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Summary

Turner syndrome is a chromosomal disorder caused by complete or partial X chromo-
some monosomy that manifests various clinical features depending on the karyotype
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and on the genetic background of affected girls. The most prevalent karyotype is 45,X,
followed by mosaic patterns. Turner syndrome is associated with several morbidities
thatincrease with age. Turner syndrome causes typical dysmorphic features (webbed
neck, lymphedema of the hands and feet, narrow and high-arched palate, low hairline
at the back, low set ears, broad chest and wide set nipples) and several multisystem
disorders: short stature, primary gonadal deficiency, kidney malformations. It has
been reported that the 50% of adult patients and 30% of pediatric patients with
Turner syndrome present with cardiovascular abnormalities. The authors present
a case of a newborn with Turner syndrome, coarctation of aorta and bicuspid aortic
valve. The child was operated on coarctation of aorta shortly after the diagnosis.

The regular check-ups showed good surgical result.

WSTEP

Zespot Turnera (ang. Turner syndrome — TS) wystepuje
z czestoscig ok. 1:2500 noworodkoéw ptci zenskiej. Najcze-
$ciej jest wynikiem monosomii chromosomu X. Dziewczynki
dotkniete zespotem majg najczesciej kariotyp 45,X (ponad
50% przypadkdw), stosunkowo czesto spotyka sie takze izo-
chromosom dtugich ramion chromosomu X, delecje krétkiego
ramienia jednego z chromosoméw X, mozaikowatos¢. Zespot
charakteryzuja typowe cechy dysmorfii: tréjkatny ksztatt twa-
rzy, niska linia owtosienia na czole i karku, skosne ustawienie
szpar powiekowych, gotyckie podniebienie, nisko osadzone
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uszy, niedorozwdj zuchwy, ptetwiasta szyja, puklerzowata
klatka piersiowa z szeroko rozstawionymi brodawkami, ko-
slawos¢ tokci, niedorozwdj paznokci. Pacjentki zTS wymagaja
wielospecjalistycznej opieki, gdyz poza charakterystycznym
fenotypem obserwuje sie: niski wzrost, pierwotny brak mie-
sigczki, bezptodnos¢, ponadto choroby uktadu krazenia (50%),
choroby nerek (ok. 30-40%), nadcisnienie tetnicze (20%),
choroby autoimmunologiczne (chorobe Hashimoto, celiakie,
cukrzyce typu ), zaburzenia stuchu, wady wzroku. Choroby
uktadu sercowo-naczyniowego maja najwiekszy wptyw na
rokowanie w tej grupie pacjentéw.
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Trzytygodniowy noworodek zostat skierowany do od-
dziatu kardiologii z przyszpitalnej poradni kardiologicznej
z powodu podejrzenia zwezenia ciesni aorty (ang. coarctation
of the aorta — CoA). Dziecko z cigzy 1, porodu 1, wiek matki
24 lata, w rutynowo wykonanym USG w cigzy stwierdzono
wodniak karku, poza tym bez nieprawidtowosci. W 25. tygo-
dniu ciazy wykonano kordocenteze, stwierdzono nieprawi-
dtowy kariotyp ptodu 45,X. Noworodek urodzony w 37. ty-
godniu, z masg ciata 3560 g, dtugo$¢ 50 cm, oceniony na
7-7-8-8 punktow w skali Apgar. W badaniu przedmiotowym
stwierdzano rozlegte obrzeki stép i podudzi, ptetwiastg szyje,
szmer skurczowy u podstawy serca. Noworodek wymagat
poczatkowo wsparcia oddechowego poprzez nCPAP, od
2. doby oddech wiasny z tlenoterapia bierng do 5. doby.
Z uwagi na zaburzenia oddychania, nie mogac wykluczy¢
zakazenia uogdlnionego, stosowano empiryczng antybio-
tykoterapie (ampicylina z gentamycyng) do czasu uzyskania
ujemnych wynikéw wyktadnikéw stanu zapalnego oraz
posiewu krwi. W 4. dobie wykonano przezklatkowe badanie
echokardiograficzne: stwierdzono zwezenie w miejscu cie$ni
aorty do ok. 3 mm, niespetniajace kryteriéw rozpoznania
CoA (stosunek wymiaru ciesni aorty do srednicy aorty brzusz-
nej na poziomie przepony byt > 50%), prawidtowy przeptyw
w aorcie brzusznej, prawidtowa wielkos¢ jam serca i kurczli-
wos¢ lewej komory serca; ponadto dwuptatkowg zastawke
aortalng (ang. bicuspid aortic valve — BAV) bez zaburzen jej
funkcji (zwezenia czy niedomykalnosci), przetrwatg lewaq zyte
gtébwna gdrna (wariant anatomiczny), niewielki lewo-prawy
przeciek krwi w miejscu otworu owalnego i przewodu tetni-
czego (norma dla wieku).

W trakcie obserwacji w warunkach oddziatu neonatolo-
gicznego stan noworodka pozostawat stabilny, przybierat na
wadze, poczatkowo stosowano czeéciowe zywienie pozaje-
litowe, nastepnie karmiony butelka mlekiem poczatkowym.
Wykonano szczepienia, przesiewowe testy metaboliczne
i przesiewowe badanie stuchu (wynik prawidtowy). Cisnienie
tetnicze oraz saturacja na prawej koriczynie gornej i prawej
koriczynie dolnej byly prawidtowe. W kontrolnym echo serca
po tygodniu bez progresji zaburzerh hemodynamicznych.
Wypisany z oddziatu noworodkowego w 14. dobie zycia
z zaleceniami kontroli po tygodniu w poradni kardiologicznej
oraz planowej wizyty w poradni genetycznej, endokrynolo-
gicznej i audiologiczne;j.

Po tygodniu, zgodnie z zaleceniami rodzice zgtosili sie
z dziewczynka do poradni kardiologicznej. Niepokdj kardio-
loga wzbudzito bardzo stabo wyczuwalne tetno na tetnicach
udowych. Z podejrzeniem CoA skierowat dziecko do szpitala
w trybie pilnym.

Przy przyjeciu do oddziatu kardiologii noworodek w sta-
nie ogdlnym dobrym, z fenotypowymi cechami TS (typowa
dysmorfia twarzy, obrzeki limfatyczne stép, ptetwiasta szyja,
niska linia owtosienia na karku). W badaniu uktadu krazenia
bez cech niewydolnosci serca, szmer skurczowy 2/6 w skali
Levine'a u podstawy serca promieniujacy do okolicy miedzy-
fopatkowej, bardzo stabo wyczuwalne tetno na tetnicach kon-
czyn dolnych, ci$nienie tetnicze na prawej koriczynie gérnej
96/47 mmHg, na prawej kofnczynie dolnej 65/35 mmHg.

W badaniach laboratoryjnych krwi (morfologia krwi, jo-
nogram, biochemia, hormony tarczycy) nie stwierdzono
istotnych nieprawidtowosci. Zapis 12-odprowadzeniowego
ekg (ryc. 1) i zdjecia przegladowe klatki piersiowej (ryc. 2)
byty prawidtowe. USG jamy brzusznej uwidocznito zdwojenie
uktadu kielichowo-miedniczkowego nerki lewej, USG przez-
ciemigczkowe byto w normie, z kolei USG szyi uwidocznito
po stronie lewej przestrzen ptynowa o wymiarach 33 x 15
x 29 mm, odpowiadajaca obrazowi naczyniaka limfatycznego.
W echo serca przeptyw w aorcie brzusznej z zachowang pul-
sacja, ale wydtuzony na faze rozkurczu (ryc. 3), aorta brzuszna
na poziomie przepony o $rednicy 6 mm. Cie$rh w najwezszym
miejscu do ok. 2 mm (ryc. 4), z nieprawidtowym ksztattem
przeptywu krwi (ryc. 5), z maksymalnym gradientem cisnienia

Ryc. 1. Dwunastoodprowadzeniowy zapis ekg, przesuw
50 mm/s, cecha 10 mm/mV. Zapis w normie dla wieku - pra-
wogram, dos¢ niski woltaz zespotéw QRS w odprowadzeniach
konczynowych

Ryc. 2. Przegladowe zdjecie klatki piersiowej. Wynik prawi-
dtowy. Grasica tworzy cien $rédpiersia gérnego - w normie
dla wieku
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Ryc. 3. Nieprawidtowy ksztatt krzywej przeptywu w aorcie
brzusznej w badaniu dopplerowskim metoda fali pulsacyjnej
- fala przeptywu sptaszczona i wydtuzona na faze rozkurczu
(strzatka)

Ryc. 4. Wizualizacja tuku aorty echokardiografia dwuwymia-
rowag w projekcji nadmostkowej - pomiary kolejno od strony
lewej aorty wstepujacej, czesci poprzecznej tuku aorty oraz
ciesni aorty (strzatka)

skurczowego przez miejsce zwezenia do 60 mmHg. Zastaw-
ka aortalna dwuptatkowa, o prawidtowej funkgji. Pierscien
aortalny ok. 8 mm, opuszka aorty 10 mm, aorta wstepujaca
9,4 mm, czes¢ poprzeczna fuku 6 mm, aorta zstepujaca za
zwezeniem ok. 7 mm. Wielkos¢ i funkcja skurczowa lewej
komory serca byty w normie. Rejestrowano sladowy lewo-
-prawy przeptyw krwi przez otwér owalny, nie zarejestrowano
przeptywu przez przewdd tetniczy, obserwowano wyraznie
widoczny przeptyw w naczyniach miedzyzebrowych odcho-
dzacych od aorty przed zwezeniem.
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Ryc. 5. Tzw. ,zeby pily” - charakterystyczny profil przeptywu
krwi w miejscu zwezenia cie$ni aorty oceniany w badaniu
dopplerowskim metoda fali ciggtej

Celem petnej wizualizacji anomalii naczyniowej wyko-
nano angiotomografie komputerowa tuku aorty we $nie
spontanicznym, potwierdzajac ostatecznie rozpoznanie
CoA (ryc. 6).

Na podstawie obrazu klinicznego, echokardiograficzne-
go i tomografii komputerowej rozpoznano CoA. Ponadto
w badaniu echo stwierdzono BAV bez zaburzen funkcji
zastawki aortalnej, bez poszerzenia opuszki aorty ani aorty
wstepujacej. Na konsylium kardiochirurgicznym dziew-
czynke zakwalifikowano do operacji CoA. Przeniesiono ja
do oddziatu kardiochirurgicznego, gdzie w 30. dobie zycia
wykonano operacje. W pooperacyjnym badaniu echokar-
diograficznym: przeptyw o prawidtowym spektrum w miej-
scu operowanym, prawidtowa wielkos¢ i kurczliwo$¢ lewej
komory serca, prawidtowy przeptyw w aorcie brzuszne;j.
W trakcie obserwacji w oddziale kardiochirurgii bez niepo-
kojacych objawéw, prawidtowe tetno na tetnicach konczyn
dolnych, ci$nienie tetnicze na prawej koficzynie goérnej
97/50 mmHg, na prawej korczynie dolnej 95/54 mmHg.
Wypisana do domu w 11. dobie po operacji w stanie do-
brym, z zaleceniem dalszej opieki wielospecjalistycznej,
bez lekow.

Dziewczynka ma wykonywane badania kontrolne w ra-
mach poradni i/lub oddziatu kardiologicznego co roku.
Ponadto pozostaje pod opieka poradni endokrynologicznej
i nefrologicznej. Aktualnie 5-letnia, wzrost 106 cm (25. cen-
tyl), masa ciata 18 kg (25.-50. centyl), ciSnienie tetnicze na
prawej konczynie goérnej 102/53 mmHg (ponizej 90. centyla
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Ryc. 6. Ocena anatomii tuku aorty metoda angiotomografii
komputerowej. Strzatka wskazuje zwezong cie$n aorty

wedtug norm dla wieku, pfcii wzrostu), na prawej koriczynie
dolnej 114/61 mmHg. W 12-odprowadzeniowym ekg i prze-
gladowym zdjeciu klatki piersiowej nie ma nieprawidto-
wosci. W przezklatkowym badaniu echokardiograficznym
bez przecieku przez przegrode miedzyprzedsionkowa,
dwuptatkowa zastawka aortalna (ryc. 7) o prawidtowej
funkcji, prawidtowe parametry tuku aorty, w miejscu ciesni
bez zwezen (ryc. 8), prawidtowy profil przeptywu w miej-
scu operowanym (ryc. 9), prawidtowy przeptyw w aorcie
brzusznej (ryc. 10).

Ryc. 7. Echokardiografia dwuwymiarowa, projekcja przy-
mostkowa w osi krdtkiej, strzatka wskazuje zamknieta dwu-
ptatkowq zastawke aortalna

Ryc. 8. Echokardiografia dwuwymiarowa, projekcja nadmost-
kowa - strzatka wskazuje miejsce operowane bez zwezen

Ryc. 9. Prawidtowy profil przeptywu krwi w miejscu operowa-
nym oceniany w badaniu dopplerowskim metoda fali ciagtej

DYSKUSJA

Zespot Turnera, opisany niespetna przed wiekiem (1),
wcigz stanowi dla klinicystow wyzwanie diagnostycz-
no-terapeutyczne. Pacjenci wymagaja wielokierunkowej
i systematycznej opieki, jednak to choroby uktadu serco-
wo-naczyniowego maja najwiekszy wptyw na $miertelnosc
i umieralno$¢ pacjentek zTS. Zesp6t, pomimo charaktery-
stycznych cech klinicznych, wciaz jest rozpoznawany péz-
no. W Stanach Zjednoczonych nadal u wielu dziewczynek
z niedoborem wzrostu wysuwa sie podejrzenie zespotu
Turnera w wieku 8-10 lat, gdy terapia hormonem wzrostu
nie przynosi juz oczekiwanego efektu. Przecietnie diagno-
za stawiana jest dopiero po ok. 5 latach od stwierdzenia
po raz pierwszy wzrostu ponizej 5. centyla. Niewatpliwie
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Ryc. 10. Pulsacyjny przeptyw w aorcie brzusznej w badaniu
dopplerowskim metoda fali pulsacyjnej (strzatka)

pdzne rozpoznanie pocigga za soba mozliwe powikfania
chordéb wspétistniejacych.

U opisywanej pacjentki powodem wykonania kariotypu
prenatalnie byto rozpoznanie w USG w cigzy wodniaka
okolicy szyi (tzw. cystic hygroma lub cystic lymphangio-
ma). Jest to jeden z istotnych parametréw sugerujacych
zesp6t wad wrodzonych u ptodu, w tym TS (2). Innymi
parametrami sugerujacymi TS u ptodu s3a: zwiekszenie
przeziernosci karku, wrodzone wady serca, skrécenie
kosci uda (3). W badaniu Scholl i Chasen (4) 43% ptodéw
z naczyniakiem szyi o charakterze cystic hygroma miato
nieprawidtowy kariotyp.

Opisana przez nas pacjentka urodzita sie krétko przed
terminem, z masg ciata i dtugoscig adekwatng do wieku
cigzowego, w srednim stanie ogélnym, wymagata w pierw-
szych dniach zycia wparcia oddechowego. Charakterystycz-
ne cechy dysmorfii korelowaty z rozpoznaniem prenatalnym.
Hagman i wsp. (5) analizujgc charakterystyke noworodkéw
z TS, stwierdzili istotnie wyzsza czesto$¢ wczesniactwa,
przewaznie pomiedzy 32.-36. tygodniem cigzy. Ponadto
w analizowanej grupie autorzy stwierdzili istotnie wyzsze
ryzyko hipotrofii wewnatrzmacicznej w poréwnaniu z popu-
lacja dzieci zdrowych. Z kolei w wieloo$rodkowym badaniu
Yesilkaya i wsp. (6) z udziatem ponad 800 dziewczynek z TS
autorzy uzyskali odmienne wyniki: Srednia masa urodzenio-
wa wynosita 3000 + 580 g, srednia dtugos¢ urodzeniowa 48
+ 2,5 cm, $redni wiek cigzowy 39 + 2 tygodnie. Jakkolwiek
ryzyko urodzenia dziecka z TS ro$nie z wiekiem matki, to
w obu badaniach wiekszos¢ dzieci z TS urodzito sie z cigz
matek mtodych.

Juz w oddziale noworodkowym, z uwagi na prenatalne
rozpoznanie zespotu genetycznego oraz stwierdzenie szmeru
nad sercem, rozpoczeto diagnostyke kardiologiczng i wyko-
nano echo serca. Rozpoznano BAV, wysunieto podejrzenie
CoA. W literaturze ugruntowany jest fakt, izanomalie uktadu
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sercowo-naczyniowego stanowiag problem u ok. potowy
pacjentéw z TS. Najczesciej obserwuje sie anomalie tuku aor-
ty (do 50% pacjentéw, w tym CoA stanowigca ok. 1/3 anomalii
tuku aorty), BAV (do 30% pacjentdw), rzadziej ubytki przegréd
serca, wady tetnic wiencowych (6, 7).

W zwiazku z faktem, iz na podstawie obrazu klinicznego
i wykonanych badan rozpoznano przewezenie w miejscu
cies$ni aorty bez znaczenia hemodynamicznego, noworodek
zostat wypisany do domu z zaleceniami kontroli kardiolo-
gicznej. W 4. tygodniu zycia stwierdzono kliniczne niepra-
widtowosci sugerujace progresje zaburzen hemodynamicz-
nych zogniskowanych w cie$ni aorty. Dziecko prezentowato
klasyczne objawy CoA — szmer skurczowy u podstawy serca
o umiarkowanej gto$nosci, promieniujacy do plecéw, niewy-
czuwalne tetno na tetnicach udowych, nieprawidtowy tzw.
gradient manometryczny cisnienia skurczowego pomiedzy
konczyna goérna i dolng, tzn. réznice cisnien na niekorzys¢
koriczyny dolnej, przekraczajacg 20 mmHg (u opisywanego
pacjenta gradient manometryczny cisnienia skurczowego
wynosit 31 mmHg) (8). Nadcisnienie tetnicze, objaw czesto
stwierdzany u starszych dzieci z natywna koarktacjg aorty,
u noworodkéw wystepuje rzadko, pojawia sie, gdy zamyka
sie przewdd tetniczy i/lub narasta zwezenie.

Badanie echokardiograficzne potwierdzito kliniczne
podejrzenie CoA. W wielu osrodkach, przed kwalifikacja
do operacji CoA wykonywana jest angiografia tomografii
komputerowej celem doktadnej wizualizacji tuku aorty (9).
W przypadku naszej pacjentki, po wykonaniu badania
echokardiograficznego nie byto watpliwosci diagnostycz-
nych, to jednak petne zobrazowanie anatomii tuku wraz
z odejsciem tetnic dogtowowych, z mozliwoscig opraco-
wania tréjwymiarowych rekonstrukcji, znacznie wzbogaca
diagnoze, daje kardiochirurgowi duzo wiekszy komfort
zaréwno przy kwalifikacji do operacji, jak i w czasie zabie-
gu. Bezsprzecznie angiografia tomografii komputerowej
lepiej niz badanie echokardiograficzne ujawni naczynia
krazenia obocznego. Warto podkresli¢, ze w osrodkach
majacych wysokiej klasy tomografy i doswiadczony zespét,
rutynowo juz wykonuje sie to badanie u noworodkéw bez
znieczulenia ogdlnego, we $nie spontanicznym, bez pozo-
stawiania na czczo, a samo wykonanie badania trwa kilka
sekund. Dzieki temu u noworodkéw z CoA w przypadku
watpliwosci diagnostycznych nie wykonuje sie juz cewni-
kowania serca z aortografia.

Dziewczynka zostata zakwalifikowana do zabiegu kardio-
chirurgicznego. Aktualnie leczenie operacyjne jest metoda
z wyboru w przypadkach natywnej koarktacji aorty u no-
worodka (10). Techniki operacyjne polegaja na poszerzeniu
miejsca zwezenia materiatem naturalnym (wtasne tkanki, ma-
teriaty biologiczne) lub sztucznym. Preferowang metoda jest
zespolenie ,koniec do konca’, a w przypadku noworodkéw
z hipoplazja tuku aorty tzw. extended end-to-end anastomosis
lub metoda Waldhausena. Ta ostatnia metoda, z uwagi na
swoj ,okaleczajacy” charakter (poszerzenie zwezonej cie$ni
przy uzyciu taty z kikuta odcietej lewej tetnicy podobojczy-
kowej) zastepowana jest innymi technikami (11). Niemniej
jednak w nieodlegtej przesztosci byta to metoda preferowana
w niektorych osrodkach, dlatego w codziennej praktyce wcigz
mamy do czynienia z liczng grupa pacjentéw operowanych
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z powodu CoA ta metoda. Z uwagi na niezmiernie szybki
rozwdj krazenia obocznego od tetnicy kregowej i podtopat-
kowej, kazuistycznie obserwuje sie w okresie pooperacyjnym
problemy z ukrwieniem lewej konczyny gérnej. Po operacji
metoda Waldhausena starsze dzieci moga zgtasza¢, ze sita
lewego ramienia jest zauwazalnie nizsza, w badaniu obser-
wuje sie u nich niewielka asymetrie tkanki miesniowej. Nalezy
pamieta¢, ze cisnienie tetnicze na lewym ramieniu jest w tej
grupie pacjentdw znacznie nizsze lub nieoznaczalne, a ba-
dajac tetno jednoczesnie na obu tetnicach promieniowych,
stwierdzamy na lewym nadgarstku wyrazne opdznienie fali
tetna. Zwiazane jest to z pdzniejszym wypetnieniem lewej tet-
nicy promieniowej przez krazenie oboczne. Z tych wzgledéw
nalezy mierzy¢ cisnienie tetnicze w tej grupie pacjentéw na
prawej konczynie goérnej.

U starszych dzieci leczeniem z wyboru CoA jest angio-
plastyka balonowa, a u nastolatkéw - implantacja stentu
naczyniowego (12). Dtugofalowe wyniki sa bardzo dobre,
ryzyko powiktan niskie, a samo dziatanie mniej inwazyj-
ne niz w przypadku operacji. W przypadku noworodkéw
w ciezkim stanie ogdlnym, ze wspotistniejgcymi wadami
serca lub anomaliami pozanaczyniowymi, u ktérych ryzyko
okotooperacyjne zwigzane z zabiegiem CoA jest zbyt duze,
mozna rozwazy¢ angioplastyke balonowa natywnej CoA lub
nawet implantacje stentu wieicowego w miejscu zweze-
nia (13, 14). Dziatanie takie wykonywane jest w wyjatkowych
sytuacjach i ma charakter wylacznie paliacji, ktérej celem jest
przedtuzenie zycia i operacja CoA po ustabilizowaniu stanu
dziecka. Z tych wzgledéw leczenie metodami kardiologii in-
terwencyjnej u naszej pacjentki w ogéle nie byto brane pod
uwage. Warto nadmieni¢, ze angioplastyka balonowa jest
metoda z wyboru w przypadku nawrotu zwezenia w miejscu
operowanym (15).

Prezentowana dziewczynka wymaga od czasu operacji
systematycznej opieki kardiologicznej zaréwno z powodu
operowanej CoA, jak i z powodu BAV. Aktualne badania
dowodza dobrego wyniku leczenia, ale nawet w takiej sytu-
acji pacjenci po operacji CoA maja ryzyko w trakcie dalszej
obserwacji nawrotu zwezenia w miejscu operowanym, nad-
cisnienia tetniczego i nadcisnienia tetniczego wysitkowe-
go (8). Nadcisnienie tetnicze stwierdza sie czesto w okresie
odlegtym po korekgji koarktacji aorty na skutek zwiekszonej
sztywnosci aorty i naczyn tetniczych powyzej miejsca zwe-
zenia, co wynika z odmiennej budowy histologicznej $cian
naczyn. Dziewczynka wymaga systematycznych kontroli
z pomiarem cisnienia tetniczego na konczynach, réwniez
celem oceny manometrycznego gradientu ci$nien, bada-
niem ekg i echo serca.

Osobny problem stanowi u naszej pacjentki rozpozna-
nie BAV. Aktualnie funkcja zastawki jest prawidtowa, nie
wyklucza to jej niedomykalnosci lub zwezenia w przyszto-
$ci. Od dawna zwraca sie réwniez uwage, ze u pacjentéw
zBAV problem nie dotyczy wytacznie zastawki, lecz réwniez
aorty (16). Przebieg choroby ma charakter postepujacy,
stopniowo doprowadzajac do powiktan, takich jak: niedo-
mykalnos¢ lub zwezenie samej zastawki, poszerzenie aorty
wstepujacej skutkujgce tworzeniem tetniakéw aorty wste-
pujacej, tym samym zwiekszajac ryzyko nagtych interwencji
kardiochirurgicznych w przypadku rozwarstwienia $ciany

aorty. Powazne powiktania dotycza okoto 1/3 pacjentéw
z BAV. Dane z pismiennictwa wskazuja, ze najczestszym
powiktaniem BAV w populacji dzieciecej jest niedomykal-
nos$¢ zastawki, a poszerzenie aorty wstepujacej wykrywa
sie u okoto 50% pacjentéw z prawidtowo funkcjonujaca
zastawka (17).

W ramach diagnostyki w oddziale kardiologii wykona-
no USG nerek, w ktérym stwierdzono zdwojenie uktadu
kielichowo-miedniczkowego nerki lewej. Wrodzone mal-
formacje nerek wystepuja u ok. 30-40% dzieci z TS (18).
W obrazie dominuja, podobnie jak u naszej pacjentki,
wady uktadu oprowadzajacego mocz do pecherza moczo-
wego (ok. 20%). Istotny odsetek (ok. 10%) stanowi nerka
podkowiasta.

Wady nerek i serca moga zwiekszac ryzyko nadcisnienia
tetniczego, ktére w tej grupie chorych i tak jest podwyz-
szone (19). Jest stwierdzane u okoto 30% dzieci i 60% do-
rostych z TS. Farmakoterapie rozpoczyna sie zwykle od leku
beta-adrenolitycznego, ze wzgledu na ich korzystny wptyw
hamujacy poszerzenie aorty i zmniejszenie ryzyka jej rozwar-
stwienia (3). Lekami drugiego rzutu s3 inhibitory konwertazy
angiotensyny.

Nadcisnienie tetnicze i wrodzone wady serca istotnie pre-
dysponuja do rozwarstwienia aorty, ktére u pacjentek z TS jest
najwazniejszym czynnikiem zwiekszonej $miertelnosci (20).
Najwieksze ryzyko rozwarstwienia aorty przypada na 3.-4. de-
kade zycia. Nalezy jednak podkredli¢, ze za rozwarstwienie
aorty odpowiadaja rowniez czynniki genetyczne: nie kazda
pacjentka z TS i rozwarstwieniem aorty ma czynniki ryzyka
pod postaciag BAV, CoA czy nadcisnienia tetniczego. Na pod-
stawie dtugofalowych obserwacji stwierdzono takze, ze nie
kazda pacjentka, u ktérej doszto do rozwarstwienia aorty,
miata wczesniej poszerzenie aorty (21).

W zwigzku z powyzszym szeroko podnoszone jest
monitorowanie pacjentek z TS (22). Kazda pacjentka po
postawieniu rozpoznania powinna mie¢ badanie przed-
miotowe z pomiarem ci$nienia tetniczego na konczynach,
wykonane badanie echokardiograficzne i ekg (rzadko bloki
przedsionkowo-komorowe i zesp6t wydtuzonego QT) (23).
Nawet w przypadku prawidtowych wynikéw zaleca sie
systematyczna ocene, nie rzadziej niz co 5 lat, najlepiej
z wykorzystaniem takze rezonansu magnetycznego (ano-
malie tuku aorty, aorty zstepujacej i piersiowej sg trudne
lub niemozliwe do oceny w echo). Bioragc pod uwage fakt,
iz u mtodszych dzieci do wykonania angiografii rezonansu
magnetycznego potrzebna jest sedacja lub znieczulenie
0gdlne, zaleca sie, by u dzieci z TS bez innych wskazan
wykona¢ je pierwszorazowo w wieku umozliwiajgcym
przeprowadzenie badania bez pomocy farmakoterapii
dziatajacej osrodkowo (24).

PODSUMOWANIE

Pacjentki z zespotem Turnera wymagaja wielospecjali-
stycznej opieki. U dziewczynek dotknietych tym zespotem
szczegoblnie wczesnie nalezy poszukiwac choréb uktadu
sercowo-naczyniowego. Czesto wspotistniejg one z zespotem
Turnera, objawy wad serca moga wystapic juz w okresie no-
worodkowym, a schorzenia uktadu sercowo-naczyniowego
maja najwiekszy wptyw na rokowanie. Nalezy pamieta¢, ze
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nawet dobry wynik leczenia zwezenia cie$ni aorty nie zwalnia
z systematycznych kontroli kardiologicznych z uwagi na p6z-
ne powiktania i problem nadcisnienia tetniczego w okresie
odlegtym od operacji. Z kolei dwuptatkowa zastawka aortalna
moze by¢ wadg izolowang lub wspotistnie¢ z patologia tuku
aorty. U dzieci dwuptatkowa zastawka aortalna najczesciej
prowadzi do jej niedomykalnosci, ale nawet przy prawidto-

wej funkcji predysponuje do tetniakéw aorty wstepujacej,
piersiowej, rzadziej brzusznej. Choroby innych narzadéw
i uktadéw (niski wzrost, anomalie nerek) maja wptyw na ja-
kos¢ zycia, poza tym moga wiktac patologie uktadu krazenia,
np. nadci$nienie tetnicze zwieksza ryzyko rozwarstwienia
aorty, szczegdlnie u dziewczynek z dwuptatkowg zastawka
aortalna.
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