééném jadie
Keloidni jizva — vazivova jizva vystupujici nad povrch kiize
Kryptorchismus — porucha sestupu varlat

Kyfoza — vyklenuti patete v predozadni roviné smérem dozadu

M

Madelungova deformita — vrozena deformita zapésti se subluxacnim postavenim ruky
Mikrognatie — zmenSena dolni Celist, patrna zejména v bradové oblasti

Monosomie — chybéni jednoho chromosomu z paru

N

Nebalancovana aberace — strukturni chromosomalni aberace, Cast genetického
materidlu chybi nebo prebyva

Nondisjunkce — proces chybného rozestupu chromozomu pii mitdéze nebo meidze

Nullisomie — ztrata paru homologickych chromozémi v karyotypu diploidniho jedince

O
Oxandrolon — androgenni anabolicky steroid

P
Pterygium colli — lat. kozni fasa na krku
Ptoza vicek — pokles vicek

R
Reciproka translokace — vyména segmenti mezi dvéma chromozomy


http://www.genetika-biologie.cz/chromozomy
http://www.genetika-biologie.cz/mitoza
http://www.genetika-biologie.cz/meioza

Ring chromosom — kruhovy chromosom, vznika uzavienim linearniho chromozomu
do kruhu
S
Sterilita — neplodnost, neschopnost oplodnéni koncepce pii pravidelném nechranéném
pohlavnim styku paru trvajicim déle nez 2 roky
Strabismus — forma Silhavosti, abnormalni souhyb o¢nich bulbt

\/
Vas deferens — chamovod
Vitiligo — bila skvrna na ktzi, ktera je disledkem ztraty kozniho pigmentu melaninu

Z
Zygota — burika vznikla spojenim vajicka a spermie

(ZAPLETALOVA a kol., 2003), (VOKURKA a kol., 2010)



UvVOD

Turneriv syndrom je jednim z nejCastéjSich geneticky podminénych postizeni,
které je charakterizovano numerickou chromosomalni aberaci. Vyskytuje se jen
u zenského pohlavi. Nejcastéji byva zptisoben monosomii celého chromosomu X.
Syndrom se také mlze vyskytovat ve form¢ ¢astecné monosomie, kdy doslo ke ztraté jen
¢asti chromosomu X (strukturalni aberace), nebo pouze jako chromosomalni mozaika.

Incidence Turnerova syndromu je 1:2000 az 1:2500 zivé narozenych dévcatek.

U vétsiny divek a Zen se Turneriv syndrom projevuje rastovou poruchou
a ovaridlnim selhanim. Dal§imi projevy mohou byt onemocnéni kardiovaskularniho

systému a vrozené vady ledvin.

Turneriv syndrom je mozné diagnostikovat prenatalné nebo postnatalné
cytogenetickymi nebo molekuldrné genetickymi metodami. Lécba je zaloZena zejména
na substituci chybégjicich hormont. V soucasné dobé mohou Zeny S Turnerovym
syndromem diky technikdm asistované reprodukce substitu¢ni hormonélni 1é¢bé porodit
zdravé dité. Ptiblizn¢ 50 % zen a divek je vSak postizeno vrozenymi srde¢nimi vadami,
a riziko imrti u téchto Zen v prubehu t€hotenstvi je mnohem vyssi (vice nez 2 %), proto
je doporuceno u vSech zen s TS pifed planovanym t&€hotenstvim podstoupit podrobné
kardiologické vySetieni, echokardiografické vySetfeni a magnetickd rezonance srdce

a velkych cév. U Zen s jakymkoliv rizikovym faktorem je téhotenstvi kontraindikovano.

Cilem bakalafské prace je pfiblizit problematiku divek a Zen s Turnerovym
syndromem nejen v bézném zivote, ale také v piipadé, ze tato zena zatouzi po ditéti. Neni
to viak jen o poceti ditéte. Zena musi podstoupit jiz v détstvi 1é¢bu riistovym hormonem,
dale estrogeny béhem dospivani a musi absolvovat spoustu vySetfeni pfed vlastnim
t€hotenstvim. Soucasti téchto ptiprav je i vySetfeni partnera. Dilezita je zde i podpora jak
partnera, tak celé rodiny. Pokud je pro reprodukci nutné pouzit darcovské vajicko, pak
musi oba partneti podat Zadost. Velkou roli zde hraji i psychosocialni aspekty, Ze i ptes
splnéni vSech téchto podminek mulze dojit ke komplikacim nebo nemusi dojit

Kk uspésnému tehotenstvi.

Préce je urcena pro Sirokou odbornou vetejnost.
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1  HISTORIE TURNEROVA SYNDROMU

Historie Turnerova syndromu saha az do roku 1768, kdy Giovanni Battista
Morgagni ve svém dile popisoval jednu z pitev, pii které si v§iml malé postavy Zeny,
anomalii tvaru jejich ledvin a chybéjici ovarialni tkan. Dalsi zminka ptisla od Funkeho,
ktery popsal 15letou divku, ktera méla také malou postavu, dale méla otoky nohou,
pterygium colli, vysoké obloukovité patro a nizko nasedajici usni boltce

(ZAPLETALOVA a kol., 2003).

V roce 1928 se s pacientkou s podobnymi piiznaky setkal Seresevskij (podle ného
se v Rusku tento syndrom nazyvé jako syndrom Sereievskij-Turnerv) a o rok pozdéji,
tedy roku 1929 se setkal s 8 letou divkou s charakteristickymi ptiznaky Otto Ullrich. Diky
tomu je v némecky mluvicich zemich syndrom oznacovan jako Ullrichiiv-Turneriv
syndrom. Nejvice je vSak tento syndrom spojovan se jménem oklahomského internisty
a endokrinologa Henryho Turnera, ktery v roce 1938 napsal ¢lanek do casopisu
Endocrinology, ve kterém popsal 7 divek a Zen s ptiznaky Turnerova syndromu. Pfestoze
to nebyl prvni I¢kat, ktery popsal Zeny s charakteristickymi ptfiznaky pro Turneriv
syndrom (amenorea, sexudlni infantilismus, pterygium colli, mald postava, cubitus
valgus), ale zahrnul do svého pozorovani vétsi pocet pacientek. Jako prvni zacal t€émto
pacientkdm podavat ptipravky obsahujici estrogeny. Po objevu cytogenetickych technik
prokazal v roce 1959 doktor Ford u 14leté divky s malou postavou a typickymi projevy
monosomii chromosomu X (ZAPLETALOVA a kol., 2003), (BERKOVA a kol.,

2009).

Prvni spole¢nost Turnerova syndromu, ktera byla zalozena v roce 1981 v Torontu,
méla za kol rozsifit informace o Turnerové syndromu mezi Zenami s Turnerovym
syndromem, rodinami téchto divek a Zen 1 mezi Iékafskou vefejnosti.
V roce 1989 byl zalozen prvni ¢esky Klub divek a Zen s Turnerovym syndromem
(ZAPLETALOVA a kol., 2003).

Uspésny pokus otéhotnéni diky in vitro fertilizaci u Zeny s Turnerovym
syndromem a ovarialni dysgenezi se s vyuZzitim darované¢ho oocytu uskutecnil v roce
1985. Lééba rekombinantnim riistovym hormonem se v Ceské republice zacala vyuzivat

od roku 1992 (ZAPLETALOVA a kol., 2003).
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2  CHROMOSOMALNI ABERACE

V souCasnosti je znamo pfiblizné 1000 syndromt, podminénych
chromosomalnimi aberacemi. K urfeni chromosomalnich aberaci pfispély nové
cytogenetické a molekuldrné-cytogenetické metody. VétSina se vyskytuje vzacné,
ale pfesto maji zna¢ny vliv na morbiditu a mortalitu. Chromosomalni aberace postihuji
autosomy nebo gonosomy. Tykaji se jejich odlisného poctu (chromosomalni aneuploidie
a polyploidie) nebo zmén ve struktute. Incidence téchto odchylek je u zivé narozenych
0,5-1 %, u plodi mrtvorozenych je vyrazn¢ vyssi a to 5 %. Nalez chromosomalnich
abnormalit se u pohlavnich bunck vyskytuje ve vyrazné vysSich procentech
(u spermatozoi v 10 %, u dozralych oocytii v 25 %). U plodd s abnormalnim karyotypem
dochazi vétsinou ke spontannim potratim jiz v prvnich dnech nebo tydnech po fertilizaci.
Ke spontannim potratim dochazi v 15-20 % vsSech te¢hotenstvi a minimalné v poloviné

je piic¢inou chromosomalni aberace (ZAPLETALOVA a kol., 2003).
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3 VZNIK TURNEROVA SYNDROMU

Turneriv syndrom je jednou z nejdiive popsanych chromosomalnich aberaci.
Jejim typickym piedstavitelem jsou divky s karyotypem 45,X nebo mozaikovou formou
45,X/46,XX. Ptedpoklady o moznostech chromosomalni aberace se objevily jiz v roce
1954, kdy byla zjisténa u pacientek s TS v bunéném jadie absence Barrova téliska. Tato
hypotéza byla potvrzena v roce 1959 chromosomalni analyzou, kterd zjistila jeden
chybéjici chromosom X. Incidence TS ze studiich provadénych v 70. a 80. letech
Vv ruznych zemich mezi novorozenymi dévcatky kolisala od 0,3 do 2,24 na 1000
narozenych. Frekvence jednotlivych chromosomalnich abnormalit, které vedou ke vzniku
Turnerova syndromu je uvedena v (B: Tab.l). V soucasné dob¢ je incidence 1:2000
az 1:2500 ziveé narozenych dévcatek. Vzhledem k tomu, Ze 99 % plodu s karyotypem
45,X je spontanné potraceno jiz v Casné fazi téhotenstvi, ptedpoklada se, Ze plody
s mozaikou jsou ,,zivotaschopnéjsi®, nebot u nich je druhy chromosom X zachovan
alespoii v nékterych tkanich (LISA a kol., 2001), (ZAPLETALOVA a kol., 2003),
(BRUNNEROVA a kol., 2007), (ZAPLETALOVA a kol., 2012).

V Ceské republice tedy Zije v soucasnosti asi 2000 divek a Zen s TS a kazdorocné
pribyva dalsich dvacet. V povédomi lékarii je TS Spojen predevsim s riistovou poruchou
a gonadalni dysgenzi, ale jeho nositelky mohou mit celou radu dalsich zdravotnich

problémii (ZAPLETALOVA a kol., 2012, s. 199).

3.1 MONOSOMIE CHROMOSOMU X

vvvvvvvv

separace homolognich chromosomi dochazi béhem anafidze I. nebo II. meiotického
déleni, coz se také nazyva jako nondisjunkce meioticka. Jestlize dojde k nondisjunkci
pohlavnich chromosomi béhem 1. meiotického déleni pohlavnich bunék, tak jeden
gametocyt bude obsahovat oba pohlavni chromosomy a v druhém nebude pfitomen
zadny. V II. meiotickém déleni, které nasleduje, jsou v poloviné¢ gamet pfitomny dva
pohlavni chromosomy a dalsi dvé buiky jsou nullisomické, tzn., Ze nebudou obsahovat
zadny pohlavni chromosom. Takto vzniklé gamety jsou vsSechny abnormalni

(ZAPLETALOVA a kol., 2003).

V piipadé nondisjunkce ve II. meiotickém déleni bude polovina gamet obsahovat
jeden pohlavni chromosom a dal$i dvé budou abnormalni (C: Obr.1). Podle toho,
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zda doslo k nondisjunkci béhem mateiské nebo otcovské gametogenezi, se bude odvijet
I vysledny patologicky karyotyp plodid pocatych z abnormalnich gamet (B: Tab. 2)
zobrazuje riizné moznosti vyslednych patologickych zygot (ZAPLETALOVA a kol.,
2003).

Turnert syndrom vznika bud’ fertilizaci nullisomického vajicka normalni spermii
nesouci chromosom X, nebo fertilizaci normalniho vajicka, které je oplodnéno
nullisomickou spermii. Jestlize vajicko nemd zadny chromosom X, takzvana nullisomie,
a je oplodnéno spermii, ktera nese chromosom X, bude zygota karyotypu 45,X a vyviji
se tak plod s Turnerovym syndromem. Druhou moznosti je, ze vaji¢ko nese jeden
chromosom X a je oplodnéno spermii, ktera nema zadny pohlavni chromosom. V tom
ptipadé bude zygota monosomické 45,X (A: Kar. 2) (ZAPLETALOVA a kol., 2003).

Vysledky z dosud dostupnych studii ukazuji, ze klinické projevy TS se lisi
Vv zavislosti na tom, zda je chromosom X matefského nebo otcovského pivodu. Divky,
které maji chromosom X matetského ptivodu, maji ndpadnéjsi kozni fasy na krku, vyssi
vyskyt vrozenych srde¢nich vad a vyrazng€j§i poruchu abstraktniho mysleni.
Jak vyznamnou roli hraje to, jestli je chromosom X matetfského nebo otcovského puivodu,
ukazi dalsi molekularng-genetické studie (ZAPLETALOVA a kol., 2003).

Nondisjunkce, ktera vznikne po normalni fertilizaci a formaci zygot v prub&hu
anafaze, se nazyva miotickd nondisjunkce. Takovéto »pozdni formy« nondisjunkce
vedou vétSinou k vytvoreni strukturdlni aberace chromosomu X, které jsou pfevazné
otcovského ptivodu, nebo k vytvofeni chromosomélni mozaiky (ZAPLETALOVA a kol.,
2003).

3.2 CHROMOSOMALNI MOZAIKA

Recentni literarni zdroje uvadéji, Ze chromosomalni mozaika je nejcastéjSim
cytogenetickym ndlezem u pacientek s Turnerovym syndromem. V pripadé
chromosomalni mozaiky JSOU V Organismu soucasné pritomny bunécné populace s jednim
chromosomem X a v dalsich bunécnych liniich miize byt karyotyp 46,XX nebo 47, XXX,
popi. strukturdlné zménény chromosom X nebo chromosom Y (ZAPLETALOVA a kol.,
2003, s. 21). Nejcastéjsi pricinou je ztrata jednoho z pohlavnich chromosomi v prubéhu

anafaze a vysledkem jedna normalni bunika 46,XX (A: Kar. 1) a druha abnormalni dcefina
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buiika 45,X (A: Kar. 2). Vysledny karyotyp je 45,X/46,XX (ZAPLETALOVA a kol.,
2003).

Dalsi z pfi¢in jiné mozaikové formy Turnerova syndromu 45,X/47, XXX muze byt
nondisjunkce v prubéhu anafaze, kdy jedna dcefind buiika dostane o jeden chromosom

X navic a do druhé putuje jen jeden chromosom (ZAPLETALOVA a kol., 2003).

U nékterych pacientek s TS se vyskytuje i chromosomalni mozaika, kterd
obsahuje muzsky pohlavni chromosom, a vznikd ztratou Y chromosomu pii mitose
v pribéhu anafize (45,X/46,XY). Tento stav je téZ nazyvan jako smiSena gonadalni
dysgeneze, protoze jejich zlazy obsahuji dysgenetickou ovaridlni a testikularni tkan.
V piipad¢ pacientek s karyotypem 46,XY se jedna o Cistou gonadalni dysgenezi. U nalezu
chromosomu Y se obvykle indikuje gonadektomie z divodu zvySeného rizika maligniho
navratu dysgenetické gonady (ZAPLETALOVA a kol., 2003).

S vyuzitim molekularné-genetickych metod k detekci skrytych mozaikovych
forem u Turnerova syndromu je diky analyze DNA moznost odhalit dfive nepoznané
mozaiky a tim prehodnotit dosavadni cytogenetické nalezy (ZAPLETALOVA
a kol., 2003).

3.3 STRUKTURALNI ABERACE CHROMOSOMU X

Aberace tohoto typu jsou méné ¢asté nez naptiklad monosomie chromosomu X.
Strukturalni aberace chromosomu X se pfevazné vyskytuji ve form€ chromosomalni
mozaiky a patii k vysledkiim chromosomalnich zlomi pfi meiose s jejich néslednou
rekonstrukci v abnormdalni kombinaci. Strukturdlni aberace obecné mohou
byt balancované a pii takovych nedochazi ke ztratam chromosomélniho materidlu.
Nebalancované strukturalni aberace vedou ke ztraté¢ nebo nadbytku tohoto materialu

(ZAPLETALOVA a kol., 2003).
3.3.1 ISOCHROMOSOM X

Isochromosom X je nejcastéjsi strukturalni abnormalita, ktera zptsobuje Turnertv
syndrom. Tato odchylka vznikd v priibéhu anafdze II. meiotického déleni. Pfi tomto
patologickém rozdé¢leni tvoii chromosom X bud’ dvé kopie kratkych ramének, nebo dvé
kopie dlouhych ramének (C: Obr. 2). Nejcastéji se vSak vytvoii isochromosom dlouhych

ramének a kratka raménka jsou ztracena. V tomto piipadé je isochromosom X del$i nez
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normalni chromosom X a je oznacovan i(Xq) (A: Kar. 3). Pacientky, které¢ maji karyotyp
46,X,i(Xq) mivaji velmi podobné klinické symptomy jako pacientky, které maji
monosomii chromosomu X. Karyotyp 46,X,i(Xp) je velmi vzacny, jedna se 0 karyotyp
s isochromosomem z kratkych ramen chromosomu X (ZAPLETALOVA a kol., 2003).

3.3.2 DELECE KRATKYCH NEBO DLOUHYCH RAMEN CHROMOSOMU X

K méné Castym nalezim u divek s Turnerovym syndromem patii chybéjici ¢ast
kratkého raménka chromosomu X, tzn. karyotyp 46,X.del(Xp),ale jesté vzacnéjsi
je chybgjici dlouhé raménko chromosomu X, karyotyp 46,X,del(Xq). Delece miize byt
bud’ intersticidlni nebo termindlni. Typické projevy Turnerova syndromu jsou pti deleci
vEtsi ¢asti kratkych ramen chromosomu X, zatimco v piipadé delece dlouhého raménka
nemusi byt pfitomna riistovd porucha a i ostatni klinické projevy jsou méné népadné

(ZAPLETALOVA a kol., 2003).
3.3.3 RING CHROMOSOM

Ring nebo také kruhovy chromosom X (karyotyp 46,X,r(X)) patii k ostatnim
strukturalnim aberacim chromosomu X vedoucim k Turnerové syndromu (A: Kar. 4).
Ring chromosom vznika zlomenim a poté ztratou termindlnich ¢asti kratkych i dlouhych
ramen chromosomu X. Zbyvajici ¢asti chromosomu X se na svych koncich spoji do kruhu
(C: Obr. 3). U divek s ring chromosomem mutize byt ¢ast&jsi vyskyt mentalnich retardaci
oproti ostatnim pacientkdm s TS. Klinické projevy jsou dany rozsahem delece kratkych
a dlouhych ramen v zavislosti na velikosti ring chromosomu. Fenotypické projevy
Turnerova syndromu a mentalni retardace jsou u malych ring chromosomt znaéné
vyjadieny diky ztrat€¢ XIST genu. Mitotickou instabilitu jevi strukturdlné¢ abnormadlni
X. Strukturalni abnormality se tedy mohou vyskytovat i formou chromosomalni mozaiky

(karyotyp 45,X/46,X,i(Xp) (ZAPLETALOVA a kol., 2003).

3.4 OSTATNI ABNORMALNI CYTOGENETICKE NALEZY

Mezi dal$i abnormélni nalezy muze byt zafazena i reciproka translokace
zahrnujici chromosom X, kdy dochazi k vyméné mezi ¢asti chromosomu X a konkrétni
oblasti n¢kterého z autosomu nebo také chromosomu Y. Klinické ptiznaky u této
translokace jeji nositelé obvykle z4dné nemaji, avSak mohou se objevit az u jejich

potomkd, jestlize zdédi chromosomalni abnormalitu v nebalancované formé. Klinické
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projevy pii translokaci chromosomu X na autosomy tak mohou byt stejné jako
u monosomie X. Pri¢inou je s nejvétsi pravdépodobnosti ztrata pseudoautosomalni oblasti
chromosomu X, ke které doslo pfi jeho translokaci. Variabilni klinické projevy, které
zavisi na misté zlomu, mohou mit pacientky s balancovanou translokaci, a to mezi
chromosomem X a autosomy. V takovychto pfipadech v pfevazné vétsingé dochazi
k inaktivaci chromosomu X. Co se tyka pacientek s TS, vzacné se mizeme setkat s marker
chromosomem. Pacientky maji jeden chromosom X a strukturdlné¢ abnormalni marker.
Pivod tohoto markeru se da odhalit az za pomoci DNA specifickych sond metodou in
situ fluorescencni hybridizaci. VéEtSinou se nedé identifikovat béznymi prouzkovacimi
metodami, protoze se obvykle jedna jen o maly zlomek chromosomu X popiipadé Y

(ZAPLETALOVA a kol., 2003), (GROCHOVA a kol., 2007).

3.5 PRITOMNOST CHROMOSOMU Y

U divek s Turnerovym syndromem muzZe byt i nékdy pfitomen muzsky pohlavni
chromosom Y nebo jeho ¢ast. Jedna-li se 0 syndrom Ccisté gonadalni dysgeneze
s karyotypem 46,XY, tak se nepovazuje za TS v pravém slova smyslu, jelikoz postrada
typickou symptomatologii. V pfipadé, ze se vyskytuje chromosom Y v chromosomalni
mozaice, napiiklad karyotyp 45,X/46,XY, pak jde o smiSenou gonadalni dysgenezi.
Mozné je, aby byla volné pfitomna pouze ¢ast chromosomu Y nebo chromosomalni
marker, ktery mize byt translokovan na jiny chromosom. Nékdy v§ak mohou byt ¢asti
chromosomu Y tak malé, Ze je potieba k jejich detekci pouzit specidlnich molekularné-
genetickych metod. Pacientky s pfitomnosti chromosomu Y v karyotypu maji obvykle
mén¢ naruseny rust a méné ndpadné dysmorfické rysy. U nékterych z nich miize byt
pozorovano vyraznéjsi ochlupeni, ndpadné;jsi muskulatura a hypertrofie klitorisu. Jestlize
pritomna ¢ast chromosomu Y obsahuje geny, které determinuji vyvoj testikularni tkané
SRY, pak dochazi k wvyvoji dysgenetické gonady obsahujici testikularni tkan
(ZAPLETALOVA a kol., 2003).

3.5.1 VYZNAM CHROMOSOMU Y

U pacientek s Turnerovym syndromem se chromosom Y vyskytuje nejcastéji
ve formé& choromosomalni mozaiky (45,X/46,XY). Jedinci s timto typem mozaiky
nemusim mit vzdy klasicky fenotyp Zeny se znaky TS a ovaridlni dysgenezi. U Turnerova
syndromu je cytogeneticky zjiSténa piitomnost chromosomu Y obvykle spojena jen
S nevyraznou maskulinizaci. Vyznamné je vSak riziko vzniku gonadoblastomu
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v patologicky vyvinutych nebo i pozménénych gonddach (ZAPLETALOVA a kol.,
2003).

3.5.2 VYSKYT Y SPECIFICKYCH SEKVENCI

Turneriv syndrom patfi mezi Casté typy gonosomadlnich aberaci obsahujici
bun&éné linie s chromosomem Y nebo jeho &asti. Udaje v literatufe tykajici se vyskytu Y
sekvenci u pacientek s TS se velice li$i. Konkrétnéji se pohybuji od nékolika malo procent
az po 60 %. Pfi¢inou bude pravdépodobné riizné etnost vysettovanych sobort, ale hlavné

odligné diagnostické ptistupy (ZAPLETALOVA a kol., 2003).
3.5.3 DIAGNOSTIKA Y SEKVENCI

Diagnostické piistupy stanovovani Y sekvenci rozdélujeme na 3 zékladni arovné
detekce vzhledem k velikosti molekuly DNA na troven cytogenetickou, molekularné-
cytogenetickou a molekularné genetickou (ZAPLETALOVA a kol., 2003).

3.5.3.1 CYTOGENETICKE METODY

Tyto metody se zaméfuji na hodnoceni kondenzovanych chromosomu optickym
mikroskopem, G prouzkovaci technika se pak vyuziva k ptesné identifikaci chromosomd.
Béhem tohoto procesu dochazi k zastaveni bunéného cyklu mitotickym jedem
kolchicinem ve stadiu metafaze, kdy je nejvétSi kondenzace chromosomu.
(ZAPLETALOVA a kol., 2003). Poté se proteolytickymi enzymy (trypsin) nebo jinymi
cinidly, denaturujicimi proteiny, cdstecné narusi struktura chromosomu. Ndsledné
se chromosomy obarvi Giemsovym barvenim (pruhovini chromosomu). Stanoveni
mozaiky je Vv pripade cytogenetiky zachyceného fragmentu relativné presné pouze
do poméru 1:10 (ZAPLETALOVA a kol., 2003, s. 47).

3.5.3.2 MOLEKULARNE-CYTOGENETICKE METODY

Tyto metody jsou zaloZeny na principu hybridizace DNA jednofetézcové sondy
a komplementarniho Gseku chromosomalni DNA. Tyto metody lze rozdé€lit na: 1.) ISH —
vyuziva sond, které jsou nejcastéji komplementarni k centromerickym repetitivnim
sekvencim. Jsou-li sondy oznaceny fluorescencné, jedna se o techniku FISH (C: Obr. 4).
FISH je vhodna ke stanoveni mozaik do poméru 1:100. 2.) PCR — v pfipadé stanoveni Y
sekvenci probiha nejcastéji v centromerické oblasti na chromosomu Y. Tato metoda je

vhodny dopln¢k FISH techniky, jelikoz je citlivéj§i, a pomdhd zviditelnit i malé
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chromosomalni fragmenty. 3.) CGH — funguje na principu hybridiza¢niho porovnavani
kontrolni a testované genomické DNA. Pfi testovani Y sekvenci se porovnava DNA
pacientky s DNA Zeny a DNA muze (ZAPLETALOVA a kol., 2003), (GROCHOVA
a kol., 2007), (GREGOR a kol., 2009).

3.5.3.3 MOLEKULARNE GENETICKE METODY

Molekularni diagnostika ma vyznam v piipadech, kdy je Y sekvence cytogeneticky
nezjistitelnd, bud’ z divodu vzacnéjsi mozaiky nebo vzhledem k lokalité ¢i velikosti
fragmentu Y v karyotypu. Reakci PCR s analyzou fragmenti na agar6zovém gelu
je mozné vyuzit pro detekci Y sekvence chromosomalniho ptivodu o velikostech desitek
az tisice part bazi (C: Obr. 5). Citlivéj$i metoda, ktera se v posledni dobé vyuziva,
je kvantitativni fluorescenéni PCR (QF PCR). Pro tyto metody je vSak podminkou
vybavena laboratof genetickym analyzatorem (ZAPLETALOVA a kol., 2003),
(GROCHOVA a kol., 2007), (GREGOR a kol., 2009).
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4 KLINICKA SYMPTOMATOLOGIE

Divky a zeny s Turnerovym syndromem maji své typické klinické projevy, které
se lisi podle véku (B: Tab. 3). V téhotenstvi se mize vyskytnout oligohydramnion nebo
polyhydramnion ¢i preeklampsie. U novorozenci nalézdme lymfedémy na akrech,
jako jsou nohy (C: Obr. 6), ruce (C: Obr. 7), o¢ni vicka (C: Obr. 8), znamky
kardiovaskularnich malformaci, nuchalni zahyby a degenerativni znaky Vv obliceji zhruba
v 45 %. V détstvi miizeme vidét zejména malou postavu a také mohou byt poruchy vyvoje
motoriky a feci. V adolescentnim véku chybi pubertalni vyvoj, hlavné¢ vyvoj mamm

a amenoreu. Zeny jsou v dospélosti infertilni (LISA a kol., 2001).

Fenotyp do urcité miry koreluje s karyotypem, resp. s genotypem, i kdyz rozdilny
klinicky obraz nekdy pozorujeme i u divek a Zen se stejnou chromosomdalni abnormalitou

(ZAPLETALOVA akol., 2003, s. 67).
Dle riiznych pficin vzniku lze jednotlivé symptomy délit do 4 skupin:

1. Ristova porucha a kostni abnormality.

2. Odchylky v utvareni vnitrnich tkani a mekkych organii.

3. Gonadalni dysgeneze.

4. Neurokognitivni dysfunkce (ZAPLETALOVA a kol., 2003, s. 67).

Za odlisnost fenotypu pacientek s TS jsou odpovédné tii rlizné mechanismy
vychazejici z neptitomnosti chromosomu X. Prvnim z nich je pravdépodobné chybéjici
ucinek genid na chromosomu X, které u zdravych osob nepodléhaji X inaktivaci (napf.
SHOX gen a lymfogenni gen). Haploinsuficience téchto genti ma za nasledek poruchu
rustu, skeletarni abnormality a odliSné utvareni mékkych tkani a vnittnich organi. Mezi
kostni odchylky patfi napf. Madelungova deformita piedlokti, gotické patro nebo
mikrognatie (C: Obr. 9) (ZAPLETALOVA a kol., 2003), (LISA a kol., 2004),
(KLASKOVA akol., 2012).

Genomicky imprinting je druhym mechanismem vlivu haploinsuficience gent
na chromosom X na fenotyp pacientek s TS (ZAPLETALOVA a kol., 2003). Je zalozen
na poznatku, Ze geny jsou prednostné exprimovany pouze na chromosomu ziskaném

od rodice urcitého pohlavi (ZAPLETALOVA akol., 2003, s. 67).
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Nespecificky chromosomalni efekt je poslednim mechanismem. Ma znacny vliv
na vznik a stupen gonadalni dysgeneze. U divek s TS do meiotického déleni nevstupuji
bunécné¢ linie S neparovymi pohlavnimi chromosomy. V zavislosti na typu
chromosomalni aberace je disledkem atrézie oocytli a variabilni gonadalni fenotyp

(ZAPLETALOVA a kol., 2003).

4.1 RUSTOVE PORUCHY

U divek s TS byva nejvyrazngji postizen rist (C: Obr. 10). Maly vzrist je tedy pii
znacné fenotypové variabilité¢ konstantnim piiznakem. Divky postizené malou postavou
nachazime u Turnerova syndromu u 95-100 %. Rustova retardace tedy mize byt Casto
prvnim symptomem vedouci k diagndze TS, avSak u nékterych divek mtze byt i znakem
nejen geneticky, ale také ptisobenim endogennich a exogennich faktori. Podle mnoha
udajui u nelécenych divek s TS kolisa kone¢na vyska mezi 139-147 cm, to je o 20 cm
méné nez u soucasné zenské populace. Tato porucha rlstu se projevuje jiz v prubéhu
intrauterinniho vyvoje. Porodni délka divek s TS byva méné nez 50 cm, porodni véha
kolem 2900 g. Zhruba u 50 % divek mohou byt symptomy tak napadné, ze je mozné fici
podezieni na TS hned po narozeni. Ke zhor$eni dochazi v détstvi, dle Rankeho a Brooka
je zpozdéni konstantni od 1. do 12. roku zivota, ov§em nejvétsi opozdéni rustu nastava
pii nastupu pubertalniho zrani. Maly vzriist byva nejcastéji spojovan s absenci distalni
¢asti kratkého raménka X chromosomu, ale byla nalezena spojitost s deleci kratkého
i dlouhého raménka (LISA a kol., 2001), (ZAPLETALOVA a kol., 2003), (LISA a kol.,
2004), (LEBL akol., 2011), (ZAPLETALOVA a kol., 2012).

Spontanni i provokovana sekrece riistového hormonu (GH) a riistového faktoru
podobného inzulinu (IGF-I) je u divek s Turnerovym syndromem v prepubertalnim véku

normalni (ZAPLETALOVA a kol., 2003, s. 71).

Je vytvofena novéjsi hypotéza, ze poruchu ristu u TS zpusobuje kombinace
faktorti: kostni dysplazie, chromosomalni abnormality, intrauterinni rlistova retardace.
U plodl spontanné potracenych s karyotypem 45,X jsou typickym znakem vyrazné
lymfedémy svédcici o abnormalnim utvafeni miznich cest. Takova to odchylka mlize vést
v dalsim vyvoji ke vzniku nékterych klasickych dysmorfickych projevi, jako je dysplazie
nehtt (C: Obr. 11), kratky krk (C: Obr. 12), hypoplasticka dolni ¢elist. Do tivahy pfichazel

1 mozny vliv na osifikacni centra a tim tedy vliv na télesny rist. Pozornost se v poslednich
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letech soustiedila na mapovani chromosomu X. Dilezitym meznikem byla identifikace
SHOX genu v pseudoautosomdlni oblasti obou pohlavnich hormonti. Abnormality
kostniho systému u TS jsou spojovany pravé s deficitem SHOX genu. K abnormalitam
patfi v nejmensim procentualnim zastoupeni a to ve 4-8 % Madelungova deformita
(C: Obr. 13), dale pak skolioza (13-20 %), kyfoza ve 40 %, vysoké gotické patro, kratky
4. metakarp a genum valgum v 35% zastoupeni. Nejéastéjsimi abnormalitami kostniho
systému vSak jsou Stitovity, Siroky a plochy hrudnik (80 %), mikrognatie (60 %)
a Vv neposledni fad¢ cubitus valgus (45 %). Riziko osteoporozy je 10x vySsi u dospélych
zen nez u zdravych osob. Vyznamnym faktorem, ktery ovliviiuje spontanni rast pacientek
a jejich télesnou vysku v dospélosti, patfi i vyska rodit (LISA a kol., 2001),
(ZAPLETALOVA a kol., 2003), (LISA a kol., 2004).

Syndrom gonadélni dysgeneze neboli zménénd ovarialni struktura je, spolu
tvorby v duasledku dysgeneze pohlavnich Zlaz vede u vétSiny dévcat k chybé&jicimu
spontannimu pubertalnimu vyvoji a K infertilité (ZAPLETALOVA a kol., 2003).

4.2 POHLAVNI VYVOJ

4.2.1 MORFOLOGIE OVARIi, HORMONALNI REGULACE

Ovaria u embryi s TS jsou do 3. mésice makroskopicky i mikroskopicky
nerozliSitelnd od ovarii zdravych plodd, i kdyZ maji funkéni jen jeden chromosom X.
Zarode¢né buiiky s karyotypem 45,X zac¢inaji od 3. mésice intrauterinniho zivota rychleji
degenerovat a do meiotického d€leni vétsinou nevstupuji. Vznikaji listové gonady,
u kterych se fibroticky méni struktura kiiry ovarii. Pfi narozeni nebyva morfologie ovarii
u dévcat s TS jednotnd. Ovaria mohou obsahovat jen fibrotickou tkan bez zarode¢nych
bun¢k nebo zbytky normalni ovaridlni tkdné. Zcela vyjime¢né¢ mohou mit normalni
histologickou strukturu. Ovaria plodu s karyotypem 45,X nejvice postihuje fibroza. Pocet
folikulti s obsahem oocytu se redukuje zhruba na 1 % poctu folikulti zdravych divek
V Casném postnatalnim obdobi. Zbyvajici folikuly jsou prazdné a jevi znamky atrézie
se sklony k cystické degeneraci, zatimco plody s chromosomalni mozaikou a vysSim
poctem zastoupeni bunéénych linii 46,XX mohou byt pii porodu ovaria makroskopicky
normalni (ZAPLETALOVA a kol., 2003).
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Biologickym projevem nedostatecnosti ovaridalni hormonalni produkce je zvysena
hladina gonadotropinit (hypergonadotropni hypogonadismus). Hormondadlni zmény
vyrazné koreluji s mirou estrogenni insuficience a morfologickym obrazem ovarii

(ZAPLETALOVA akol., 2003, s. 83).
4.2.2 TELESNY VYVOJ

S piihlédnutim k Sirokému spektru morfologickych zmén ovarii jsou variabilni
I zevni projevy pohlavniho dospivani u divek s TS. U 20-30 % vsech pacientek zastava
zachovana alesponi ¢astecnd sekrece estrogent dostacujici k pocate¢nimu vyvoji prsnich
zlaz. Oproti tomu u 11-22 % pacientek ma tvorbu ovarialnich hormont natolik vydatnou,
aby vyvolala menstruaci. Vyjime¢né, zhruba ve 2-5 %, byva pozorovana dlouhodoba
dostacujici ¢innost ovarii, ktera umozinuje pravidelny menstruacni cyklus a fertilitu.
U pacientek s chromosomalni mozaikou, ktera obsahuje vyssi procento buné¢nych linii
46,XX, jsou popsany piipady spontanni puberty s pravidelnym menstruaénim cyklem
a fertilitou. Tyto pacientky maji ¢astecné zachovanou normalni ovarialni tkan. U vétSiny
z nich také ¢asem dochazi k anovula¢nim cyklim a postupné k piedasné menopauze.
V priméru kolem 11,6 roku Zivota nastava spontanni pubertdlni vyvoj u pacientek
se zachovalou estrogenni sekreci a menarche obvykle nastupuje ve 13 letech
(ZAPLETALOVA a kol., 2003).

4.2.3 VYVOJ VNITRNIHO GENITALU
4.2.3.1 OVARIA A OVARIALNI INSUFICIENCE

Ultrasonografické studie v 75-95 % potvrzuji pfitomnost liStovitych nebo
nezobrazitelnych ovarii, zejména u divek, které maji karyotyp 45,X a 46,X,r(X). Oproti
tomu u divek s chromosomalni mozaikou nebo se strukturdlnimi abnormalitami
chromosomu X muze byt struktura ovarialni tkané zachovana az v 75 %. Ovaria
Vv porovnani s normou byla v uvedenych studiich u vsech skupin vyrazné mensi. Pacientky
s klasickou formou 45,X mély nejmensi ovaria a Kk jejich ristu doslo pozdé€ji nez
u zdravych kontrol. Sledovani hladin estradiolu pribézné ukazalo, Ze po 13. roku Zivota
dochézi k vyraznému vzestupu u divek s detekovatelnymi morfologicky nezménénymi
ovarii (ZAPLETALOVA akol., 2003). U nékterych divek s Turnerovym syndromem miize
byt pritomen chromosom Y nebo jeho cast. Tyto pacientky maji zvysené riziko (15-25 %)

vzniku zhoubného nadoru — nejcastéji gonadoblastomu nebo dysgermiomu v dysgenetické
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gonade. Gonadoblastom se muizZe objevit jiz v casném détstvi, pozdeji miize produkovat
pohlavni hormony a byt pricinou virilizace (vyjimecné feminizace) (ZAPLETALOVA
a kol., 2003, s. 85-86). Divkam s TS je doporuéeno odstranéni gonad (ZAPLETALOVA
a kol., 2003).

U divek s Turnerovym syndromem je obtizné potvrzeni ovarialni nedostatecnosti
zejména v prepubertdlnim obdobi. Ovarialni insuficienci lze klinickym vySetfenim
prokazat az v dobé ocekavaného néstupu puberty, kdy nedochazi k rozvoji sekundarnich
pohlavnich znakii. U divek s TS se spontannim nastupem puberty dochéazi casto
k postupnému vyvoji ovarialni nedostate¢nosti, projevujici se sekundarni amenoreou,
anovulac¢nimi cykly a ¢asnou menopauzou. Zvysené hladiny gonadotropnich hormont
nemusi vzdy korelovat s klinickym obrazem. Funkci vaje¢nikli nemusi s pfesnosti odrazet
ani hladina estradiolu. Jako projev ovaridlni insuficience je vSeobecné povaZovéna
vysokd hladina FSH. Zobrazeni ovarii ultrasonografickym vySetfenim malé panve
umoziujici ureni jejich morfologie a velikosti vyznamné ptispivéa k diagnostice ovarialni
insuficience, piestoze je toto vySetieni v détském véku problematické a vyzaduje zna¢nou
zru¢nost. Rust a velikost délohy jsou dillezitymi ukazateli estrogenni aktivity. Podminkou
pro zahajeni hormondlni substitu¢ni 1é¢by je korelace klinickych, ultrasonografickych

a laboratornich nalezti vedouci k potvrzeni ovarialni insuficience (ZAPLETALOVA
a kol., 2003).

4.2.3.2 DELOHA

Rast a velikost délohy jsou piimo zavislé na stoupajici hlading estrogenu. U divek
s TS se setkdvame s velkou variabilitou nalezi, které koreluji se stupném zachovalé
ovarialni hormonalni produkce. Pacientky s TS maji délohu mensi, nez je tomu tak
u divek zdravych, a to ve vSech v€kovych skupinach, ale objem délohy s vékem stoupa.
Déloha si zachovava sviyj infantilni neboli piskotovity tvar pomérné dlouhou dobu.
U zdravych divek se déloha zacina zvétSovat jiz po 7. roce zivota, zatimco u divek s TS
se spontanni pubertou dochazi k vyraznéj$imu riistu uteru a zmeéne jeho tvaru az ve véku

13 let (ZAPLETALOVA a kol., 2003).
4.2.3.3 PRSNI ZLAZY

V dob¢ spontanni nebo indukované puberty jsou prsni zlazy u nekterych divek

s TS nedokonale vyvinuté a jejich zvétSeni je jen nepatrné. Pravdépodobnou piicinou
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je intrauterinné vzniklé rozSifeni hrudniku, které vzniklo abnormalnim utvarenim

lymfatického systému (ZAPLETALOVA a kol., 2003).

4.3 KARDIOVASKULARNI SYSTEM

Ptiblizn€ 75 % plodl s TS postihuji vyvojové vady srdce a velkych cév. Mnoho
Z nich je vsak potraceno v ¢asnych stadiich téhotenstvi. K nejcastéjsSim vrozenym vadam
kardiovaskularniho sytému patii koarktace aorty (C: Obr. 14) nebo hypoplazie levého
srdce. Dal§imi nélezy mohou byt bikuspidalni aortalni chlopen, defekt komorového septa
ahypertenze (ZAPLETALOVA akol., 2003), (KLASKOVA akol., 2010), (TAPALOVA
a kol., 2011).

4.4 UROPOETICKY SYSTEM

U 40-70 % pacientek s TS se vyskytuji vrozené vady mocového tstroji. Pfi¢ina
vzniku anomalii uropoetického traktu neni zcela jasnd. Mezi tyto poruchy
patii: dystopicka ledvina, podkovovita ledvina (C: Obr. 15), jedna ledvina, zdvojeni
mo&ovodii (LISA a kol., 2001), (ZAPLETALOVA a kol., 2003), (LISA a kol., 2004).

4.5 LYMFATICKY SYSTEM

Abnormalni vyvoj lymfatického systéemu a porucha jeho komunikace s cévnim
recistem je jednim z patogenetickych mechanismu, které se podileji na vzniku rady
embryogeneze (ZAPLETALOVA' a kol., 2003, s. 91). Lymfa se pak mutze hromadit
V miznim systému v zadnich a bo¢nich oblastech krku a zptisobovat tzv. hygroma colli
cysticum (C: Obr. 16), coz je typicky projev TS Vv prenatalni diagnostice.
(ZAPLETALOVA a kol., 2003). Zdvaznd obstrukce nebo hypoplazie lymfatického
systému je pricinou spontdinnich potratit u vice nez 99,9 % plodii s karyotypem 45,X
(C: Obr. 17) (ZAPLETALOVA’ a kol., 2003, s. 91).

Mezi dal$i znaky TS, které jsou ndpadné postnatdlné, patii: pterygium
colli — siroky krk s koznimi fasami (25 %), nizko nasedajici vlasova hranice (40 %),
abnormalni tvar a nizko posazené usni boltce (C: Obr. 18), plochy, stitovity hrudnik,
dysplazie nehtt (13 %), otoky rukou, nohou a zevniho genitalu (ZAPLETALOVA a kol.,
2003), (KLASKOVA a kol., 2010).
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Po narozeni lymfedémy vétSinou ustupuji, ale pietrvava rozsifeni lymfatickych
cest, a to je pfic¢inou hypostatickych otok dolnich koncetin. VétSina z uvedenych
priznakli se vyskytuje u pacientek, které maji deleci kratkého raménka chromosomu

X (LISA akol., 2001), (ZAPLETALOVA a kol., 2003), (LISA a kol., 2004).

4.6 ABNORMALITY KOSTNIHO SYSTEMU

U Turnerova syndromu jsou kostni zmény casté. Za vétSinu kostnich zmén
zodpovidaji mutace SHOX genu. Patii mezi né kratky krk (80 %), Stitovity, Siroky
a plochy hrudnik (75-80 %), mikrognatie (60 %), cubitus valgus (45 %), genu valgum
(30-35 %), kratky IV. metakarp (35-60 %), vysoké gotické patro (35 %), kyfoza (40 %),
skolioza (13 %) a Madelungova deformita (4-8 %). U dospélych Zen s TS byva uvadéno
asi 10krat vys3i riziko osteoporézy nez u zdravych Zen (LISA a kol., 2001), (LISA
a kol., 2004), (BERKOVA a kol., 2009), (MAKRAKIS et al., 2009), (TAPALOVA
akol., 2011).

4.7 ZRAK A SLUCH

4.7.1 ZRAK A OCI

U divek s TS se ocni vady vyskytuji az 10krat Castéji nez u ostatni populace
a patofyziologie zde neni jasna. Mezi nejcastéjSi o¢ni vady patii strabismus a v 16 %
ptoza vicek (C: Obr. 19), kterou je nutno opera¢né upravit, nebot’ u nékterych divek mize
naruSovat zrak. Drobné odchylky jsou z funkéniho hlediska nevyznamné. Patii mezi né
piitomnost epikantus nebo neobvyklé utvafeni oénich $térbin. Cast&ji se mizeme
u pacientek setkat s vyskytem hypermetropie a myopie. Barvosleposti trpi 10 % pacientek
a je pseudoautosomalné recesivné dédiénym znakem vazanym na dlouhé raménko
X chromosomu (ZAPLETALOVA a kol., 2003), (BRUNNEROVA a kol., 2007),
(TAPALOVA a kol., 2011).

4.7.2 USI, SLUCH A REC

Incidence chorob sluchového aparatu je u pacientek s TS vysoka okolo 50-70 %.
Velké vétsina z nich prodélava v détstvi opakované zanéty stiredousi a to s nejvysSSim
vyskytem mezi 1. a 6. rokem Zivota. Pfi¢inou byvéa zkraceni Eustachovy trubice, ktera
je spojena se stfedousni dutinou a nosohltanem. Tvrdé patro byva napadné vysoké

(gotické patro). Vzhledem k témto abnormalnim anatomickym pomértim dochazi casto
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k opakovanym zanétim stfedousi, hltanu nebo parovych mandli. Pii nedtsledné 1écbé
muze dojit poskozeni stfedniho ucha s naslednou trvalou poruchou sluchu

(ZAPLETALOVA a kol., 2003).

V détském veéku je typicka nedoslychavost pfevodniho typu, jejimz dasledkem
je odchylné utvaieni sluchovych kistek (C: Obr. 20). Nedoslychavost senzorineuralniho
dysfunkci kochlearniho aparatu s defektem, ktery postihuje vlasové bunky Cortiho
aparatu. U 27 % pacientek je nutné, aby pouzivaly sluchové pomiicky. V détstvi mohou
mit poruchy sluchu negativni vliv na vyvoj fe¢i a verbalni komunikaci, je proto diilezité
v€asné rozpoznani a 1é¢ba. Dal§im problémem muze byt abnormalni uzavieni tvrdého
patra, jelikoz mize branit proudéni vzduchu v nose nebo deformovat mista, ktera jsou
dialezitad pro hlasovou rezonanci a vést tak k huhfiavému nebo nepfiméfené vysokému
hlasu. U pacientek s TS je také Casta dysplazie uSnich boltct, avSak jedna se pouze
0 kosmeticky problém (LISA a kol., 2001), (ZAPLETALOVA a kol., 2003).

4.8 KUZE A KOZNIi ADNEXA

Dalsimi ptiznaky TS u vétSiny pacientek byva zvySeny vyskyt pigmentovych
névi (az 75 %), ohrani¢ena ztrata pigmentu — vitiligo (2 %), seboroicka dermatitida, sussi
ktze na tvarich, stehnech a zevnich stranach pazi. U pacientek s Turnerovym syndromem
se rany hoji vétsinou tzv. keloidnimi jizvami (LISA a kol., 2001), (ZAPLETALOVA
a kol., 2003), (BERKOVA a kol., 2009).

4.9 JINA ONEMOCNENI

Dalsi onemocnéni, které se mohou u TS vyskytnout, jsou: autoimunni hypotyreo6za,
na inzulinu nezavisly diabetes mellitus, celiakie nebo Crohnova choroba, ocni
zmény — strabismus, epikantus. Mozné jsou také neuropsychické poruchy jako: porucha
prostorové vizudlni, senzo-neurdlni poruchy sluchu, poruchy chovani. U divek
S Turnerovym syndromem byvé inteligence normalni, avSak zajimavé je, ze divky
S mozaikou mivaji méné cCasto poruchy neverbdlni komunikace oproti divkam

s monosomii ¢ ring chromosomem (LISA a kol., 2001), (LISA a kol., 2004).
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5 DIAGNOSTIKA

Casné rozpoznani TS umoziiuje takto postizenym divkam véas vyuzit viech
postupti symptomatické i substitucni terapie, které dosah nékterych zavaznych abnormalit
spojenych s TS mohou zmirnit (C: Obr. 21). V¢asna diagnoza piinasi pro rodice i divky
dulezitou psychologickou pomoc a poméha chapat piicinu jejich odliSnosti, zajisti lepsi
socializaci a také pomiize najit spravny vztah ke svému okoli (ZAPLETALOVA a kol.,
2003).

Zhruba 50 % vSech dévcat s TS je teoreticky mozno zjistit brzy po narozeni,
jelikoz maji vyjadieny nékteré charakteristické ¢i patognomické ptiznaky, jakou jsou
naptiklad: pterygium colli, koarktace aorty nebo kongenitalni lymfedémy hibetti rukou
a nartt. Pfibyva i podil pacientek diagnostikovanych jiz prenatalné, piedevs§im diky
presnéjsi ultrazvukové diagnostice v tehotenstvi. Praktické lékafe pro déti a dorost
soustavné stimuluji détsti endokrinologové k véasnému rozpoznavani déti s ristovou
poruchou. Centra détské endokrinologie, kam se soustfed’uje klinicka péce o pacientky,
usnadiiuje jejich diagnostiku i i€¢elnou komplexni péci o jejich rast, dospivani, korekci
vaznych zevnich dysmorfickych znamek, feSeni sdruzenych organovych anomalii,
odchylek smyslovych funkci i jejich psychosocialni integraci (C: Obr. 22). Diagnostické
metody Ize rozdélit na metody prenatalni a postnatalni diagnostiky (ZAPLETALOVA
a kol., 2003).

5.1 PRENATALNI DIAGNOSTIKA

Podle fetopatologickych studii je Turneriv syndrom jednou z nejéastéjsich
chromosomalnich aberaci, ktera vznika pti fertilizaci oocytu spermii. VéEtSina koncepci
s karyotypem 45,X je potrdcena na zacitku embryogeneze. Udava se, Ze do terminu
porodu pieziva pouze jedno ze sta embryi s monosomii X. Zatim nebyl jednoznacné
prokazan vliv zvysujici se pravdépodobnosti patologické koncepce v souvislosti s vékem

matky (ZAPLETALOVA a kol., 2003).

Vyraznou prediktivni hodnotu v prenatdlni diagnostice TS ma ultrasonografické

vySetieni. Zavazné charakteristické ultrasonografické nalezy u plodu s TS:

e Hygroma colli cysticum — rozsSifeni nuchalni oblasti. Vznik je s nejvetsi

pravdépodobnosti podminén vyvojovou anomalii lymfatickych cév. Namétené
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maximum, které se zaznamendva, by mélo byt mensi nebo rovno 3 mm
v 1. trimestru a mensi nebo rovno 5-6 mm v 2. trimestru. K pfesnému stanoveni
délky t€hotenstvi musi byt pii vysetieni spolehlivé zméfend CRL plodu.

e Generalizovany lymfedém nebo hydrops. Jednim z typickych symptomi
TS v obdobi po porodu, je lymfedém postihujici oblasti narta.

e Vady levého srdce a aorty. K nejcastéjSim naleziim, u néhoz je prenatalni
diagnostika extrémné naro¢na, je CoA.

e Anomalie ledvin — nejcastéjsi je podkovovita ledvina.

e Oligohydramnion — spojeny zejména s vadami moc¢ového ustroji.

e Intrauterinni ristové retardace (ZAPLETALOVA a kol., 2003), (KLASKOVA
a kol., 2010).

Biochemicky screening je zaméfen na nékteré vrozené vyvojové vady plodu.
Je nabizen vSem t€hotnym v 15.-18. tydnu gravidity. Jedna se test porovnavajici hodnoty
choriového gonadotropinu, alfa-fetoproteinu a volného estriolu v matefském séru
s vékem téhotné Zeny, jeji hmotnosti a s kalibraci na ptesné gestacni stati plodu. Typicky
pro TS je plod s cystickym hygromem s patologicky zvySenymi hodnotami alfa-
fetoproteinu az v 52 % ptipadech jeho vyvoje (ZAPLETALOVA a kol., 2003).

Vysetfeni karyotypu je indikovano v pfipadé nalezu vySe uvedenych
ultrasonografickych abnormalit u plodu v 1. a 2. trimestru gravidity. Mezi nej¢astéjsi
pouzivané metody vySetfeni patii: amniocentéza (provadi se nejastéji v obdobi
od 15. tydne, vyjimeéné az do 21. tydne gravidity, riziko fetalni ztraty se odhaduje na 0,5-
1 %) a biopsie choriovych klkti (metoda umoziiuje ziskani materialu ke karyotypizaci
jiz v ¢asném obdobi gestace, a to v 10.-12. tydnu, provadi se pod ptisnou sonografickou
kontrolou) (ZAPLETALOVA a kol., 2003).

5.2 POSTNATALNI DIAGNOSTIKA

K podezieni na TS mohou vést ptiznaky charakteristické pro jednotlivd vékova
obdobi. Pro potvrzeni diagndézy je indikovano genetické vySetieni s odbérem krve

na vysetfeni karyotypu (ZAPLETALOVA a kol., 2003), (GREGOR a kol., 2009).
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6 LECBA
6.1 LECBA RUSTOVE PORUCHY

Typickym symptomem doprovazejici TS od rané¢ho détstvi az do dospélosti
je maly vzrust, ktery velka vétSina pacientek povazuje za svij hlavni télesny handicap.
Lécba pacientek s TS dosahla velkého rozmachu. Prvni zminka v literatufe o pouziti
extrakéntho GH u divek s TS je z roku 1960 (ZAPLETALOVA a kol., 2003),
(ZAPLETALOVA a kol., 2012).

Vyroba rekombinantniho GH byla zahijena v poloviné 80. let. Pozornost
se predevsim obratila k pacientkdm s TS s dobie predikovatelnou riistovou retardaci.
Zjistilo se, ze maly vzrist a kostni anomalie, jako rast dlouhych kosti (predlokti, bérce),
je tedy formou kostni dysplazie. (ZAPLETALOVA a kol., 2003), (LEBL a kol., 2011),
(ZAPLETALOVA a kol., 2012).

Lécba GH patii ve vyspélych zemich ke standardnim terapeutickym postuptim
u divek s TS (v Ceské republice od r. 1992). Dlouhodoba 1é¢ba GH zvySuje ristovou
rychlost a tim také zlepSuje télesnou vysku v dospélosti. Nejvyznamnéj$im faktorem
ovlivitujicim dospélou vysku je v€k v dobé& zahajeni 1é€by GH a délka jejiho trvani.
Dulezity je véasny zacatek 1éCby (vétSinou kolem 3.-5. roku), ktery umoziuje podavat
GH po dostateéné dlouhy casovy interval pied zacatkem indukované nebo spontanni
puberty. Estrogenni substituce mulZe byt za téchto podminek zahdjena mezi
13. a 14. rokem Zivota. Estrogeny podle velikosti ddvky miZou mit dvoji i¢inek: stimuluji
rust do délky pti malé davce, zatimco velké davky uzaviraji ristové stérbiny a ukoncuji
rust. Rustovy hormon se podava v injekcich, které se aplikuji do podkozi. Nejvhodnégjsi
doba je vecer pied spanim, protoze se rastovy hormon u déti nejvice tvoii v prvnich
hodinach spanku (ZAPLETALOVA a kol., 2003), (BERKOVA a kol., 2009),
(ZAPLETALOVA a kol., 2012).

6.2 LECBA OVARIALNI INSUFICIENCE, HORMONALNI
SUBSTITUCNI LECBA

Po rGstové poruSe je dalS$im nejcastéjSim symptomem, ktery doprovazi

TS, ovaridlni nedostatenost, at’ uz Uplnd ¢i Castecnd. Spontanni vyvoj prsnich zlaz
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je mozny diky dostacujici sekreci estrogentl, ta je alespon ¢aste¢né zachovana u 20-30 %
pacientek. Pouze u poloviny z nich je natolik vydatna, aby vyvolala menstruaci, a U jesté
menSiho procenta z nich je natolik dostate¢na, aby umoznila pravidelny menstrua¢ni
cyklus a fertilitu (2-5 %). U vSech vSak ¢asem dochazi k anovula¢nim cyklim
a k pred¢asné menopauze. Potvrzeni ovarialni insuficience je podminkou k zahajeni HRT
1é¢by (ZAPLETALOVA a kol., 2012). Cile hormondlni substitucni 1écby pohlavnimi
steroidy u Turnerova syndromu: 1. Indukce vyvoje sekunddarnich pohlavnich znakai.
2. Navozeni menarche a udrzeni adekvatni feminizace a pravidelného menstruacniho
cyklu. 3. Zajisteni optimalniho ristu a vyvoje délohy véetné délozni sliznice (endometria)
pro pripadnou budouci lécbu neplodnosti s vyuzitim technik asistované reprodukce.
4. Dosazeni a udrzeni vrcholu kostni hmoty. 5. Prevence osteoporozy. 6. Prevence

kardiovaskuldarnich a metabolickych onemocnéni (ZAPLETALOVA' a kol., 2003, s. 149).

U divek s TS se substitu¢ni podavani estrogenti déli na dvé zakladni faze. Nejprve
faze indukéni, coz je od prvni davky estrogenu po menarche, a fize udrzovaci, ta nastava
od menarche do postmenopauzy. VétSina autori povazuje za optimalni vék 12-13 let a pii
velmi §patné ristové progndze se 1é€ba doporucuje zahajovat az po 14. roce. V prubehu
indukéni faze, kterd trva 2-3 roky, se davka estrogenu v 3-6mé&sicnich intervalech zvySuje
postupné az na davku adultni. Pfi takovéto davce estrogenu se muze dostavit prvni
odlucovaci krvaceni, které vSak je dysfunk¢ni, a proto je nelze povaZzovat za piirozené
menarche. Indukovani prvni menstruace pfidanim gestagenu v dobé, kdy je dle
ultrasonografického vySetfeni vyska délozni sliznice vy$s$i neZ 4 mm, se jevi jako

pfirozengjsi varianta. (ZAPLETALOVA a kol., 2003).

Na sekvenéni hormonalni substitu¢ni 1é€bu se automaticky ptrechazi po prvnim
krvaceni. Cilem této 1éCby je zajistit pravidelnost menstruacniho cyklu a navodit
Vv hlavnich cilovych organech typické zmény, jako je za fyziologickych okolnosti provazi.
Dulezitym ptfedpokladem tspéchu pro [é€bu neplodnosti metodami asistované
reprodukce s vyuzitim DO je optimalni vyvoj délohy (ZAPLETALOVA a kol., 2003),
(BERKOVA a kol., 2009), (ZAPLETALOVA a kol., 2012).
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7  MOZNOST OTEHOTNENI UZENS TS

Zeny s mozaikovou formou TS maji vyrazné snizenou fertilitu. Piipady
spontanniho otéhotnéni jsou popsany jen ojedinéle, a to pfedev§im u Zen s mozaicismem,
ale jen vyjime¢né u zen s klasickym Turnerovym syndromem Asistovana reprodukce
predstavuje jedinou redlnou nadéji na téhotenstvi zen s TS. Pfenosem embryi, které
vznikly z darovanych vaji¢ek, se umoznilo fadé zen, u nichz neplodnost neni 1é¢itelna
jinym zpusobem, prozit t¢hotenstvi porod a zalozit uplnou rodinu. Pivodcem spermii je
prakticky vzdy v téchto piipadech partner 1écené Zeny, a tim je narozenému ditéti piedano
50 % genetického materialu 1é¢eného paru (ZAPLETALOVA a kol., 2003).
Pri hodnoceni potenciondlnich prijemkyn embryi, vzniklych z darovanych oocytu,
je nezbytné posouzeni tii zdakladnich okolnosti:1. Adekvatni indikace pro lécbu pomoci
darovanych oocytii. 2. Posouzeni zdravotniho stavu Zeny s ohledem na bezpecny priibéh
planovaného  téhotenstvi. 3.  Obtiznym, Spatné kvantifikovatelnym  kritériem
je predpokiadané psychosocialni »well-being« (blaho) déti narozenych po této léché
(ZAPLETALOVA akol., 2003, s. 190).

7.1 INDIKACE

Pravé zminovany TS je dnes klasickou indikaci k 1é€bé pomoci darovanych
vajiCek. Mezi dalsi Casté indikace fadime piedc¢asné ovaridlni selhani, opakované nizka
nebo Zadna reakce na ovarialni stimulaci, perimenopauza, odstranéni vajecnikil a stavy
po 1écbé onkologického onemocnéni s nasledkem poskozeni reprodukénich funkci

(ZAPLETALOVA a kol., 2003).

7.2 POSOUZENI ZDRAVOTNIHO STAVU

Nezbytnou soucasti je podrobnd osobni anamnéza a zhodnoceni vSech vysledka
doposud provedenych vysetfeni a 1é¢ebnych postupti (B: Tab. 4). Posouzeni zdravotniho
stavu a celkové vysetfeni by mélo odhalit kontraindikace planované 1écby. U pacientek
nad 40 let nartstaji rizika napf: kardiovaskularnich chorob, hypertenze, diabetes mellitus
I karcinomu prsu. T€hotenstvi mize tyto stavy zhorsit, proto je dulezité vSechna rizika
velmi peclivé zvazovat. Zeny s TS patii do rizikové skupiny kvili kardiovaskularnim
abnormalitdm, které jsou pii zékladni diagnoze casté. Samoziejmosti pied zahajenim

1é¢by je vySetieni spermiogramu partnera a dle anamnézy i klinické vySetieni. Podrobné
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pouceni o medicinskych a psychosocidlnich aspektech takového to 1é€ebného postupu,
uspésnosti, rizicich a komplikacich je soucast poradenstvi pied darcovstvim vajicek

(ZAPLETALOVA a kol., 2003).

Pokud Zena chce podstoupit 1écbu darovanymi pohlavnimi bunkami, musi
0 to pisemné pozadat spolecné s partnerem. Doporucena vysetieni obou partnerti jsou

uvedena v (B: Tab. 5) (ZAPLETALOVA a kol., 2003).

Diilezitou soucasti celého procesu je piiprava endometria pomoci hormont
progesteronu a estradiolu tak, abychom dosahli minimalni vysky endometria, ktera
se pohybuje mezi 7,5-10 mm, pro uskute¢néni transferu embryi z darovanych vajicek.
U pacientek s TS, které maji vétsinou vyrazné mensi délohu, je dosazeni obvyklé vysky

endometria obtizné (ZAPLETALOVA a kol., 2003).

7.3 TEHOTENSTVI UZEN S TS

Za fyziologickych podminek je snizujici se produkce progesteronu regredujicim
corpus luteum graviditatis dopliiovana a nahrazovana steroidogenni aktivitou placenty.
V' substituovaném cyklu je pri nepritomnosti corpus luteum nezbytné progesteron
substituovat az do ndstupu plné kompetence placenty (ZAPLETALOVA a kol., 2003,
s. 195). Normalni prub¢h téhotenstvi pln€ zabezpeci vaginalni aplikace mikronizovaného
progesteronu. Casté riziko u Zen s TS predstavuji piidruzené kardiovaskularni

abnormality, naptiklad koarktace aorty, arterialni hypertenze a kK nejzavaznéj$im patfici

disekujici aneuryzma aorty (ZAPLETALOVA a kol., 2003), (KLASKOVA akol., 2012).

Vzhledem k malé postavé je riziko nepomeéru mezi plodem a pdnvi znacné
a pravdepodobnost porodu cisarskym rezem vysoka. Operace predstavuje dalsi pridatné
riziko. Pro nekomplikovany priibéh téhotenstvi a porodu u Zen S Turnerovym syndromem
je proto naprosto nezbytné prekoncepcni poradenstvi a podrobné somatické a laboratorni
vySetieni. Darcovstvi oocytii predstavuje pro Zeny s Turnerovym syndromem velmi
uspesnou léecbu s realnou nadeji na dosazeni téhotenstvi a porod zdravého ditéte

(ZAPLETALOVA akol., 2003, s. 196).
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8 PRAKTICKA CAST - PRUZKUM

Formulace problému

Tato bakalafska prace se zabyva problematikou infertility u zen s Turnerovym
syndromem. Zji$t'uje, zda v dobé moderni mediciny existuje moznost, jak mohou Zeny
postizené timto syndromem otéhotnét, jakym zplUsobem a za jakych okolnosti
je to mozné. Prace se zaméfuje zejména na zkusenosti a pocity zen, které si i pies své

postizeni prosly graviditou a naplnily svou matetskou roli.
Cile prace
Cile tohoto textu jsou:
e Zjistit, jak dlouho Zenam trvalo otéhotnét a jakym zpisobem k tomu doslo — zda

piirozenou cestou nebo pomoci metody asistované reprodukce a jestli svymi nebo
darovanymi oocyty.

e Zmapovat, jak zeny s TS prozivaly celé téhotenstvi, z pocitl pak predevsim
radost/strach.

e Zjistit, jakym zptisobem Zeny porodily, zda mély moznost vybéru.

e Zmapovat, zda by cely proces absolvovaly znovu a chtély dalsi potomky.

e Zjistit, zda se zenam dostavalo béhem té€hotenstvi podpory od partnera/rodiny.

e Zjistit, zda uvazovali o adopci jako o alternativé v ptipadé nemoznosti mit vlastni
dité

Vyzkumné otazky

e Jak dlouho trvalo, nez se Vam podatilo ot€hotnét?

e UvaZzovala jste v ptipad¢ netispéSného t€hotenstvi o alternativeé jako je adopce?
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K tchotenstvi doSlo spontanni cestou nebo za pomoci metody asistované
reprodukce? A pokud byla vyuzita tato metoda, bylo pouzito vlastni vajicko nebo

darované?

e Jak jste prozivala té¢hotenstvi, ptevazovaly spiSe pocity radosti nebo strachu?

e Bylajste podrobn¢ informovéna ohledné celkového pritbéhu t€hotenstvi? Nechala

jste si rovnou fici 1 pohlavi ditéte?

e Me¢la jste moznost zvolit si zptsob porodu?

e Jaké byla podpora od partnera a rodiny?

e Chtéla byste po takové zkusenosti absolvovat cely proces nékdy v budoucnu

znovu? Piemyslela jste nad dalSim ditétem?
8.1 METODIKA PRACE

Pro svou préci jsem si vybrala jako vyzkumnou metodu kvalitativni prizkum.
Vzhledem ke zkoumané oblasti a poctu respondentti se jevil jako nejvhodné;si, protoze
se zaméfuje na jednotlivce a skupiny, od kterych ziskava hlubsi informace — oproti
napiiklad kvantitativnimu vyzkumu, ktery pracuje zejména se statistickymi udaji,

vysledky jsou spiSe reprezentativni a vyZaduje vEtsi soubor respondentt.

V prvni, preempirické fazi, jsem zvolila téma zkoumani, kterym je infertilita u zen
s Tunerovym syndromem. Pfi studii literatury jsem zformulovala otdzky a pfipravila
strategii kvalitativniho vyzkumu v podobé€ rozhovoru. Za timto ucelem bylo tfeba zajistit
vhodny a dostatecny pocet respondentek. Pfesto, Zze se jedna o velmi specifickou
problematiku tykajici se pouze Zen, snazila jsem se najit respondentky, které by se liSily

alespon v proménnych jako je vék, misto bydlisté, priznaky.

Ve druhé, empirické fazi, jsem zacala se sbérem dat. Shromazd’ovani probihalo
formou individualnich rozhovorii mezi vyzkumnikem a respondentkami pomoci
faktickych/empirickych, komparativnich, teoretickych otazek a otazek vyvojového

charakteru. Zpisob ziskani respondentek pro tuto praci probihal pomoci blogt
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a internetovych diskuzi o Turnerové syndromu, kde jsem na respondentky ziskala

kontakt. Soucasné jsem také kontaktovala Klub divek a Zen s Turnerovym syndromem.

Celkem byly dotdzano sedm zen s Turnerovym syndromem, z toho jedna
se 0 t¢hotenstvi nepokousela z divodu vrozené kardiovaskuldrni vady, a jedna zatim
jen o téhotenstvi uvazuje. Tyto zeny vSak nebyly do podrobného prizkumu zafazeny,
jelikoz to nebyla cilovd skupina, na kterou se zamétuji. Ostatni Ctyfi mély to Stésti,
ze Uspesné prosly obdobim téhotenstvi, a staly se matkami. S témito zenami byly
uskutecnény individuélni rozhovory. Informace v pribéhu rozhovoru byly zaznamenany

na diktafon.

Vsechny dotazované zeny byly obeznameny o pribéhu a okolnostech prizkumu
a souhlasily s nim, avSak z diivodu zachovani vSech ¢ty pilitt etiky v socidlnich védach
nelze dolozit souhlas dotazanych zen, nebot’ si praly ziistat v anonymité; z toho diivodu
v praci vystupuji pod smySlenymi jmény, ostatni udaje, které zeny poskytly, zlstaly
autentické. Sbér dat probihal v obdobi unor az biezen 2015. VSechny ziskané informace
byly jednotlivé ptepracovany do plynulého a souvislého textu. Za kazdou ¢asti je uvedena
struénd analyza a interpretace. V zavéru empirické faze jsem udé¢lala celkovy rozbor
vSech dotazanych participantek, pfi kterém jsem patrala po pravidelnostech za pomoci

induktivni metody poznéni.
8.2 PREZENTACE A ANALYZA ROZHOVORU

Predstaveni respondentky 1

Pani Z. K. je 29 let a je svobodna. Je vysoka 154 cm. Vystudovala stiedni Skolu
zakoncenou maturitni zkouskou. Pracuje jako kvétinarka. Jeji karyotyp je 45,X. V détstvi
byla 1é¢ena pomoci rustového hormonu. Porodila v terminu v 1été v roce 2013 zdravého
chlapce. Mezi jeji z4jmy a konicky patii spoleenské hry, zahradniceni, vylety a kultura,

jezdi rada na bruslich.

Individualni rozhovor probéhl v bieznu 2015.
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Jak dlouho trvalo, nez se Vam podarilo otéhotnét?

Trvalo celkem dlouho, zhruba 3 roky, nez se mi podarilo otéhotnét. Bala jsem
se toho, ale kupodivu se to povedlo na druhy pokus. Kdyz jsem si po prvnim
embryotransferu délala téhotensky test, vysel mi negativni. Pak byla pétimésicni pauza,
nez jsem podstoupila dalsi embryotransfer a poté mi uz tehotensky test vysel jako

porzitivni. Byla jsem téhotna.

4

Uvazovala jste v pripadé netispéSného téhotenstvi o alternativé jako je adopce?

Do adopce bych nesla. Sice to bude znit moznd hloupé, po ditéti jsem moc touZila,
ale chtela bych, aby bylo alespon z poloviny nase diky partnerovym geniim. Ale adoptovat
dite, které by pro mé bylo uplné cizi, to bych nechtéla. Vychovou se sice asi da ovlivnit

hodné, ale genetickd vybava zmenit nejde.

K téhotenstvi doSlo spontanni cestou nebo za pomoci metody asistované
reprodukce? A pokud byla vyuzita tato metoda, bylo pouzito vlastni vajicko nebo

darované?

Spontanni cestou to nebylo vitbec mozné. Otéhotnéla jsem pomoci metody
asistované reprodukce. Lékar nam vysvétlil, Ze pro nas jedinou moznosti, jak mit vlastni
dite, je vyuzit darované vajicko. Méla jsem obavu, jak to celé budu prozivat a jak

to dopadne.

Jak jste prozivala téhotenstvi, pievazovaly spiSe pocity radosti nebo strachu?

Tehotenstvi jsem si v ramci moznosti uzivala. Byla jsem hrozné Stastna,
Ze Se 10 povedlo, zZe jsem téhotna, i kdyz je jasné, Ze to doprovazely i velice neprijemné
okolnosti. Zazivala jsem castou nevolnost a unavu, ale to konec koncii v urcité mire
probihd asi v kazdém téhotenstvi. V mém pripade vsak bylo potrebné podrobnéjsi
sledovani celého pritbehu, musela jsem casto chodit na kontroly. Vzhledem k mé diagnoze
Turnerova syndromu bylo mé téhotenstvi vedeno jako rizikové. Je pravda, jak uz jsem

Fikala, Ze jsem méla obavy z toho, jak to celé dopadne. Méla jsem strach z kazdé kontroly,
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Z toho, jaké budu mit vysledky, co mi rFeknou lékari, ale zaroven to provazel pocit Stésti

a téseni se na vytouzené miminko.

Byla jste podrobné informovana ohledné celkového pribéhu téhotenstvi? Nechala

jste si rovnou Fici i pohlavi ditéte?

Chvili jsme s partnerem vahali, ale nakonec jsme dosli k zaveru, ze chceme mit
vSechny informace — uz kvuli pripravam na prichod potomka. Bylo pro nas dilezité
udrzovat se v dobrém rozpoloZeni a vidét véci pozitivné, nezatéZovat se starostmi.
Pripravy mi pomahaly zapominat na starosti. Pohlavi ditéte jsem si Fict nechala,

byla zvédava.

Méla jste mozZnost zvolit si zptisob porodu?

Ja sama jsem o tom, jak bych chtéla rodit, nepremyslela. Po celou dobu
tehotenstvi jsem méla obavy, jestli to dobre dopadne. Strachovala jsem se, aby nenastala
néjakda komplikace, takze jsem bezvyhradné ditvérovala lékarim a Fidila se jejich

doporucenimi. Nakonec jsem rodila cisarskym rezem v terminu.

Jaka byla podpora od partnera a rodiny?

Partner i rodina byli uzasni. Behem celého téhotenstvi mé, potazmo nas,
podporovali. Partner to se mnou celé absolvoval a vzdy tu pro me byl, i kdyz to bylo
kolikrat ndarocné, ale Slo o nase vytouzZené miminko, takze motivace uz nemohla byt vetsi.
Jeho podpora byla pro mé diilezita, jelikoz jsem si prochazela narocnym obdobim. Ted
je skvelym tatou a rodina nds stdale ohromné podporuje. Vietné hlidani, rozmazlovani

a vseho co k tomu patri, tyce.
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Chtéla byste po takové zkusSenosti absolvovat cely proces nékdy v budoucnu znovu?

Piremyslela jste nad dalSim ditétem?

Muj chlapecek mi prinesl velké stesti. Ale tem narocny, dlouhy a emocné
| psychicky ndarocny proces bych uz asi znovu absolvovat nechtéla. Jsem moc rada, zZe se to
povedlo. Ale vSechnu svoji energii chci ted venovat uz jen synkovi. A je také pravdou,

Ze si Fikam, Ze uz by se to znovu nemuselo takto podarit.

Analyza:

Pani Z. K. je §t'astnd, Ze se po tfiletém snazeni a jednom nezdafeném pokusu stala
matkou. Na zpiisobu porodu by dle svych slov nic neménila a rozhodnuti o tom, jak
porodi, nechala na Iékatich — ti rozhodli pro cisatsky fez. Dalsi téhotenstvi v planu nema
z diivodu naro¢ného prub¢hu a obav z komplikaci. K adopci se stavi odmitaveé. Béhem
t€hotenstvi pocit'ovala obavy i radost, na potomka se téSila, pohlavi si nechala ihned

sdélit. Podpora partnera a rodiny byla velkd, coZ pro ni bylo velice dulezité.

Predstaveni respondentky 2

Pani E. K. je 32 let a je svobodna. Je vysoka 155 cm. Vystudovala odborné uciliste
a pracuje jako kadetnice. Jeji karyotyp je 45,X. V détstvi byla 1é¢ena pomoci ristového
hormonu. Porodila v terminu na jafe 2012. Bavi ji moda, sama rada Sije, ¢te a chodi

na jogu.

Individualni rozhovor se uskuteénil v bieznu 2015.

Jak dlouho trvalo, nez se Vam podarilo otéhotnét?

Otéhotnéni mi trvalo dva roky. Da se Fici, Ze se mi to podarilo na druhy pokus,

protoze prvni IVF mi vysel jako negativni.
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UvaZovala jste v pripadé netispésného téhotenstvi o alternativé jako je adopce?

Moznost adopce jsem zvazovala, ale nejprve jsem chtéla pokusit se o viastni

miminko. Kdyby to nevyslo tak bych se o adopci pokusila.

K téhotenstvi doSlo spontanni cestou nebo za pomoci metody asistované
reprodukce? A pokud byla vyuZita tato metoda, bylo pouZito vlastni vaji¢cko nebo

darované?

Otehotnéla jsem pomoci metody asistované reprodukce a darovaného vajicka
a partnerovy spermie. Jinou moznost jak mit dité, jsem vzhledem ke své diagnoze
ani neméla. Byla jsem rada, Ze takovd to moznost a pro mé jedina existuje. I kdyz
je pravda, ze jsem z t0ho méla strach, jak to budu proZivat a jak to hlavné dopadne

nebo ne, bylo to narocné na psychiku.

Jak jste prozivala téhotenstvi, pievazovaly spiSe pocity radosti nebo strachu?

Prubeh tehotenstvi jsem nesnasela moc dobre. Pocitovala jsem nevolnosti
a unavu, citila jsem se slaba a neméla jsem prilis energie. Mélo to jiny priibéh, nez jsem
si predstavovala, i kdyz jsem si néjaké clanky a zkusenosti ostatnich tehotnych nacetla.
Pochopitelné jsem chodila svédomité na kazdou kontrolu, protoze jsem mela obavy
a nechtéla jsem nic zanedbat. Doma jsem pak méla cas si vSe nachystat. Vedeéla jsem,
Ze cekam chlapecka, tak jsme si poridili oblecky pro miminko do modra a do zelena,
abychom méli na prichod nového clena rodiny vse pripravené. Neméla jsem ani predstavu
0 tom, kolik toho déti potiebuji. Cetla jsem hodné clankii a zkuSenosti jinych maminek,
co a jak, abych po porodu nebyla az tolik prekvapend. Na miminko jsem se strasné tésila
ja i partner, takze méli jsme radost, Ze se to povedlo, ale jak uz jsem Fikala, jisté obavy

celé to tehotenstvi také provazely.
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Byla jste podrobné informovana ohledné celkového pribéhu téhotenstvi? Nechala

jste si rovnou Fici i pohlavi ditéte?

Informovana jsem byla o vsem, nebadla jsem se zeptat, kdyz mé néco zajimalo,
| kdyz to vyznélo nékdy hloupé. Chtéla jsem védet, co mé cekd, abych se tolik nebdla.
Pohlavi ditéte jsem chtela védet, jak jen to bylo mozné. Byla jsem zvédava, co nosim pod

svym srdcem, a taky jsem chtéla zacit postupné pripravovat vybavicku.

Méla jste moZnost zvolit si zptusob porodu?

Ja jsem se bala hodné necekanych komplikaci, a proto jsem chtéla cisarsky rez.

| kdyz jsem védéla, Ze bych mohla rodit i spontanné.

Jaka byla podpora od partnera a rodiny?

Partner mé velice podporoval a meél se mnou hlavné velikou trpélivost. Byla jsem
vV diisledku hormonalni nerovnovahy pomérné naladova. Kdyz si na to zpétné vzpomenu,
musim uznat, Ze jsem to docela dost proZivala, a ty nalady se opravdu silné stridaly. Pritel
to nastesti zvladal skvéle, vyborné se o mé staral a stejné tak i rodina. Maminka mi davala

rady a i ted’ mi vsichni stale pomdhaji a podporuji nas. Jsem jim vdécna za trpélivost.

Chtéla byste po takové zkuSenosti absolvovat cely proces nékdy v budoucnu znovu?

Premyslela jste nad dalSim ditétem?

S partnerem jsme s jednim synkem spokojeni. Nedovedu rozhodné rici, zda bych
do toho $la znovu. Mluvili jsme o tom, ale jednoznacné se rozhodnout, jestli ano nebo ne,
V tuto chvili nedovedu. Kazdopadné to, ze mam syna, a mohla jsem si proZit téhotenstvi,
a taky to, Ze jsem matkou, bych nikdy neménila a rozhodné toho nelituji, protoze je to ma

velka radost.
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Analyza:

Pani E. K. ma za sebou jeden neuspésny pokus, otéhotnét se ji povedlo
az na podruhé. Byla rozhodnuta pro cisatsky fez, protoze se obavala komplikaci, které by
mohly nastat. Na otazku, zda by podstoupila dalsi t€hotenstvi, kdyz uz vi, co cesta k nému
a vse s tim spojené obnasi, neni schopna jasné odpoveédet — tuto moznost nepotvrzuje, ale
ani nevylucuje. Alternativu adopce ptipousti v piipadé, ze by se ji otéhotnét pomoci
metody asistované reprodukce nepodaftilo. Strachovala se z kazdé kontroly, méla obavy,
aby vSe probihalo v potadku, ale zaroven pocit'ovala radost a tésila se na potomka. Partner

i rodina pani E. K. hodné podporovali a méli s ni trpélivost.

Pi‘edstaveni respondentky 3

Pani B. S. je 33 let a je vdana. Je vysoka 157 cm a vystudovala vy3$8i odbornou
Skolu zakoncenou titulem diplomovaného specialisty v oboru reprodukéni grafiky. Jeji
karyotyp je 45, X/47, XXX (mozaika). V détstvi byla 1é¢ena pomoci ristového hormonu.
Nyni pracuje V tiskarn€. Porodila v terminu na podzim roku 2012. Mezi jeji zajmy patii
¢etba, uméni, bavi ji vafeni a pecenti, cestuje a ze sportu upiednostiuje plavani a cyklistiku

provozuje rekreacné.
Individualni rozhovor probéhl v bieznu 2015.
Jak dlouho trvalo, nez se Vam podafrilo otéhotnét?

Od roku 2008 jsem se o tehotenstvi pokousela, bylo to pro mé psychicky docela
narocné. Podstoupila jsem rFadu vySetieni. Otéhotnét se mi povedlo pomoci metody
asistované reprodukce za pouziti mych vlastnich vajicek. Podstoupila jsem
kryokonzervaci, kde mi byla odebrana tri vajicka. Takze kdybychom chtéli dalsi miminko,

mame tu moznost.

Uvazovala jste v pripadé netispéSného téhotenstvi o alternativé jako je adopce?

O adopci jsem uvazovala, ale az jako o posledni moznosti. Prizndvam, Ze jsem

touzila spise po vlastnim ditéti, prozit si téhotenstvi na viastni kiizi a taky jsme to probirali
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s partnerem. Chteli jsme IVF zkusit, kdyz i zdravotné jsem ho mohla podstoupit, ale

adopci jsem nezavrhovala.

Jak jste prozivala téhotenstvi, pievazovaly spiSe pocity radosti nebo strachu?

Prubeh tehotenstvi jsem zvladala celkem dobre. Méla jsem pouze bézné obtize,
které provazi kazdou Zenu. Rozdil byl v tom, Ze jsem byla vedend jako rizikova vzhledem
k mé diagnoze. Méla jsem pochopitelné obavy, docela intenzivné jsem to proZivala, prece
Jjen se mi otéhotnét podarilo az po 4 letech. Jinak jsem byla Stastnd a na syna jsem se
tésila, doma jsme se na néj pripravovali a ¢im vice se bliZil termin, tim jsme s manzelem
byli nedockavejsi. Zarizovali jsme pokojicek, kupovali vybavicku, obleceni a tak podobné.
Pripravovali jsme domov, abychom méli vse zarizené a musim rici, Ze nam to dalo docela
zabrat. Snad nejvétsi obtiz byla ale pri vybéru jména, protozZe jsme se nemohli dlouho
shodnout. Na druhou stranu nesmim manzelovi uprit peclivost, protoze si vSechno

ohledné miminka nastudoval, aby védeél, co a jak a také mi S malym velice pomahal.

Byla jste podrobné informovana ohledné celkového priibéhu téhotenstvi? Nechala

jste si rovnou Fici i pohlavi ditéte?

Chtéla jsem mit veskeré informace ohledné pritbéhu porodu, méla jsem z toho

obavy a pohlavi ditéte jsem si rict nechala.

Meéla jste mozZnost zvolit si zptsob porodu?

Priznam se, Ze jsem nad tim, jak bych chtéla rodit, prilis nepremyslela.
Kamaradky, které rodily spontanné, se v nazorech lisily. Nekteré byly pro, jiné zase,
Ze kdyby to vedely, tak by radeji podstoupily rez. Ale ani jedna nemda diagnozu Turnerova
syndromu. Ja ale tuhle otazku az tak neresila. Jediné, co mé zajimalo, bylo pokud mozno
ihned po porodu videét chlapecka. Nakonec jsem rodila cisarskym rezem ve spindlni

anestezii a synka mi ukdzali hned. Za tu moznost jsem byla rdda.
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Jaka byla podpora od partnera a rodiny?

Jak uz jsem rikala — partner mi velice pomdhal uz v dobé téhotenstvi a jeho
pozornost jsem maximalné vyuzivala. Chodil se mnou na kazdou potrebnou kontrolu,
meéla jsem v ném velkou oporu. Mél starost, jestli mam vsechno, a zda mi nic nechybi,
ale nase rodina byla skvela a dostali jsme darecky a potiebné véci pro miminko.
Partnerova sestra nam darovala néco po svych detech, z ceho uz vyrostly, takze podpora
byla skvela. I ted po porodu se na vsechny miizu spolehnout — kdyz potrebuji pomoc nebo

hlidani, tak neni problém.

Chtéla byste po takové zkusSenosti absolvovat cely proces nékdy v budoucnu znovu?

PiemySlela jste nad dalSim ditétem?

ANo, s manzelem jsme o tom uz uvazovali. Prvni téhotenstvi se podarilo, nyni bych
asi vyuzila ta sva zmrazend vajicka, kdybychom to tedy chtéli znovu zkouset. Hadam,

Ze tak za rok za dva bychom to mohli zkusit.

Analyza:

Pani B. S. je rada, Ze porodila zdravou dceru. O zplsobu porodu nebyla konkrétné
rozhodnutd, 1 kdyz si zji§tovala informace svych zndmych, které uz porodem prosly. Prala
si pouze vidét syna ihned po porodu. Jelikoz byl pribéh porodu v poradku a bez
jakychkoliv komplikaci, mohlo byt jejimu pozadavku vyhovéno. Svou roli hrél také fakt,
Ze byla pouze ve spinalni anestezii. Dalsi t€hotenstvi v planu ma a doufa, ze se tak
uskute¢ni opét pomoci jejich vajicek, ktera si nechala zmrazit. Adopce se jevila jako
posledni moznost. Touzila mit vlastni dit&, ale variantu adopce nezavrhovala. T¢hotenstvi
prozivala s obavami. Na dité se téSila, m¢la radost, Ze se ji podafilo ot€hotnét a Ze miize

mit vlastni dité. Podpora a z4jem partnera a rodiny byl veliky.
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Predstaveni respondentky 4

Pani T. O. je 34 let a je vdana. Jeji vyska je 154 cm. Vystudovala stfedni Skolu
ukoncenou maturitni zkouskou. Pracuje jako piekladatelka. Jeji karyotyp je 45.X,
klasicky Turnertuv syndrom. V détstvi byla 1é¢ena pomoci rustového hormonu. Porodila
v terminu V 1ét€ 2011. Jeji konicky jsou kultura — rada navstévuje divadelni predstaventi,

cestovani a vylety, prochdzky se psy, vateni, ¢etba, ma rada turistiku a jizdu na kole.
Individuélni rozhovor prob¢hl v bieznu 2015.
Jak dlouho trvalo, nez se Vam podarilo otéhotnét?

Otéhotneét se mi podarilo v roce 2010 po dvou neuspésnych pokusech. Trvalo
to skoro tri roky a bylo to velmi ndarocné — obzviast psychicky, protoze t0 predtim

uz dvakrat nevyslo.

ww_ 7

Uvazovala jste v pripadé neuspéSného téhotenstvi o alternativé jako je adopce?

Kdyby nevyslo oplodnéni pomoci asistované reprodukce, tak ano, s manzelem

bychom asi adopci zkusili.

K téhotenstvi doSlo spontanni cestou nebo za pomoci metody asistované
reprodukce? A pokud byla vyuzita tato metoda, bylo pouZito vlastni vajicko nebo

darované?

Pomohla mi metoda asistované reprodukce a darovand vajicka, abych se mohla
stat matkou. S partnerem jsme po ditéti moc touZili a nakonec se to i povedlo. Nez jsem

do toho Sla, ale i behem celého procesu, jsem méla strach, jak to zvladnu a jak to dopadne.

Jak jste prozivala téhotenstvi, pifevazovaly spiSe pocity radosti nebo strachu?

Cetla jsem hodné knih, clankii a casopisii o téhotenstvi, chtéla jsem mit co nejvic
informaci, jak a co se déje a co je nového v kazdém tydnu. Chodila jsem na kazdou

kontrolu, méla jsem rizikové téhotenstvi, ale to je asi jasné. Méla jsem velké obavy z kazdé
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kontroly, zda je vse v pordadku. Hlavné jsem si prala, aby miminko bylo zdrave. Meli
jsme z celého pribéhu obavy a z povercivosti jsme si toho doma predem moc nechystali,
ale kdyz uz byla holcicka na svete, pripravy jsme si moc uzivali. Jak ja | manzel jsme byli

moc Stastni a vedeli jsme, zZe t0 vSechno stalo za to.

Byla jste podrobné informovana ohledné celkového pribéhu téhotenstvi? Nechala

jste si rovnou Fici i pohlavi ditéte?

Myslim, Ze jsem byla informovana podrobné. Chtéla jsem védet, co vSechno miize

nastat a pohlavi miminka jsem si hned nechala Fict.

Méla jste moznost zvolit si zptisob porodu?

Porod jsem chtéla mit rychle za sebou, mit vSe naplanované a pod kontrolou, takze
jsem rodila cisarskym rezem. Kwiili komplikacim béhem celého zdkroku jsem byla

V celkové anestézii a dceru vidéla az pozdéji.

Jaka byla podpora od partnera a rodiny?

Na nedostatek podpory jsem si nemohla st¢zZovat. Partner mé podrzel hlavne
ve chvilich nezdaru a v dobé ocekavani se o mé staral, jak nejvice mohl. Samozrejmé
chodil do prace, ale kazdou volnou chvili venoval mné a mél starost, abych se citila dobre

a nestresovala se. Rodina mé samoziejmé také podporovala.

Chtéla byste po takové zkusenosti absolvovat cely proces nékdy v budoucnu znovu?

Piemyslela jste nad dalSim ditétem?

Ja uz bych do toho znovu nesla. Je to ndarocné jak fyzicky, tak i psychicky, zvlaste
ve chvilich, kdyz se to nedari. Jsem moc vdecnd, zZe mam dceru, Ze vse dobre dopadlo

a to i vzhledem k mému véku.

Analyza:
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Cesta k ditéti byla pro pani T. O. psychicky velmi naro¢na nebot’ si prosla fadou
neuspésnych pokusi, nez se ji podatilo ot¢hotnét. Pocitala s cisafskym, pfirozeny porod
nechtéla, jelikoz chtéla mit vSe rychle za sebou. Dalsi t€hotenstvi v planu nema kvli
veku, ale také kvili emocni a psychické zatézi. V piipadé, Ze by k téhotenstvi pomoci
metody asistované reprodukce nedoslo, byla by s manzelem pro adopci. V téhotenstvi
pocitovala obavy z kontrol, bala se, aby vSe bylo v potadku, ale zazivala i pocity $tésti

a radosti. Na nedostatek podpory partnera a rodiny si nemohla stézovat.

Piedstaveni respondentky 5

Pani H. P. je 33 let a je vdand. Jeji vyska je 156 cm. Vystudovala stiedni Skolu
ukon¢enou maturitni zkouSkou. Pracuje v reklamni agentuie. Jeji karyotyp je 45, X/47,
XXX (mozaika). V détstvi byla 1é¢ena pomoci ristového hormonu. Porodila v terminu
na podzim 2010. Mezi jeji konicky patii péce o domaci zvirata, Cetba a zahrada. Ma rada

turistiku, cyklistiku a také vylety do pfirody. VSemu se vénuje rekreacné.
Individualni rozhovor probéhl v bieznu 2015.
Jak dlouho trvalo, nez se Vam podarilo otéhotnét?

Otehotnet mi trvalo skoro dva roky. Byla jsem prekvapena, Ze se mi to podarilo
na prvni pokus. Co jsem si tak zjistovala, vétsinou se to Zenam s takovouto diagnézou

podarilo az po vice pokusech.

Uvazovala jste v pripadé neuspéSného téhotenstvi o alternativé jako je adopce?

Ma touha po diteti byla velika a i manzel si ho prdl. V pripadé, Ze by se mi
nepodarilo po vice pokusech otéhotnét a mit viastniho potomka, jsme o moznosti adopce

uvazovali.
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K téhotenstvi doSlo spontinni cestou nebo za pomoci metody asistované
reprodukce? A pokud byla vyuZita tato metoda, bylo pouZito vlastni vaji¢ko nebo

darované?

V mém pripadé k otehotneéni doslo pomoci metody asistované reprodukce, ale byla
pouZita moje vilastni vajicka a standardné partnerovo sperma. Byla odebrana ctyri
vajicka, jedno se pouzilo a ostatni mam zmrazend pro pripad, Ze bych chtéla dalsiho
potomka. Byla jsem rada, ze jsem mohla otehotnét diky viastnim vajickam, Ze ma dité jak

mé, tak i manzelovy geny.

Jak jste prozivala téhotenstvi, pievazovaly spiSe pocity radosti nebo strachu?

Tehotenstvi jsem prozivala, rekla bych, Ze relativné dobre. Méla jsem klasické
tehotenské obtize jako kazdad jina téhotnd Zema. Projevovala se u mé hormondlni
nerovnovaha, vwkyvy ndlad, chuté k jidlu, ale i unava a nevolnost — zkrdtka klasické
priznaky. Jediné, co jsem prozivala vice, byly kontroly u lékare — vidy, kdyz se néjaka
blizila, jsem byla nervozni z vysledku. Téhotenstvi jsem méla vedené jako rizikove,
ale to je vzhledem k mé diagnoze jasné. Méla jsem pocit strachu vzdy, kdyz jsem se méla
dozvedet vysledky, zda vse pokracuje dobre, ale i celkoveé, jestli téhotenstvi bude uspésné,
diteé zdravé, a jestli i ja budu v poradku. Zaroven jsem ale méla radost z uspéchu. To, jak
jsem se na miminko tésila, snad ani nejde slovy popsat. Déti mam totiz strasné rada
a predstava, Ze i ja se dockam vlastniho, kdyz vse probéhne v porddku a nic se

nezkomplikuje, me napliiovala pocity stésti a radosti.

Byla jste podrobné informovana ohledné celkového priibéhu téhotenstvi? Nechala

jste si rovnou Fici i pohlavi ditéte?

Mpyslim, ze jsem méla dostatek informaci. Vseho, co jsem potrebovala védet, se mi
dostalo dost a ani jsem se nebdla zeptat, kdyz mé néco zajimalo. Snazila jsem se ziskat
veskeré informace a tim padem jsem méla o trochu veétsi pocit klidu, kdyz jsem védéla,
CO vSe muize nastat. Pohlavi ditéte jsem si samoziejmé Fict nechala, protozZe jak ja, tak

| manzel jsme byli zveédavi. Chtéli jsme védet, na co se mame doma pripravovat.
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Meéla jste mozZnost zvolit si zptisob porodu?

Po vsech informacich, co jsem mela od svych zdravych kamaradek a hlavné
S ohledem na to, zZe jsem se toho okamZiku, az dojde na porod, bala kviili neocekavanym
komplikacim a nechtéla jsem, aby se v posledni fazi néco zkomplikovalo, i kdyz jsem
vedéla, ze tenhle aspekt moc neovlivnim, jsem chtéla pro sviij klid cisarsky rez. Prdla jsem

si ale, aby mi miminko po porodu, kdyz vse bude v poradku, ukdzali. Coz se mi i splnilo.

Jaka byla podpora od partnera a rodiny?

Podpory se mi dostavalo opravdu hodné. ManzZel se mnou prozival kazdou
kontrolu uz od pocatku v dobé snazeni az po moment, kdyz jsme védeli, ze oplodnéni bylo
uspesné. Samoziejmé i v dobé tehotenstvi o mé hezky pecoval a maximdlné se staral.
V rodiné jsem méla také velikou podporu a oporu ato i doted’. Pokud jde t7eba a hlidani,

tak jsou vsichni moc ochotni. Na tohle si opravdu nemiizu stézovat.

Chtéla byste po takové zkuSenosti absolvovat cely proces nékdy v budoucnu znovu?

Premyslela jste nad dalSim ditétem?

Prala bych si jeste jedno dite, ale zatim mam jeste dost prace se synem, chtéla
bych se mu vénovat naplno. Proces, kterym jsem si prosla, byl psychicky ndrocny.
Domnivam se ale, ze vzhledem K tomu, Ze se mi podarilo otéhotnét napoprvé, vanimam cely
proces jinak nez Zeny, které za sebou maji pokusii vice. Takze mohu Fici, ze bych do toho

Sla znovu, jen je na to jesté chvili cas.

Analyza:

Pani H. P. se podafilo ot¢hotnét po prvnim pokusu IVF vlastnimi oocyty. Kvili
neocekavanym komplikacim méla z pfirozeného porodu obavy a rodila cisaiskym fezem
s tim, Ze chlapce chtéla ihned po porodu vidét. O dal$im téhotenstvi uvazuje, chtéla
by jesté jednoho potomka, ale zatim tuto variantu nechava otevienou. Vuci adopci se stavi

kladné. V ptipadé, ze by se ji nepodafilo pomoci IVF otchotnét, pravdépodobné
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by si s manzelem o adopci zazadali. T€hotenstvi pani H. P. prozivala relativné dobfe.

V partnerovi a rodiné méla velkou oporu a po celou dobu ji hodné podporovali.
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9 DISKUZE

V bakalaiské praci jsem se zabyvala tématikou infertility u Zzen s Turnerovym
syndromem. S piihlédnutim k tomu, Ze rodicovska, potazmo matetska role, ma v Zivoté
zeny bezpochyby své dilezité misto, me zajimalo, jak pacientky s diagnézou TS prozivaji
problémy s ot€hotnénim. Jaky k tomu maji postoj, co vSe musely podstoupit, aby dosahly
ocekavani vlastniho ditéte, jaka byla podpora rodiny, jejich pocity v dobé kdy se jim

ot¢hotnét podafilo a jak cely proces prozivaly.

Problémem ve spojitosti se zvolenou metodou kvalitativniho priazkumu bylo
narocné ziskat odpovidajici vzorek respondentek, se kterymi by bylo mozné dojit
k odpovédim na stanovené problémy a naplnit vytycené cile. Teoreticka ¢ast prace obecné
popisuje, co je Turneriv syndrom, jak vznika, jaké jsou pro n¢j typické piiznaky
a projevy, diagnostiku a 1écbu. Rozhovory, které respondentky poskytly v praktické casti
prace, koresponduji s nékterymi udaji v teoretické ¢asti a to co se klinickych symptomi

a problému s infertilitou (na ktery se v praktické ¢asti zaméfuji predevsim) tyka.

Neni pfili§ snadné rovnat praci na toto téma s jinymi autory, nebot’ textd, které by
toto téma obsazné rozebiraly, neni mnoho. Celkové jsem tedy nahliZela do Ctyt praci,
které se zamétuji na problematiku Turnerova syndromu z rtiznych pohledt. V teoretické
¢asti obecného popisu, symptomi, diagndézy a 1é¢by Turnerova syndromu se zadné
vyznamné rozdily neprojevily. Vysledky prizkumného $etfeni 1ze v urcité mife porovnat
s diplomovou praci M. Palov¢ikové z roku 2011 a diplomovou I. Raclavské praci z roku
2012, kde se ob& zmitlované autorky ve svych rozsahlych prizkumech zaobiraji prave

I otdzkou neplodnosti a moznosti IVF.

Pti porovnani odpovédi respondentek na otazku moznosti mit vlastni dit€ pomoci
IVF, které jsou uvedené v diplomové praci Ivy Raclavské z roku 2012 s nazvem
Psychologické aspekty Zivota zen s Turnerovym syndromem s mou bakalarskou praci,
muzeme shledat ¢astecné odliSnosti. Jedna z zen touZzi zkusit otéhotnét pomoci této
metody a alternativu v podobé adopce odmitd. Jasné preferuje zplisob asistované
reprodukce a mit tak vlastni dité. Jina respondentka ptiznava obavy z vysledku, protoze
si nedovede predstavit netispéch. Dalsi dotazana zminuje, Ze metodu dvakrat podstoupila
a bylo to pro ni velmi psychicky naro¢né, nebot’ ani jeden z piipadd nebyl uspésny

a zhroutila se z toho. Spole¢nym jmenovatelem v pfipadé vSech zen, nez se rozhodly
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vyuzit metodu asistované reprodukce, byl strach. Kdyz se vSak po diagndze
a predchazejicich vySetfenich dozveédely, ze metodu mohou podstoupit, byla touha
PO matefstvi a po tom mit vlastni dit¢ o to siln€jsi. Dvé z dotazanych respondentek

moznost podstoupit metodu IVF nemé¢ly.

V diplomové praci z roku 2011 Michaely Pavlovcikové Sexudlni a genderova
identita zZen s Turnerovym syndromem v otazce, zda podstoupit oplodnéni pomoci metody
IVF jedna dotazand metodu s moznosti mit vlastni dité¢ uptednostituje pied adopci. Dalsi
respondentka odpovida, ze metodu podstoupila a byla uspé$na az napodruhé. Ohledné
svych pociti uvadi, ze je pfipravena situaci piijmout S jakymkoliv vysledkem,
at’ to dopadne dobte, nebo ne. Jisté form¢e psychické zatéze se vSak vyhnout neda. Tyto
poznatky jsou s mym textem tézko srovnatelné. S praci Michaely Pavlov¢ikové se shoduji
v bodé, kdy se respondentce podaftilo otéhotnét napodruhé. Pocity lze t€Zko porovnévat,
nebot’ kazdd z Zen toto obdobi pokusii prozivala jinak, ale jist¢ ndznaky podobnosti,
co se tyké touhy po mateftstvi, strachu, ville/odvahy podstoupit IVF vzhledem k psychické

zatézi a naro¢nosti, se zde objevuji.

Bakalatska prace a zejména prizkumna ¢ast by se dala chéapat jako celkovy pohled
na zivot Zen s diagn6zou Turnerova syndromu — na to se zaméiuji praveé porovnavané dveé
diplomové prace. Mym cilem vsak bylo zaméfit se, vzhledem k studovanému oboru
porodni asistentky, na zpisoby otéhotnéni a pribeh celého procesu na zéklad€ informaci,

které jsem ziskala od dotazanych Zen.

Pro prazkum bylo dualezité ziskat dostatek respondentek a informaci, aby bylo
mozné stanoveny problém dostatecné pokryt. V pribéhu rozhovorti a zpracovavani
vysledkli se vSak ukdzalo, Ze vzhledem k cilové skupiné — Zeny s Turnerovym
syndromem, které se pokouSely ot€hotnét a porodily — nebylo snadné ziskat dostatek
participantek, které by na dané otazky byly ochotné odpovédét. Kdyz uz svolily s tim,
ze rozhovor poskytnou, nechtély odpovidat pfili§ do hloubky a konkrétn€, protoze

pro n¢ nebylo snadné o tom tématu pfili§ oteviené mluvit.

Celkové bylo ziskano 5 vhodnych respondentek, v disledku ¢ehoz prizkum nema
az takovy rozsah, jak bylo pilivodné zamysleno. Vzhledem ke studovanému oboru
panovalo o¢ekéavani, Ze budou participantky otevienéjsi a sdéli podrobnéjsi informace,
co se toho, zda v prubéhu té¢hotenstvi mély néjaké komplikace (jak uvadi Casto literatura

zamefend na tuto problematiku) tyCe. Zeny se ale spiSe zaméfovaly na osobni pocity
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a byly sdilnéjsi o svych vlastnich prozitcich a béznych téhotenskych obtizich, nez ohledné
faktického prubehu tykajiciho se kontrol a véci s tim spojenych. Prizkum byl zpracovan
pouze na zaklad¢ individualnich rozhovoriti, nebot nebylo mozno nahlédnout

do zdravotnické dokumentace dotazanych.
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ZAVER

Cilem bakalarské prace bylo zjistit, zda pomoci nejmodern¢jsi mediciny mohou
zeny s Turnerovym syndromem ot¢hotnét, za jakych okolnosti, jak v ptipadé uspéchu
cely proces prozivaly, jaké byly jejich osobni pocity, podpora a zda by cely proces

podstoupily znovu nebo néco zmenily.

Prvni cil, ktery jsem si kladla, bylo zjistit, jak dlouho Zendm trvalo otéhotnét
a jakym zpisobem k tomu doSlo — zda piirozenou cestou, pomoci metody asistované
reprodukce a jestli svymi nebo darovanymi oocyty. Zjistila jsem, ze vSechny dotdzané
az na jednu respondentku, které se podafilo otc¢hotnét hned napoprvé, otéhotnély
az po vice pokusech. Vsechny podstoupily oplodnéni pomoci metody IVF, ptficemz
tf1 Z nich vyuzily darované oocyty a dvou respondentkdm se koncepce podatila pomoci

vlastnich vajicek.

Druhym cilem bylo zmapovat, jak Zeny s TS celé t€hotenstvi proZivaly a jaké
mély pocity — zda prevladala radost ¢i strach. VSech pét oslovenych zen se shoduje
na tom, ze béhem téhotenstvi pocitovaly obavy a strach, byly nervozni zejména ohledné
uspésného zakonceni téhotenstvi a obavaly se 1 vysledkl kontrol, nebot’ hrozila moznost
komplikaci. Shoduji se také na tom, Ze byl pribéh ndrocny i po psychické strance,
ale krom¢ zminovanych obav citily i radost a na potomky se t¢Sily. VSechny si pfedem
nechaly sdélit pohlavi ditéte. O priibéhu porodu byly vSechny dostate¢né informovany,

pfesto si samy vyhledavaly dalsi informace.

DalSim zamérem bylo zjistit, jakym zptisobem Zeny porodily, zda mély moznost
vybéru. P&t oslovenych porodilo cisaiskym fezem. Zadna z dotazanych nechtéla rodit
ptirozené. Sdélily, Zze se obavaly komplikaci a jejich nejvétsim pianim bylo,

aby vse probéhlo v poradku.

Cilem bylo také zmapovat, zda by dotazané cely proces znovu absolvovaly a zda
by chtély 1 dalsi potomky. Jedna participantka t€¢hotenstvi v planu m4, dalsi by procesem
znovu prosla a dvé by cely postup znovu neabsolvovaly. Jsou rady, ze se jim podatilo
otéhotnét alesponi jednou. Dalsi respondentka nebyla schopna tuto skute¢nost potvrdit ani

vyloucit.
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Ukolem bylo také zjistit, zda se Zendm dostavalo b&hem téhotenstvi podpory
od partnera a rodiny. VSechny dotdzané se v tomto bod¢ bezvyhradné shodly a fekly,
ze podpora byla ohromna. Pifedevsim jejich partnefi pro né byly v tomto obdobi a celém

procesu velkou oporou.

Poslednim cilem bylo zjistit, zda respondentky uvazovaly o adopci jako
0 alternativé v piipad¢ nemoznosti mit své dité. Nazory se na tuto otazku riznily. Jedna
zena se jasné vyjadrila, ze kdyz by oplodnéni pomoci IVF nevyslo, alternativu v podobé¢
adopce by nechtéla. Dalsi uvedla, Ze tuto moznost nezavrhuje, i kdyZ by chtéla vlastni
dité. Dalsi tfi se vesmés shodly na tom, ze pokud by se jim otéhotnét pomoci metody

asistované reprodukce nepodafilo ani po vice pokusech, pfistoupily by k adopci.
Zavérem mohu konstatovat, ze veskeré cile této prace byly splnény.

V teoretické Casti prace byl pouzit jako primarni zdroj informaci text od autorky
Jitiny Zapletalové a kol. — Turneritv syndrom z roku 2003, jakozto podrobny zdroj
informaci o Turnerové syndromu, déle ¢lanky a dalsi zdroje, které z této literatury

vychazeji nebo se v informacich podobaji a pfevazné shoduji.
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Priloha A - Karyotypy
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Karyotyp 1 Zdrava Zena (karyotyp 46,XX)

Zdroj: Thomayerova nemochnice - Oddéleni 1ékaiské genetiky

Karyotyp 2 Zena s monosomii X (karyotyp 45,X)

Zdroj: Thomayerova nemocnice - Odd¢leni 1ékai'ské genetiky
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Karyotyp 3 Zena s isochromosomem X (karyotyp 46,X,i(Xq))

Zdroj: Thomayerova nemocnice - Oddéleni 1ékai'ské genetiky
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Karyotyp 4 Zena s ring chromosomem (karyotyp 46,X,r(X))

Zdroj: Thomayerova nemocnice - Odd¢leni 1ékai'ské genetiky



Piiloha B - Tabulky

Tabulka 1 Podil jednotlivych karyotypu u pacientek s Turnerovym syndromem

Karyotyp Frekvence® (%)
= 45X 25-60
Chromosomalni mozaika 30-60
= 45,X/46,XX

m 45 X/47, XXX
m 45,X/46,XX/47, XXX
Strukturalni abnormality 10
= 46,X,i (Xq) ( isochromosom Xq)
= 46,X,Xp- (¢astecnd deleceXp)
= 46,X,r(X) (ring chromososm)
Mozaiky se strukturdlnimi abnormalitami chromosomu X 10
= 45,X/46,X,i(Xq)
= 45,X/46,X,Xp-
» 45,X/46,X,r(X)
= 45X/46,XY 0,5-3,0
Jiné 5
* frekvence jednotlivych chromosomalnich aberaci je uvadéna z vice literarnich zdrojt, proto jsou

hodnoty uvadény jako rozptyl.
Zdroj: ZAPLETALOVA a kol., 2003, s. 16

Tabulka 2 Meioticka nondisjunkce pohlavnich bunék vedouci k patologickym

karyotyplim

Vajicko Spermie Vysledna zygota
XX X 47, XXX

Y 47,XXY (Klinefelteriv syndrom)
- X 45,X (Turneriv syndrom)

Y 45,Y (letalni)
X XY 47,XXY (Klinefelteriiv syndrom)
X - 45,X (Turneriv syndrom)

Zdroj: ZAPLETALOVA a kol., 2003, s. 19



Tabulka 3 Klinické ptiznaky vedouci k diagn6ze Turnerova syndromu jednotlivych

veékovych obdobi

Obdobi
Prenatalni
Novorozenecké

Casné détstvi (od3 let véku)

Stredni détsky veék

Adolescence

Dospélost

Zdroj: ZAPLETALOVA a kol., 2003, s. 68

Vedouci priznaky

cysticky hydrom v nuchalni oblasti
niz$i porodni hmotnost a délka
lymfedémy

pterygia colli

kritickd vrozena srde¢ni vada
vrozené vyvojové vady

- srdce (srdecni Selesty, hypertenze)
- ledvin (infekce)

Casté zanéty stfedousi
neprospivani

pocinajici ristova retardace
progrese rustové retardace
smyslové vady

- poruchy sluchu

- o¢ni vady

skoli6za

gonadalni dysgeneze

- absence pohlavniho zrani

- primarni amenorea
infertilita

habituélni potraceni



Tabulka 4 Algoritmus vySetfeni u dospélych zen s Turnerovym syndromem

VySetieni a sledovani

Doplnéni anamnézy, t€lesna hmotnost
Endokrinologické

Genetické

Gynekologické

(t¢z USG a hormonalni cytologie poSevni

sliznice)

= dospclost a neukonceny vyvoj délohy

(Casta zmeéna HRT)

= dospélost a uspokojivy vyvoj délohy

(HRT se neméni)

Kardiologické véetné echokardiografie

= meéfeni TK

= pii prokazané srde¢ni vadé

= bez srdecni vady a bez obtizi
Nefrologické (véetné USG)

* pfi prokdzané anomalii ledvin

= vySetfeni moci u praktického lékare

Zdroj: ZAPLETALOVA a kol., 2003, s. 177

Interval vySetfeni

za 1 rok

za 1 rok

pfi stanoveni diagnozy (véetné
molekularnich metod — téz jako
doplnujici vySetieni podle potieby)

pii stanoveni diagnozy, pokud byla HRT
zahajena az v dospélosti

za 3 - 6 mésicu, USG za 6 mésicu

6 - 12 mésici, (USG za 1 rok)
specializovana péce k asistované
reprodukci

pfi stanoveni diagnézy a vzdy pii
obtizich, pfed indukci gravidity a
Vv gravidité!

za 1rok

zal rok

za 3 roky

pfi stanoveni diagndzy

za 1 rok

dysurické obtize a febrilni stav nejasné
etiologie



Tabulka 5 Doporucena vysetieni piijjemkyn darovanych oocytl a jejich partneri

Prijemkyné Partner prijemkyné

Zdroj: ZAPLETALOVA a kol., 2003, s. 191
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Priloha C - Obrazky
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Obrazek 1 Ptiklad vzniku nondisjunkce ve I1. meotickém déleni. Pouze dvé ze &tyf
gamet jsou abnormalni (jedna nullisomické nesouci oba pohlavni chromosomy)

Zdroj: ZAPLETALOVA a kol., 2003, s. 18

z dlouhych

ramen 5 ramen :
—_— gy —— O —— e
Centromera ‘ / \

Obrazek 2 Schématické zndzornéni vzniku chromosomu X z dlouhych ramen
Vv disledku abnormalniho déleni v misté centromery

Qe Ztrita 1zochromozom
kratkych
>

Zdroj: ZAPLETALOVA a kol., 2003, s. 23
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Zlom v distalni
¢asti kratkého
raménka

Centromera

q

! Zlom v distalni
: ¢disti dlouhého
N3 raménka

Obrazek 3 Priklad vzniku ring chromosomu

Zdroj: ZAPLETALOVA a kol., 2003, s. 26

Obrazek 4 Centromericka sonda detekujici Y sekvence u divky s Turnerovym
syndromem

Zdroj: ZAPLETALOVA a kol., 2003, s. 48
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Obrazek 5 Pozitivni Y specifikace sekvence v lokusu SRY u pacientek s karyotypem
45,X

Zdroj: ZAPLETALOVA a kol., 2003, s. 51

Obrazek 6 Typické lymfedémy nartii u tiimésicniho kojence s Turnerovym syndromem

Zdroj: ZAPLETALOVA a kol., 2003, s. 92



Obrazek 7 Lymfedémy u divky s TS na: horni koncetiné

Zdroj: LISA akol., 2001, s. 43

Obrazek 8 Lymfedémy u divky s TS na: vickach

Zdroj: LISA akol., 2001, s. 43



Obrazek 9 Hypoplazie mandibuly je ¢astym ptiznakem u pacientek s Turnerovym
syndromem

Zdroj: ZAPLETALOVA a kol., 2003, s. 96

: il

Obrazek 10 Jedenactileta divka s karyotypem 45,X a typickymi znaky Turnerova
syndromu

Zdroj: LISA akol., 2004, s. 41



Obrazek 11 Typické utvareni nehtti (miskovity tvar) u divky s Turnerovym syndromem

Zdroj: ZAPLETALOVA a kol., 2003, s. 91

Obrazek 12 Detail sirokého, kratkého krku a nizko nasedajici vlasové linie u pacientky
S Turnerovym syndromem

Zdroj: LISA akol., 2004, s. 41
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Obrazek 13 Abnormalni tvar pfedlokti zptisobeny Madelungovou deformitou

Zdroj: ZAPLETALOVA a kol., 2003, s. 95

Obrazek 14 Koarktace aorty u divek s Turnerovym syndromem
(aortografické vySetieni)

Zdroj: ZAPLETALOVA a kol., 2003, s. 102
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Obrazek 15 Typicky nalez podkovovité ledviny pii CT vySetieni

Zdroj: ZAPLETALOVA a kol., 2003, s. 104

vena jugularis interna

lymfaticko-venézni
pfechod

ductus thoracicus

cisterna chyli

Obrazek 16 Schéma vzniku hydroma colli cysticum u Turnerova syndromu béhem 1.
trimestru gravidity

Zdroj: ZAPLETALOVA a kol., 2003, s. 56
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Obrazek 17 Hydroma colli a generalizovany lymfedém plodu s X monosomii,
potraceného Ve 2. trimestru gravidity

Zdroj: ZAPLETALOVA a kol., 2003, s. 60

Obrazek 18 Detail krku s nizkou vlasovou hranici, pterygii colli a nizko nasedajicimi
uSnimi boltci

Zdroj: ZAPLETALOVA a kol., 2003, s. 91
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Obrazek 19 Ptoza vicek u 15leté divky s Turnerovym syndromem

Zdroj: ZAPLETALOVA a kol., 2003, s. 89

TurnerGv syndrom

o ! Fyziologicky nélez

Eustachova
trubice je krat3i
a horizontélngji
umisténa

Obrazek 20 Anatomické promény ve sluchovém aparatu u Turnerova syndromu (a) a ve
srovnani s normalnim nalezem (b)

Zdroj: ZAPLETALOVA a kol., 2003, s. 90
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nizko posazené
oci

doli sméfujici
koutky ust nizka vlasova

. hranice
ustupujici brada

Siroky, kritky
krk Siroky hrudnik
Y
boc¢né posazené
bradavky
vybocené
/. predlokti
Cetné pihy /. -
drobné nehty
otoky
drobné nehty nizka postava

Obrazek 21 Vyskyt degenerativnich stigmat u divek s TS: postava, obli¢ej — profil,

nohy, ruka
Zdroj: LISA akol., 2001, s. 41
Rust
a pohlavni vyvoj Reprodukce

Kardiovaskularni
problémy
* rozsiteni korene aorty
* disekce aorty
* hypertenze
* arteriosklerotické

Psychické faktory
Kvalita zivota

zmény
Obezita Vrozené vady
Metabolismus * kardialni
* lipidy * renaini
* glycidy eusni
(zevni, stfedni, vnitfni
ucho a porucha sluchu)
Sdruzena onemocnéni Osteopenie
Autoimunitni choroby Osteoporéza

Obrazek 22 Komplexni zdravotni a psychosocialni problematika divek a zen
S Turnerovym syndromem

Zdroj: ZAPLETALOVA a kol., 2003, s. 176
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Priloha D- ReSerse

INFERTILITA U ZEN S TURNEROVYM SYNDROMEM

Romana Oplova

Jazykové vymezeni: Cestina, anglictina

Kli¢ova slova: Infertilita —  Infertility, IVF — IVF, Koarktace
aorty — oarctation of the aorta, Lymfedém — Lymphedema,

Pterygium colli — Pterygium colli, Turneriv syndrom — Turner

syndrome
Casové vymezeni: 2004 - 2014
Druhy dokumentu: vysokoskolské prace, knihy, ¢lanky a piispévky ve sborniku,

elektronické zdroje

Pocet zdznamii: 88 (vysokoskolské prace: 4, knihy: 3, ¢lanky a pfispévky

ve sborniku: 34, elektronické zdroje: 47)

Pouzity citacni styl: Harvardsky, CSN ISO 690-2:2011 (Seska verze mezinarodnich

norem pro tvorbu citaci tradi¢nich a elektronickych dokumentt)

Zakladni prameny: - katalog Narodni 1ékai'ské knihovny (www.medvik.cz)

- databaze vysokoskolskych praci (www.theses.cz)
- specializovana databaze (EBSCO, PubMeb)
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