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Wskazania do diaghostyki w kierunku zespotu Turnera

Wystarczy jeden z objawdw g
median age at diagnosis
* Cystic hygroma u ptodu lub ciezki uogdlniony obrzek /W.s\_\
ptodu L , : — Age
+ Niedobdr wzrostu o nieznanej etiologii e S
*  Wrodzone wady lewego ujicia tetniczego z wytaczeniem Puberty
BAV

« Opodznione pokwitanie, brak prawidtowego postepu
pokwitania, wtérny brak miesiaczki

+ Nieptodnosé

* Charakterystyczne cechy fizyczne

Dwa objawy z ponizszych

Wady nerek ( hipoplazja, nerka podkowiasta)
Deformacja Madelunga

Liczne melanocytowe znamiona

Zaburzenia neuropsychologiczne, neuropsychiatryczne
Dysplastyczne lub nadmiernie uwypuklone paznokcie
Inne wady serca

Niedostuch z towarzyszacym niskim wzrostem
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2 gametes with haploid
number of X chromosome, 1
gamete with diploid number

of X chromosome, and 1

gamete lacking X
chromosome
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" @ Further mitosis

Mitosis

Error occurs

during early
mitosis

Variation present
in large number
of cells in the body

Normal cell with 46 chromosomes

missing X
chromsome

Cell missing a chromosome

Chromosomal
Mosaicism



Table 1. Type and frequency of karyotypes associated with TS.

Karyotype Frequency Description
(%)

45,X 40-50 Monosomy X
45,X/46,XX 15-25 Mosaicism with 46,XX
45,X/47,XXX;45,X/46, 3 Mosaicism with 47, XXX

XX/47 XXX
45 X/46,XY 10-12 Mosaicism with 46, XY
45,X/46,X,r(X) Rare Ring X chromosome
46,X,i(Xq); 46,X,idic(Xp) 15 Isochromosome Xq

46,XX,del (p11)

Isodicentric Xp;
Proximal deletion of Xp

Table 2. Karyotypes not associated with TS.
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Karyotype Description

46,XX, Distal deletion Xp22.3 (Leri-Weill syndrome)
del(p22.3) syndrome) (SHOX)

46,XX,del(q24) Premature ovarian insufficiency

46,X, I[sodicentric Xq24
idic(X)(q24)

s

c 2]
L)
¢
Turner syndrome Karyotype
45X 46,XY 46,XX 46,X,del(X)
(p11.4)
45,X/46,XY
mosaicism

45,X/46,XX
mosaicism

46,X,1(X)

46,X,i(Xq)
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PLCXD1
GTPBP6
PPP2R3B
SHOX
CRLF2
CSF2RA
IL3RA
SLC25A6
ASMTL
AKAP17A
P2RY8
ASMT
DHRSX
ZBED1
CD99
XG

PAR2
SPRY3
VAMP7

IL9R

A
s Xist RNA (41
e Pl Qi
1l K
‘ ?ﬁ Barr body
”;_}
X Chromosomes él,::?ggg%t:g
Phenotype X
Stature, skeletal anomalies -
Stature, gonadal failure, p
minor physical features
Viability
Gonadal failure
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100+

e Osoby z ZT majg 3-krotnie
wieksze ryzyko zgonu wzgledem
0sOb z populacji ogolne,.

e Na réznych etapach zycia udziat
choréb sercowo-naczyniowych
szacuje sie od 8-41% przyczyn
zgonow 0s6b z ZT

e Catosciowo: problemy sercowo-
naczyniowe odpowiadaja za
50% zgonow osob z ZT w ciagu All ages <15 years 15-44 years 45-84 years
catego ich zycia

Percentage of absolute excess mortality (%)

B Cordiovascular disorders Endocrine, nutritional, metabolic
& immune disorders

I Urogenital disorders
B Musculoskeletal
[l Other disorders

B Respiratory disorders
Congenital anomalies
B Gastrointestinal disorders

Neurological disorders




e wady serca Nabyte patologie uktadu krazenia

ele ztozonych patologii serca e pojawiajg sie u pacjentek z ZT ¢
kutkuje obumarciem ptodow z szybciej niz w populacji ogdlnej
kariotypem 45X e odpowiedzialne za sSmierteln
wady serca - rozpoznawane czesto starszych pacjentek z ZT
w pierwszych

dniach/miesigcach/latach zycia

mists
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Prenatalne rozpoznanie Zespotu

Turnera wymaga wykonania
szczegotowego badania uktadu krgzenia
ptodu i w razie nieprawidtowosci mozliwe

jest omowienie z rodzicami rokowan, O O

zaplanowania porodu, opieki, diagnostyki i
leczenia po urodzeniu dziecka.




50% (22-70%) pacjentek z ZT ma WWS

30-40% - wady zastawki aortalnej
10-17% - zwezeniel/koarktacja aorty
~15% - wady sptywu zyt ptucnych (najczesciej PAPVR)
~8-13% - dodatkowa zyta gtéwna lewa (LVSC)
1-2% ASD

1-4% VSD

Anomalie tetnic wiencowych




Na co zwraca¢ uwage u noworodka z Zespotem Turnera?

Tetno na tetnicach udowych

Szmer nad sercem

Diureza (1)

Pomiary cisnienia tetniczego (Gora/Dot)
Test pulsoksymetryczny (6-24h zycia)

Echokardiografia!

Najszybciej jak to mozliwe, gdy podejrzewamy wade serca
Podejrzenie przeptywu systemowego zaleznego od przewodu tetniczego -
wskazany wlew prostaglandyny nawet przed ustaleniem ostatecznego
rozpoznania kardiologicznego

Planowo, jesli nie podejrzewamy wady, ale mamy ZT

Badanie nalezy powtarza¢ w okresie przymykania sie przewodu tetniczego




Rozpoznanie ZT na kazdym etapie zycia — wymaga zawsze skierowania do kardiologa,
wykonania podstawowych badan kardiologicznych:

e Pomiary cisnienia tetniczego na 4 konczynach
o EKG
e Przezklatkowe badanie echo serca (TEE)

Poszerzenie diagnostyki:

e Tomografia komputerowa serca - CT

e Rezonans magnetyczny - CMR - w pierwszym mozliwym
momencie, gdy nie bedzie wymagane znieczulenie (AHA,
2018)

e Podkresla sie kluczowe znaczenie CT i CMR do rozpoznania
patologii aorty (ETA, CoA), nieprawidtowego sptywu ptucnego
(PAPVR)

e Echokardiografia przezprzetykowa (szczegolnie przydatna do
oceny zastawki aortalnej)

e Holter EKG

e Proba wysitkowa




Patologie aorty
iy

&
y

Koarktacja aorty

~17% w ZT vs ~ 0,04% z populacji ogoélnej
50% wydtuzony/zgiety tuk aorty
(ETA - elongatet transverse aortic arch) e \@
8% tetnica podobojczykowa prawa btgdzgca (ARSA)
Hipoplazja tuku aorty

Interruption

Przerwanie ciggtosci tuku aorty




Dwuptatkowa zastawka aortalna (BAV)

e ~15-30% w ZT vs ~ 2% populacji ogolne;

e Oceny wymaga:

e czy zastawka powoduje zwezenie w ujsciu lewe]
komory serca (stenoza aortalna)

e czy zastawka jest niedomykalna
(niedomykalno$¢ aortalna)

e funkcja lewej komory

e wtdrne poszerzenie aorty wstepujgce;j
wspotistniejgce z dwuptatkowg zastawkag (tzw.
zespot dwuptatkowej zastawki aortalnej)

e Zwykle: patologia nie wymagajgca interwencji/leczenia
e Problemy hemodynamiczne zwigzane z BAV - narastajg z wiekiem
(wapnienie, narastanie zwezenia, uposledzenie koaptaciji ptatkdow)



ASI (aortic size index)
(AscAoD/BSA)

- poszerzenie definiowane jako
>2cm/m2 lub >95pc

AscD/DescD Ratio >1.5
(poszerzenie)

A Echocardiography*

Root Mid-ascending
aorta

B Sinus measurement

Sinus to
sinus

Sinus to
commissure

Sinotubular
junction

C MRlandCT!

Distal
ascending
aorta

Proximal
descending
aorta

Mid-ascending

aorta
Mid-descending
Sinotubular aorta
junction

Root



Quezada et al.,, Am J Med Gen 2015

BSA-adjusted z-scores for the aortic valve, aortic root, and aortic arch —

developed specifically for Turner syndrome patients.

The information presented here should decrease the bias introduced by
making comparisons with a taller and larger non-Turner reference
population.

Patient Demographics

Height (cm): \ ]
Weight (kg): \ ]
BSA ("Haycock"):

TSZ
Turner Syndrome - scecific Z-scores

(nizsze niz z-scores populacji ogdlnej)

Measurements
Site Z-Score
AprticValve Annulus (mmy:

Range

Sinus of Valsalva ?mm}:

Sino-Tubular Junction {mm):

Asn:eru:h'%mm%rrm:l:

Proximal Transverse Arch (mm):

Distal Transverse Arch (mm):

Aprtic Isthmus (mm):

Dacend'ln%ﬁu'ta {mn):

| Update || Reset



Poszerzenie

> 2 z score (Turner specyfic Z- score)
Tetniak aorty

>3 z score

Poszerzenie aorty o0 >50% wzgledem normy

>4cm
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Cardiovascular Health in Turner Syndrome: A Scientific
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AHA - badania kardiologiczne w ciggu zycia

Badania obrazowe:

e Osoba z ZT z wykluczong wadg serca:

o badanie echo co 5 lat (w dziecinstwie)
o c0 5-10 lat w dorostosci
o zawsze przed planowang cigza.

e Osoby z rozpoznang patologig wg proponowanych
protokotow (AHA, 2018)
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Cardiovascular Health in Turner Syndrome: A Scientific
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Infancy - <15 years:
Cardiology Exam,
TTE, MRI, ECG

No CoA, BAV, HTN

v

\

CoA, BAV, and/or HTN

N\

TSZ* <13 T8Z2>3 T52<3 TSZ2>3
Low Risk Moderate Risk Meoderate Risk High Risk
Repeat examination by lepeat examination by Repeat examination by Repeat examination by
primary managing clinician pediatric cardiologist pediatric cardiologist pediatric cardiologist
* pediatric cardiologist + +TTE or CMR +TTE or CMR + TTE or CMR -
TTE or CMR every 5 years every 1 year every 1 - 2 years every 0.5 - 1 year




ASl< 2.0 cm/m2

215 years:
Cardiology Exam,
TTE, MRI, ECG

No CoA, BAV HTN

Circulation: Genomic and Precision Medicine ‘

Volume 11, Issue 10, October 2018 American
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AHA SCIENTIFIC STATEMENT

Cardiovascular Health in Turner Syndrome: A Scientific
Statement From the American Heart Association

CoA, BAV, and/or HTN ]

/ N\

AS|2.0-2. 3cm/m2

ASI > 2.3 em/m?

ASI € 2.3 cm/m? ASI>2.3 cm/m’_l

!

’ Low Risk |

!

i

! !

Moderate Risk

Moderate Risk

Moderate Risk High Risk

!

!

!

! !

Repeat examination
by cardiologist
+ TTE or CMR
every 5—10 years

Repeat examination
by cardiologist
+TTE or CMR

every 3—5 years

Repeat examination
by cardiologist
+TTE or CMR
every 1 year

Repeat examination
by cardiologist
+TTE or CMR

every 2 — 3 years*

Repeat examination
by cardiologist
+ CMR
every 0.5 — 1 year*




Rozwarstwienie aorty w ZT

Podwyzszone ryzyko od |l dekady zycia (jeszcze w okresie
dziecinstwa)

Dotyczy 1-2% kobiet z ZT (100x czesciej niz w populacji
ogolnej)

Typ A - 63%

Typ B - 37% (10%)

Czynniki ryzyka: CoA, BAV, NT, cigza

GHr - nie zwieksza ryzyka

Osoba z ZT powinna wiedzie¢ jakie sg objawy AoD!

(bol w klatce, karku, plecéw)

DeBakey
Stanford

Typ |
Typ A

Typ Il Typ lI
Typ A Typ B




Leczenie chordb kardiologicznych w ZT

Jak w populacji ogoinegj!
Konsultacja kardiochirurgiczna wskazana gdy

- Przyrost srednicy aorty: +1 z-score/rok lub +0,5cm/rok
- >15roku zycia gdy ASI >2,5cm/m2 + dodatkowe czynniki ryzyka (NT, BAV)
- <15rz gdy Z-score >4

Operacja kardiochirurgiczne dajg taki sam efekt jak w populacji ogolnej, wigzg sie
jedynie z dtuzszym pobytem szpitalnym

Leczenie zachowawcze;
] ] ] ] ) ] Circulation: Genomic and Precision Medicine d
- normalizacja cisnienia tetniczego s i rg 101164 HOG 0000000000000048 q-’ e
- BB, ACEI

AHA SCIENTIFIC STATEMENT

Cardiovascular Health in Turner Syndrome: A Scientific
Statement From the American Heart Association



EKG w ZT

Tachykardia (1) Torsade de Pointes

Wydtuzony QTc >440ms - nawet u ~35%
Wykonanie: Holter EKG i proby wysitkowej

QTc>460ms - wymaga kontroli EKG przy wprowadzaniu nowych lekdw/unikanie
lekow wydtuzajgcych QTc, podawania lekow z grupy betaadrenolitykow (w
profilaktyce arytmii komorowej Tordade de Pointes)



Nabyte patologie uktadu krgzenia w ZT

35% nieprawidtowa tolerancja glukozy (vs 8% bez ZT)
4x ryzyko cukrzycy t Il w ZT

hiperlipidemia

50% - w dorostosci NT

Skutek: zwiekszone ryzyko uszkodzenia naczyn

e 2x wyzsze ryzyko choroby wiencowe;
e 3x wyzsze ryzyko smiertelnosci z powodu zawatu serca, udaru

Ryzyko wzrasta istotnie w 3-4 dekadzie zycia, dlatego kazdej osobie z
ZT juz na etapie dziecinstwa i adolescencji nalezy:

e zalecac zdrowy tryb zycia
e wptywac na modyfikowalne czynniki ryzyka




Rozpoznanie Zespotu Turnera

Kontrola u kardiologa




Rozpoznanie BAV, wady zastawki aortalnej/ wady aorty

\ /

:

Badanie genetyczne, rowniez pod katem Zespotu Turnera




O czym pamietaC w badaniu pediatrycznym dziecka
z Zespotem Turnera?

Ocena tetna na tetnicach udowych
Ostuchiwanie w poszukiwaniu szmeru nad sercem i szmerdw naczyniowych na plecach

Pomiar cisnienia tetniczego na 4 konczynach

Wyniki leczenia wad serca u pacjentow
pediatrycznych z Zespotem Turnera

Poréwnywalne do populacji ogolnej




NAJWAZNIEJSZE

Nalezy kierowa¢ do kardiologa kazda osobe z ZT.

nawet jesli echo prenatalne byto prawidtowe

nawet jesli taka osoba nie ma objawdéw kwalifikowanych jako
kardiologiczne

nawet jesli diagnostyka kardiologiczna juz miata miejsce w
przesztosci, zanim byto postawione rozpoznanie ZT
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zespot Turnera

Endokrynologia

Zaburzenia o

metaboliczne

Hipogonadyzm

e ] Gestos¢ mineralna kosci
Dojrzewanie
. ?T

Wazrastanie Tarczyca




zespot Turnera: wzrastanie
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zespot Turnera: wzrastanie
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zespot Turnera

efekt zalezy od

momentu wdrozenia
i indywidualnej wrazliwosci
na GH

10% pacjentek nie odpowiada na rhGH - jako marker skutecznosci.



Ministerstwo Zdrowia

Zalacenik B 42,

LECZENIE NISKOROSLYCH DZIECI Z ZESPOLEM TURNERA (ZT) (ICD-10 Q 26)

ZAKRFS SWIADCZENIA GWARANTOWANEGO

SWIADCZENIOBIORCY I SUBSTANCIE CZYNNE
STOSOWANE W RAMACH PROGRANU

SCHEMAT DAWEKOWANIA LEKOW
W PROGEAMIE

KWALIFIKACJA I BADANIA DIAGNOSTYCZNE
WYKONYWANE W RAMACH PROGEAMU

Do programu kwalifiluje Zespot Koordynacyyny ds. Stosowama
Hormonu Werosta powolywany przez Prezasa Narodowego
Funduszn Zdrowia.

1. Kryteria kwalifileacji

1} styematy Zespoln Tumera;

2} mizkorostoic, 1. wysokesd ciala pomze) 3 centyla dla wisku,
na siatkach centylowych dla populacyi dziswezat polskich;

3} upoéledzone tempo werastania, pomza] -1 8D w odniezianin
do tempa werastania populacyi dziewezat polzkich (wymagarmy
co najmmnie) . miesieceny okres obzerwacyl w eirodim
uprawmionym do terapii hormonem werostu), z ckredleniem
przewldywanego wazostu ostatecznego metoda Baley- Pimean;

4}  cpozuony wisk kostny, oceniany metoda Greulich'z-Pyle;

5y wykluczemie immyeh, anizali ZT, preyezyn niskorostodel
(niedokrwistods, niedoczymnods tarezyey, zaburzemia
wehlaniania 1 trawienia jelitowego, obeiazenia dotyezace
przebisgu ciagy i poredu, itp.);

) mme meprawidlowoscl, szezezolnie meprawidiowoiel
anatormiczne ukladu sercowonaczyniowego 1 moczowo-
pleiowego;

Ty konsultacja genstyema, potwierdzona dodatnim wynikdem
badaniz kariotypu

1. Okreglenie ezasu leczenia w programie

Laczenie trva do czasu pedjecia przez Zespdt Koordynacymy ds.

Stozowania Hormonu Werostu lub lekarza prowadzacego decyz)i

o wylzezeniu Swiadezeniobiorey z programn, zeodnie z kryteriami

wylaczenia.

1. Dawkowanie 1. Badania przy kwalifikacji
Somatetropina podawana ie wisczoram w Przed oczeciem leczenia nalezy wykonad pomiar stefenia
dawee: 0,33 - 0,47 mg (1,0-1.4 [Uke me. fydzien. IGF-1.

Badania laboratoryjne wykonywane wedhug standardow
dizgnozowania swiadczeniobioreow z zespotem Tumera (ZT).

2. Monitorowanie leczenia
2.1 Po 90 dniach
1) pomiar stezenia IGF-1.
2.1 Co 180 duni
1) pomiar stezema ghikozy we krwi 1 odsetka glikowansg)
hemoglobimy Hbd
Iub co 363 dni:
2) test obciazenia glukoza z pomiarem glikemii
1 insulinemii.
2.3 Co 180 dni
1) pomiar stezema ghikozy we kran;
2) pomiar stezema TSH;
3) pomiar stefemia £T,;
4) jomogram w surowicy krwi
2.4 Co 365 dni
1) komsultacjz przez ginekolesa zaprmyaceso sie
dziecm (dotyvezy przede wazystham dziewczat
powyze] 10 roku zyeia);
2) konmiltacjz kardiologiemna, USG serca (dotyvezy d=isel
= wadami ukiadu sarcowo-naczyniowego);
3) konsultacja nefrologicmna; konsultarja urologicena;
USE jaroy brznszne); badanis ogdlna § pesiew moczu
(dziect z wadami ukiadu moczowo-pleioweza);
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LECZENIE NISKOROSLYCH DZIECI Z ZESPOLEM TURNERA (ZT) (ICD-10 Q 26)

ZAKRFS SWIADCZENIA GWARANTOWANEGO

SWIADCZENIOBIORCY I SUBSTANCIE CZYNNE
STOSOWANE W RAMACH PROGRANU

SCHEMAT DAWEKOWANIA LEKOW
W PROGEAMIE

KWALIFIKACJA I BADANIA DIAGNOSTYCZNE
WYKONYWANE W RAMACH PROGEAMU

Do programu kwalifiluje Zespot Koordynacyyny ds. Stosowama
Hormonu Werosta powolywany przez Prezasa Narodowego
Funduszn Zdrowia.

1. Kryteria kwalifileacji

1} styematy Zespoln Tumera;

2} miskorostoic, 1. wysokesd mala pomize) 3 centyl dla wisku,
na siatkach centylowych dla populacn dziswezat polskich;

3} upoéledzone tempo werastania, pomza] -1 8D w odniezianin
do tempa werastania populacyi dziewezat polzkich (wymagarmy
co najmmnie) . miesieceny okres obzerwacyl w eirodim
uprawmionym do terapii hormonem werostu), z ckredleniem
przewldywanego wazostu ostatecznego metoda Baley- Pimean;

4}  cpozuony wisk kostny, oceniany metoda Greulich'z-Pyle;

5y wykluczemie immyeh, anizali ZT, preyezyn niskorostodel
(niedokrwistods, niedoczymnods tarezyey, zaburzemia
wehlaniania 1 trawienia jelitowego, obeiazenia dotyezace
przebisgu ciagy i poredu, itp.);

) mme meprawidlowoscl, szezezolnie meprawidiowoiel
anatormiczne ukladu sercowonaczyniowego 1 moczowo-
pleiowego;

Ty konsultacja genetyema, potwierdzona dodatnim wynikdem
nadamia kanotypu

1. Okreglenie ezasu leczenia w programie

Laczenie trva do czasu pedjecia przez Zespdt Koordynacymy ds.
Stozowania Hormonu Werostu lub lekarza prowadzacego decyz)i
o wylzezeniu Swiadezeniobiorey z programn, zeodnie z kryteriami
wylaczenia.

1. Dawkowanie 1. Badania przy kwalifikacji
Somatetropina podawana ie wisczoram w Przed oczeciem leczenia nalezy wykonad pomiar stefenia
dawee 0,33 - 0,47 mg (1,0-1.4 [U ke me. ftydzen. IGF-1.

Badania laboratoryjne wykonywane wedhug standardow
dizgnozowania swiadczeniobioreow z zespotem Tumera (ZT).

2. Monitorowanie leczenia
2.1 Po 90 dniach
1) pomiar stezenia IGF-1.
2.1 Co 180 duni
1) pomiar stezema ghikozy we krwi 1 odsetka glikowansg)
hemoglobimy Hbd
Iub co 363 dni:
2) test obciazenia glukoza z pomiarem glikemii
1 insulinemii.
2.3 Co 180 dni
1) pomiar stezema ghikozy we kran;
2) pomiar stezema TSH;
3) pomiar stefemia £T,;
4) jomogram w surowicy krwi
2.4 Co 365 dni
1) komsultacjz przez ginekolesa zaprmyaceso sie
dziecm (dotyvezy przede wazystham dziewczat
powyze] 10 roku zyeia);
2) konmiltacjz kardiologiemna, USG serca (dotyvezy d=isel
= wadami ukiadu sarcowo-naczyniowego);
3) konsultacja nefrologicmna; konsultarja urologicena;
USE jaroy brznszne); badanis ogdlna § pesiew moczu
(dziect z wadami ukiadu moczowo-pleioweza);
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zespot Turnera: zaburzenia metaboliczne

i

10x
wyzsze ryzyko zespotu metabolicznego
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zespot Turnera: gestos¢ mineralna kosci




zespot Turnera
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autoimmunologia
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+ przeciwciata anty-TPO i/lub anty-TG
50-60 %

~30-50 % : niedoczynnosc tarczycy

~3-5 % : nadczynno$¢ tarczycy

chromosom X:
regulacja autoimmunizacji

ekspresja FOXP3 i PTPN22




European Journal of Endocrinology, 2024, 190, G53-G151
https://doi.org/10.1093/ejendo/lvae050

Advance access publication 15 May 2024

Clinical Practice Guideline

Clinical practice guidelines for the care of girls and women
with Turner syndrome
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Zespot Turnera

Multidyscyplinarne podejscie
genetyka, kardiologa, endokrynologa i ginekologa

Lek. Marta Florea

Poradnia Ginekologiczna IP-CZD




Zespot Turnera
diagnostyka prenatalna



Zalecenia Polskiego Towarzystwa
Ginekologicznego dotyczace badan
USG w cigzy fizjologicznej:

e 11tc-13tc6dn (CRL45-84m
e 18-22tc
e 28-32tc

zrodto: www.ptgin.pl




Zespot Turnera
diagnostyka prenatalna

Cechy zespotu Turnera w USG

- poszerzona przeziernos¢
karkowa
- wodniak karku
- uogodlniony obrzek ptodu
- wady serca ( najczesciej koarktacja aorty)
- skrécenie kosci udowej
- wady nerek

J. Ultrasound Med. 2006 Jun;25(6):711-7; Prenatal diagnosis of Turner syndrome: report on 69 cases



Zespot Turnera
diagnostyka prenatalna

Ocena wolnego ptodowego kwasu
deoksyrybonukleinowego (cfDNA) w
krwiobiegu matki

-wolne ptodowe DNA jest mozliwe do wykrycia
od 5 tyg cigzy

-wolne ptodowe DNA w wiekszosci pochodzi z
obumartych komodrek trofoblastu

- cfDNA dla okreslonych grup ciezarnych
Ginekologia i Perinatologia Praktyczna 2016 tom 1,

The use of cell free fetal DNA testing in the prenatal diagnosis based on the recommendation of Polish Gynecological Society and the Polish
Society of Human Genetics — practical comments



Zespot Turnera
diagnostyka prenatalna

Ocena wolnego ptodowego kwasu
deoksyrybonukleinowego (cf DNA) w
krwiobiegu matki

Poniewaz pozytywny wynik

dla monosomii X moze nie korelowac

z prawdziwym genotypem ptodu,

nalezy zaleci¢ wykonanie
potwierdzajgcych

badan diagnostycznych tj.

biopsji kosmowki (CVS) lub amniopunkgiji.



cfDNA (+) for Monosomy X |

e

Suspected Maternal TS
(as per single-nucleotide
polymorphism)

l

CVS

Amniocentesis

karyotype +/- FISH karyotype +/- FISH

Normal

v

!

FETAL Turner syndrome
Fetal ultrasound
Multidisciplinary counseling
Fetal echocardiogram
Individualized perinatal care plan

Maternal peripheral
lymphocyte karyotype

L

< 5% Monosomy X | >5% Monosomy X

or TS variant

Suspicion for
maternal TS remains

l

FISH and/or karyotype on
other tissue

e

| Normal H Consistent with TS |

ok

|

MATERNAL Turner syndrome
Consult MFM, genetic counselor,

Placenta karyotype and/or FISH,

possible Confined Placental Mosaicism

cardiology, & psychology
Evaluation per guidelines
Individualized perinatal care plan

Am J Obstet Gynecol. 2022 Jul 13;227(6)
Cell-Free DNA Screening Positive for Monosomy X: Clinical Evaluation and Management of Suspected Maternal or Fetal Turner Syndrome

Postpartum follow-up




Opis przypadku Zespotu Turnera
zdiagnozowanego na podstawie anomalii
stwierdzonych w USG w 12 tygodniu cigzy

Pacjentka M.A.

lat 26

cigza ll

nie stwierdzono choréb
przewlektych, cigza | prawidiowa,
dziecko zdrowe, wywiad rodzinny
nieobcigzony



Opis przypadku Zespotu Turnera
zdiagnozowanego na podstawie anomalii
stwierdzonych w USG w 12 tygodniu

cigzy

W badaniu USG w 12 tyg cigzy
stwierdzono:

przeziernos¢ karkowa 10mm
wodniak karku

uogolniony obrzek ptodu
niedomykalnosc¢ zastawki
trojdzielnej



M 1.3 23-12-2019
CA1-7A/ 1st Trimester / FR 34Hz Tis0.2 17:10:05

NT 10.07 mm

MI 0.88 23-12-2018
VRS540 / 1st Trimester | FR21Hz Tis0.2 17:22:21




Ml 0.94 23-12-2019
VRS5-9 / 1st Trimester / FR24Hz TIs0.2  17:19:56
FA10/PS0/Frq G

MI 0.47 23-12-2019 MI 0.98 23-12-2019
VR5-9/1st Trimester | FR50Hz Tis0.4  16:37:40 VRS-0 /1st Trimester | FR20Hz Tis0.2 16:53:43

Fetal HR 166 bpm
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Zespot Turnera

okres dojrzewania



Zespot Turnera

okres dojrzewania

- spontaniczna pierwsza miesigczka wystepuje tylkou 4-12%
kobiet z kariotypem 45,X,

- unielicznych dorostych kobiet wystepujg regularne krwawienia
miesigczkowe

- dysfunkcja gonad prowadzi do stabo rozwinietych
drugorzednych cech ptciowych

- uwiekszos¢ dziewczat i kobiet z zespotem Turnera wystepuje
przedwczesna niewydolnos¢ jajnikéw



Zespot Turnera

okres dojrzewania

dziewczeta z zespotem Turnera powinny byc¢
leczone estrogenem od 11-12 roku zycia, a
pozniej dodaje sie progesteron w celu
zapewnienia krwawien z przetomu

estrogen ma szeroki zakres korzystnych
efektéw w catym ciele



Zespot Turnera

okres dojrzewania

Ut-H
Ut-Endom.Th. 1.12n{

Ut-Cenvix L 1.284

Rozwdj macicy pod wptywem terapii estrogenowej a nastepnie
estrogenowo - progeseronowe;j



Zespot Turnera

a ptodnosc pacjentki

- spontaniczne cigze zdarzajg sie rzadko, a wiekszos¢ kobiet z zespotem
Turnera wymaga w celu poczecia zastosowania metod wspomaganego
rozrodu

- kariotyp nie zawsze jest powigzany z jakoscig oocytow,.

- donacja oocytéw byta wczesniej i nadal jest najczesciej stosowang

opcja u kobiet z zespotem Turnera

- Powikfania matczyne i ptodowe s3 czestsze u tych pacjentek



Zespot Turnera
a ptodnosc¢ pacjentki

Pacjentka z zespotem Turnera ktéra planuje cigze powinna
by¢ objeta wielodyscyplinarng opieka (specjalisci medycyny ptodowej,

potoznik, ginekolog, endokrynolog i kardiolog)

Annales d'Endocrinologie Volume 83, Issue 4, August 2022,
Turner Syndrome and Fertility



https://www.sciencedirect.com/journal/annales-dendocrinologie
https://www.sciencedirect.com/journal/annales-dendocrinologie/vol/83/issue/4

