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Zespét Turnera to zespét cech wystepujgcych u kobiet, u ktérych w materiale
genetycznym czeéciowo lub catkowicie brakuje jednego chromosomu X.

Nasze cechy sq zapisane w materiale genetycznym obecnym w kazdej ko-
mérce organizmu. Jest on zgromadzony w mikroskopijnych strukturach zwa-
nych chromosomami. Czlowiek ma 46 chromosoméw, z ktérych dwa decydu-
ia o jego pfci. U kobiet sq to dwa chromosomy X, a u mezczyzn jeden Xi jeden
Y. Jesli podczas przekazywania materiatu genetycznego z komérek rodzicéw
do komérek potomstwa dojdzie do uszkodzenia bqdz utraty czesci lub catego
chromosomu X, rodzi sie dziewczynka z zespotem Turnera.

Tak jak napisaty$my wezesniej, przyczyng zespotu moze byé catkowity brak
jednego z chromosoméw X, czyli monosomia. Zdarza sig, ze brakuje tylko
czgéci chromosomu X we wszystkich komérkach. Jedli w swoim organizmie
masz cze$¢ komérek z dwoma chromosomami X oraz cze$¢ komérek typo-
wych dla zespotu Turnera, to jest to mozaikowy typ zespotu Turnera.

Nie méwimy o chorobie Turnera, poniewaz nie wszystkie cechy zespotu sq
objawami chorobowymi. Niektére z nich sq po prostu elementem twojej uro-
dy, jak ksztalt oczu, uszu, paznokci. Rézne cechy wystepujgce razem nazy-
wamy zespotem. Nie zawsze wystepujg w komplecie. U jednych mogg byé
bardziej widoczne, u innych mnie;.

Jedna na 2500 dziewczynek moze mieé zespdt Turnera.

Szacuje sie, ze kazdego roku rodzi sie w Polsce okoto 100 dziewczynek
z zespotem Turnera. Nie wiadomo, dlaczego sie tak zdarza. Do zmiany
w materiale genetycznym moze doj$¢ podczas tworzenia sie komérek roz-
rodczych (komérki jajowej lub plemnika) lub podczas pierwszych podziatéw
komérki powstatej w wyniku zaptodnienia. Nie poznano przyczyny tego zja-
wiska w przypadku zespotu Turnera.

Czasem mozna je zobaczyé juz w cigzy, na USG ptodu. Mozna zaraz po
urodzeniu - twoje rece i nogi mogty byé opuchniete (tzw. wrodzone obrzeki
limfatyczne), na karku mogta$ mieé dodatkowe fatdy skéry. Mozliwe réwniez,
ze jako noworodek mato wazytas. U niektérych oséb diagnoza jest pdzniej-
sza. W dziecinstwie mogta$ mie¢ nawracajgce zapalenia uszu. Rodzice mo-
gli tez zauwazyé, ze rostas wolniej niz twoi réwiesnicy. Kolejng rzeczq, ktéra
moze wskazywaé na zespdt Turnera, jest brak dojrzewania ptciowego zalez-
nego od hormonéw produkowanych przez jajniki, czyli brak rozwoju piersi
i brak miesigczki. Wynika to z nieprawidtowego dziatania jajnikéw i czesto
moze oznaczaé niemoznos¢ zajscia w cigze.

U dziewczqt z zespotem Turnera czesto wystepujg wrodzone wady uktadu
krgzenia, uktadu moczowego, wzroku i stuchu. Wigkszo$¢ z nich ujawnia sie
we wczesnym dziecifistwie. Jeste$ réwniez bardziej podatna na wystgpienie
tzw. choréb autoimmunizacyjnych, czyli choréb zwigzanych z wystepowa-
niem przeciwciat przeciwko wtasnym tkankom (np. cukrzyca, celiakia, choro-
by tarczycy). Choroby te nie zdarzajq sie u wszystkich dziewczqt z zespotem.
Woazne jest jednak, aby je wczeénie rozpoznawad i leczyé. Przy obecnej wie-
dzy medycznej wigkszoéé z nich dzieki prawidtowemu leczeniu nie pozosta-
wia trwatych nastepstw.



Zespotu Turnera nie mozna wyleczyé, ale mozna leczyé niektére jego objawy.

Niski wzrost

Jezeli twéj wzrost jest ponizej 3 centyla, lekarze mogq zakwalifikowaé cig do
programu leczenia hormonem wzrostu. W wigkszosci przypadkéw pozwala
ono na osiggnigcie wzrostu nieréznigcego sie znaczqco od wzrostu réwieséni-
czek bez zespotu Turnera.

Dojrzewanie

Jedli nie zaczniesz spontanicznie dojrzewaé, lekarze zaproponujq ci hor-
monalne leczenie estrogenami (w formie tabletek lub przyklejanych do ské-
ry plastréw). Spowoduje to rozwdj piersi, a potem wystgpienie miesigczki.
Ochroni réwniez przed chorobami wynikajgcymi z niedoboru estrogenéw, na
przyktad osteoporozq i czestymi ztamaniami koéci. Takqg terapie stosuje sie
najczesciej do wieku, w ktérym kobiety zazwyczaj przechodzg menopauze.
Leczenie hormonem wzrostu i indukcje dojrzewania piciowego prowadzi
lekarz endokrynolog.

W przypadku istnienia innych wad, ktére mogg wystepowaé u oséb z zespo-
tem Turnera, znajdziesz sie pod opiekqg odpowiednich specjalistéw.

Zaréwno teraz, jak i po ukofczeniu 18 roku zycia powinna$ byé pod opiekg:

ginekologiczng - lekarz ginekolog bedzie czuwat nad przebiegiem twojej
terapii hormonami zenskimi, poza tym regularnie bedzie przeprowadzat
badania profilaktyczne: cytologie, USG ginekologiczne, USG piersi;

ortopedycznq - by kontrolowaé uktad kostny.

A jesdli masz jakie$ wrodzone wady lub choroby, powinna$ by¢ pod opiekq:
endokrynologiczng - w przypadku choréb tarczycy;

kardiologiczng - w przypadku wad i choréb serca i naczyn lub jedli masz
zbyt wysokie cisnienie tetnicze krwi;

@ diabetologiczng - w przypadku cukrzycy;
nefrologiczng - jesli masz wady uktadu moczowego;

gastroenterologiczng - w razie choréb przewodu pokarmowego,
takich jak celiakia, choroby zapalne jelit;

laryngologiczng - w celu kontroli stuchy;

okulistyczng - w przypadku wad wzroku.

Jezeli przeszkadzaijq ci fatdy skérne na szyi lub liczne znamiona barwnikowe,
mozesz zgtosi¢ sie do dermatologa i chirurga plastycznego. Pamietaj jednak,
ze twoja skéra moze mieé sktonnosé do tworzenia grubych, wygérowanych
blizn, czyli bliznowcéw. Chirurg plastyczny moze tez przeprowadzié, jesli jest
taka potrzeba, korekeje ksztattu matzowin usznych.

Osoby z zespotem Turnera mogg mieé skfonno$¢ do nadwagi, dodatkowo
moze jej takze sprzyjaé niedoczynno$é tarczycy w przebiegu choroby Hashi-
moto. Wiedzqgc o tym, mozesz zadbaé o zdrowq diete i aktywny styl zycia,
aby nie zmaga¢ sie z dodatkowymi kilogramami. Stata opieka endokrynolo-
ga pomoze ci poradzié sobie z wyréwnaniem czynnoéci tarczycy.

Warto pamietaé, ze ,sklonnosé” nie oznacza stuprocentowe| pewnoséci, ze
bedziesz zmagad sie z otylosciq. Jest to problem powszechny, zwigzany nie
tylko z zespotem Turnera czy niedoczynnosciq tarczycy, ale przede wszystkim
ze stylem zycia. Brak ruchu i nieprawidtowe odzywianie sie sq czesto przy-
czynqg nadwagi. Dlatego do jej uniknigcia potrzebne sq regularna aktywnosé
fizyczna i odpowiednie zywienie. W twoim przypadku moze to wymagad
wigcej wysitku i zaangazowania, ale przeciez wiele dziewczyn z zespotem
Turnera nie ma problemu z nadwaga.



Kazdy moze mie¢, bez wzgledu na to, czy ma jaki$ zespdt, czy nie. Ale ty
wcale nie musisz. Bardzo mozliwe, ze od dziecka miata$ dar tatwego for-
mutowania mysli. Fachowo jest to nazywane wysokim wskaznikiem inteligen-
cji stownej. Istnieje tez inny rodzaj inteligencji - bezstowna, czyli taka, ktéra
odpowiada za zdolnoéé analitycznego myslenia, orientacje przestrzenng,
zdolnosé koncentracji. Umiejetnoéci zwigzane z bezstownq inteligencjq sq po-
trzebne na niektérych lekcjach w szkole. Wiele dziewczyn z zespotem Turne-
ra ma wyjagtkowo wysoki poziom inteligencji stownej, a czasem nizszy poziom
inteligenciji bezstownej. W zwiqzku z tym mozliwe, ze niektére ze szkolnych
zajeé bedq dla ciebie trudniejsze, migedzy innymi przedmioty wymagajace
dobrej orientaciji przestrzennej, koncentracji i planowania (jok matematyka,
plastyka), a takze wykonywania kilku czynnosci naraz. Jednak mozesz mieé
zupetnie inne predyspozycie...

A CO Z PRZYSZLOSCIA?

Pamigtaj, zespét Turnera nie musi cig ograniczaé, mozesz wykonywaé w przy-
sztoéci rozmaite zawody. Poznaty$my wiele kobiet z zespotem Turnera, ktére
zajmujq sie bardzo réznymi rzeczami: pracujq na uniwersytecie, w szpitalu,
grajg w orkiestrze. Nielicznym udato sie urodzié dzieci, inne adoptowa-
ly dzieci albo ich nie majq, co wcale nie oznacza, ze nie sq szczesliwe.
Zespot Turnera ma takze Llinda Hunt, aktorka, zdobywczyni Oscara, czy
Melissa Marlowe, amerykariska gimnastyczka, zdobywczyni wielu medali.

Aty o czym marzysz?,
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