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Zespét Turnera jest zbiorem cech zewnetrznych i pewnych wad wrodzo-
nych, spowodowanych brakiem lub uszkodzeniem drugiego chromosomu X.
Woystepuje u jednej na 2500 dziewczynek, i tylko u dziewczynek. Oznacza
to, ze w Polsce moze urodzi¢ sie w kazdym roku okoto 100 dziewczynek
z zespotem Turnera, a na $wiecie, jok sie szacuje, zyje 2,5-3,5 miliona
0s6b z tym zespotem. Nie mozna go wyleczyé, poniewaz wynika z niepra-
widtowosci genetycznych, ale dzigki odpowiednio dobranej do probleméw
dziecka terapii zycie dziewczynki, a potem kobiety z zespotem Turnera nie
musi sie znaczgco rézni¢ od zycia jej réwiesniczek. Zdecydowana wigkszo$é
kobiet z zespotem Turnera ma taki sam potencjat intelektualny, jak kobiety
bez tego zespotu.

Niski wzrost jest najczesciej spotykang cechq oséb z zespotem Turnera.
Dziewczeta te rosng wolniej i osiqgajq nizszy wzrost niz réwieéniczki, ale hor-
mon wzrostu pozwala na zmniejszenie tej réznicy. Podawany jest w postaci
codziennych zastrzykéw wykonywanych za pomocgq specjalnego wstrzykiwa-
cza (pena). Leczenie moze trwaé nawet kilka lat i kofczy sie, kiedy wiek kost-
ny dziewczynki osiggnie 14 lat, a wzrastanie zaczyna znaczgco spowalniaé.
Terapie hormonem zaczyna sie u tych dziewczynek, ktérych wzrost plasuje
sig ponizej 3 centyla. Jest ona wéwczas catkowicie refundowana, a o jej przy-
znaniu decyduje powotana do tego komisja na podstawie wynikéw badan
dziecka i analizy przebiegu wzrastania.

Po wejéciu w wiek dojrzewania piciowego te dziewczeta z zespotem Turnera,
u ktérych dojrzewanie nie rozpoczyna sig samoistnie, powinny otrzymad za-
stepczq terapig hormonalng. Poczgtkowo sq to niskie dawki estrogenu, ktére
zwieksza sie stopniowo w ciggu 2 lat, a nastepnie wprowadza sie petng te-
rapie zastepczq estrogenowo-progestagenowq. Dzigki takiej terapii jest moz-
liwy prawidtowy rozwdéj piersi, macicy, pojawia sie miesiqczka, a sylwetka
robi sig kobieca. Niektére dziewczeta z zespotem Turnera zaczynajq dojrze-

waé i miesigczkowaé spontanicznie, ale znaczna wigkszoéé potrzebuje hor-
monalnego wsparcia dojrzewania. Hormonalna terapia zastepcza (HTZ) jest
refundowana i moze mieé postad plastréw nalepianych na skére lub tabletek
doustnych. HTZ jest kontynuowana u dorostych kobiet do momentu, kiedy jest
spodziewana biologiczna menopauza. Terapia ta jest bardzo wazna, ponie-
waz pozwala na utrzymanie gestosci kosci i zapobiega osteoporozie.

Szacuje sig, ze od 2 do 5 procent kobiet z zespotem Turnera bedzie mogto
zaj$é spontanicznie w cigze. Wigkszoé¢ jest jednak nieptodna z powodu nie-
prawidtowo dziatajgeych jajnikdw, co - obok niskiego wzrostu - jest jedng
z czestszych cech zespotu Turnera. Nie oznacza to jednak, ze kobieta z ze-
spotem Turnera nie moze byé matkg. Sq inne mozliwosci.

U mtodych dziewczqt z zespotem Turnera jajniki mogq zawiera¢ komérki jajo-
we, ktére w miare uptywu lat zanikajg. U tych dziewczgt mozna rozwazyd za-
mrozenie komérek jajowych lub tkanki jajnikowe], by pdzniej je wykorzystaé
w procedurze in vitro. Inng opcjq jest przyjecie komérek jajowych od dawczy-
ni w procedurze in vitro lub skorzystanie z podarowanego zarodka. Mozna
tez zdecydowaé sie na adopcje dziecka.

Istotnym przeciwwskazaniem do staran o zajécie w cigze w zespole Turnera
sq wspdtistniejgce z nim wady serca i aorty. Kobieta z zespotem Turnera,
planujqc cigze, powinna skonsultowad sie z kardiologiem, a sprawujgcy nad
niq opieke ginekolog powinien mieé¢ do$wiadczenie w leczeniu nieptodnosci.
W przypadku starah o wtasne biologiczne potomstwo pacjentki z zespotem
Turnera powinny by¢ $wiadome zwigkszonego ryzyka wystgpienia wad chro-
mosomalnych u dziecka (nie tylko zespotu Turnera, ale takze innych).

Niezaleznie od decyzji o posiadaniu dzieci kobiety z zespotem Turnera mogq
prowadzi¢ aktywne i udane zycie seksualne.

Zespotowi Turnera mogqg - ale nie muszg - towarzyszyé dodatkowe pro-
blemy ze zdrowiem. Kazda dziewczynka z zespotem Turnera jest inna i jej



zycie nie bedzie przebiegato wedlug jednego schematu ,zycia z zespotem
Turnera”, bo takiego wzoru nie ma. Jednak obecnoéé zespotu Turnera niesie
ze sobg zwigkszone ryzyko wystepowania niektérych probleméw zdro-
wotnych. Mogq to byé wady serca i aorty, nadciénienie, wady nerek i drég
moczowych, zapalenia uszu i zaburzenia stuchu, wzroku, choroby tarczycy
i inne. Dlatego dziewczynki z rozpoznaniem zespotu Turnera sq objete wie-
lospecijalistyczng opiekg medyczng do 18 roku zycia, ktéra ma im zapewnié
wlasciwg diagnostyke i leczenie. Lekarz sprawujqcy opieke nad pacjentkg
z zespotem Turnera powinien koordynowaé opieke specijalistyczng i poinformo-
waé, jokie dodatkowe badania i konsultacje bedq potrzebne panstwa céree.

Od momentu ukoniczenia przez nastolatke z zespotem Turnera 18 lat to ona
bedzie samodzielnie zarzqgdzata swoim zdrowiem i umawiata sie na wizy-
ty u lekarza pierwszego kontaktu oraz u specjalistéw, wéréd ktérych po-
winni sie znalezé endokrynolog, ginekolog oraz inni lekarze, w zaleznosci
od jej indywidualnej sytuacji zdrowotne;.

Warto pamigtaé, ze choé dziewczynki, nastolatki i kobiety z zespotem Turnera
w wigkszosci sq tak samo sprawne intelektualnie, jak ich kolezanki, mogqg do-
$wiadczad wolniejszego osiggania kluczowych punktéw zyciowych. To zno-
czy, ze nastolatka lub mtoda kobieta z zespotem Turnera moze potrzebowaé
wiecej czasu na dotarcie do etapu usamodzielnienia, znalezienia pierwszej
pracy, wejicia w pierwszq relacje intymng czy zatozenia rodziny. Zachecanie
cérki do samodzielnosci i niezaleznoéci jest réwnie wazne, jak cierpliwosé
w oczekiwaniu na efekty.

Jedna z dorostych kobiet z zespotem Turnera podzielita sie z nami nastepuja-
cq radq, jokq chciataby przekazaé rodzicom innych dziewczqgt z zespotem:
Ja bym powiedziata: nie trzymaijcie jej pod kloszem, stawiajcie na samodziel-
no$é, nie traktujcie jej jak mtodszej, niz jest, nie rébcie niczego za nig. Pamie-
tajcie, ze bedzie kiedys dorostq kobietq. Nie ustawiajcie jej zycia - decyzje
zwigzane ze studiami, karierq, facetami i macierzyhstwem to JEJ decyzje.

CZESTO ZADAWANE PYTANIA

Zespot Turnera diagnozuje sie na podstawie badania genetycznego
(badania kariotypu). Zwykle bada sie probki krwi, rzadziej - prébki skéry.
Coraz czeiciej zespét Turnera diagnozowany jest przed urodzeniem dziecka
(prenatalnie) dzigki amniopunkeji wykonywanej ze wzgledu na rézne wskazao-
nia. Mozna go takze rozpoznaé zaraz po urodzeniu lub w trakcie diagnostyki
niskiego wzrostu czy opéznionego dojrzewania. Niektére kobiety dowiadujq
sig, ze majq zespdt Turnera, dopiero jako doroste osoby. Jezeli we wszystkich
badanych komérkach brakuje chromosomu X, méwimy o monosomii w zespo-
le Turnera, jesli tylko w czeéci - nazywamy to mozaikg.

Zespotu Turnera nie da sie wyleczy¢, jest on na zawsze zapisany w genach.
Mozna jednak (i z powodzeniem sie to robi) korygowaé poszczegdlne pro-
blemy towarzyszqce zespotowi, takie jak niski wzrost, nadciénienie czy cho-
roby tarczycy.

Nie ma jednakowych lekarstw dla oséb z zespotem Turnera. Dobierajq
je lekarze w zaleznosci od potrzeb i konkretnych probleméw. Niemal wszystkie
niskie dziewczynki z odpowiednio wczeénie rozpoznanym zespotem Turnera
przyjmujg hormon wzrostu w formie codziennych zastrzykéw. Wigkszosé przyj-
muje hormony pfciowe od okresu dojrzewania (estrogeny, progestageny).

Badania pokazujq, ze najlepiej jest, kiedy dziewczynka od poczgtku wie,
ze ma zespdt Turnera. Dzigki temu nie tylko oswaja sie z wazng informacjq
dotyczqgeq siebie, ale réwniez sama moze zdecydowad, kto powinien wie-
dzieé o jej sytuacii, a kto nie; jak rozmawiaé o zespole Turnera i jok to wptynie
(lub nie) na jej codziennosé.



Wiele dorostych oséb z zespotem Turnera wspomina utrzymywanie tajemni-
cy przez rodzicéw w dziecinstwie jako bolesne doswiadczenie. Jesli zespét
Turnera traktowany jest naturalnie, bez niedopowiedzen, jest tatwiej akcep-
towany przez dziewczynke, co pozytywnie wplywa na jej samopoczucie,
samooceneg i stosunek do leczenia. Jak zauwazyta jedna z matek dziewczynki
z zespotem Turnera, podkreélajgc réwniez praktyczne zalety otwartoéci wobec
dziecka: Oczywiscie nie frzeba informowaé catego $wiata, ale moje dziecko
(juz ma 14 lat) od poczqtku wie o wszystkim i chce tez o tym czasem poroz-
mawiaé z kolezankami. | przede wszystkim potrafi to zrobié. Dzielita sie wra-
zeniami ze szpitala i opowiadata o braniu hormonu. Nie byto wiec problemu
z nocowaniem u kolezanek czy wyjazdami.

Niektére dziewczynki z zespotem Turnera mogqg mieé trudnosci z powodu nad-
pobudliwosci, probleméw z koncentracjq, czeiciej niz ich réwieéniczki majq
ADHD i zaburzenia ze spektrum autyzmu. Cze$é moze wymagaé pomocy
specjalistéw: psychologa lub psychiatry. Statystycznie dziewczeta z zespotem
Turnera majq wigksze niz réwieénicy problemy z orientacjq przestrzenng czy
liczeniem. Za to czesto bardzo dobrze sobie radzg z zadaniami zwigzanymi
z postugiwaniem sie stowami (jezyk polski, jezyki obce). Nie jest to jednak
reguta; osoby z zespotem Turnera kofczq bardzo rézne typy szkét i wykonujq
rézne zawody: lekarki, artystki, nauczycielki. Wéréd znanych na $wiecie oséb
z zespotem Turnera sq na przyktad Linda Hunt, amerykanska aktorka i zdobyw-
czyni Oscara, czy Catherine Ward-Melver, genetyczka i autorka wielu publikacii
naukowych, prywatnie mama adopcyjna céreczki z zespotem Turnera.

Choé regularne branie zastrzykéw jest warunkiem powodzenia terapii hor-
monem wzrostu, pominigcie jednej czy dwéch dawek w zwigzku na przyktad
z wycieczkq szkolng moze by¢ dopuszczalne. Nie powinno sig to jednak zda-
rzaé regularnie, bo zawazy na efekcie leczenia. Warto porozmawiaé o takiej
mozliwosci z lekarzem prowadzqgcym.

Dawki pominigtej nie mozna podaé dodatkowo, bo wigzatoby sie to z ryzy-
kiem wystgpienia objawéw niepozgdanych, a wiec dawka ta jest stracona.

Oczywiécie i nalezy jq do tego zachecad. Poczgtkowo zwykle zastrzyki
robig céree rodzice, przeszkoleni przez personel szpitala. Kiedy dziewczyn-
ki rosnq, stajq sig bardziej samodzielne, same potrafig robi¢ sobie zastrzyki
- niektére juz w wieku kilku lat. Czyni je to bardziej niezaleznymi, bo mogq
na przyktad wzigé zastrzyk z hormonem podczas nocowania poza domem
(u kolezanki czy na wycieczce). Daje im to réwniez poczucie wiekszej kontroli
nad leczeniem i wigcza je aktywnie w ten proces, co moze réwniez poméc
w zaakceptowaniu przez dziewczynke diagnozy i stosowanego leczenia.

Tak, sam zespdt Turnera nie jest przeciwwskazaniem do uprawiania sportéw,
a jedynie niektére wady serca, ktére mu towarzyszqg. W takiej sytuacji o kwa-
lifikacji do uprawiania sportu powinien zadecydowaé kardiolog.

Zdarza sie, ze osoby z zespotem Turnera uprawiajg sport zawodowo
(np. utytutowana gimnastyczka Melissa Marlowe). Dziewczynki z zespo-
tem Turnera mogg mieé czasem trudnosci z koordynacjg ruchowq lub inne,
na przyktad problemy ortopedyczne. Mogq wéwczas wymagaé bardziej
indywidualnego podeijécia podczas lekcji wychowania fizycznego. Ponie-
waz wiele dziewczynek i dorostych kobiet z zespotem Turnera ma tendencije
do nadwagi, bardzo wazne jest, aby nie rezygnowaty z aktywnosci ruchowe;.

Nie ma specjalnych zalecer kosmetycznych. Ze wzgledu na charakterystycz-
ny ksztalt paznokei - czesto ich koAcéwki sq uniesione do géry i majq tenden-
cje do wrastania w skére - wazna jest odpowiednia pielegnacja dtoni i stép
i wlasciwe dobieranie obuwia.



Niektére dziewczeta czy kobiety mogq chcie¢ skorzystaé z zabiegéw medy-
cyny estetycznej, takich jak korekeja szyi czy ksztattu matzowin usznych. War-
to jednak pamietad, ze skéra oséb z zespotem Turnera ma wiekszq sktonnosé
do tworzenia tzw. bliznowcéw (stwardniatych, przeroénigtych blizn), co moze
mie¢ wplyw na ostateczny efekt zabiegu.

Na to pytanie nie ma jednoznacznej odpowiedzi. Kazdy rodzic najlepiej zna
swoje otoczenie i potrafi ocenié, czy informacja o diagnozie cérki przyczyni
sig do uzyskania wiekszego wsparcia w rodzinie i wéréd przyjaciét, czy wrecz
przeciwnie. Warto jednak rozwazyé obecnosé przynajmniej jednej zyczliwej
osoby w otoczeniu, kiéra bedzie wiedziata wigcej o zespole Turnera i szcze-
gétach leczenia dziewczynki i ktéra w razie sytuaciji losowe| (czasowa nie-
obecnoéé rodzicédw, nagly wypadek) bedzie mie¢ dostep do dokumentacii
medycznej, aby dziecko mogto kontynuowaé leczenie.

Na to pytanie takze nie ma jednoznacznej odpowiedzi. Kazda sytuacja jest
inna i decyzja o tym, czy informowaé przedszkole lub szkote o diagnozie
dziewczynki, zalezy od rodzicéw, ale tez od konkretnej sytuacji. Jezeli ze-
spofowi towarzyszg dodatkowe schorzenia, mogqce wptywaé na funkcjo-
nowanie dziewczynki poza domem, przekazanie takiej wiedzy opiekunom
bedzie konieczne, aby mogli nalezycie sie o nig zatroszczyé w czasie, kiedy
bedzie pod ich opiekq (zielone szkoty, wycieczki, kolonie, obozy). Z badan
wynika, ze na pewno warto wspieraé dziewczynki i nastolatki w poczuciu, ze
zespdt Turnera nie jest wstydliwg tajemnicq, i zachecaé je do tego, aby same
podejmowaty decyzje, komu i jok szczegétowo chciatyby udzieli¢ informacii
o zespole Turnera.

Kobiety z zespotem Turnera majg narzqdy plciowe zenskie i mogq tak jak
wszystkie inne podejmowaé i prowadzié satysfakcjonujgcg aktywno$éé seksu-
alng. Przeszkodq dla niektérych oséb mogq byé trudnoéci w nawigzywaniu
relacji czy niska samoocena, co moze opdzniaé podijecie przez osobe z ze-
spotem Turnera aktywnosci seksualnej. Nalezy pamigtaé, ze dotyczq jej te
same zasady bezpiecznego wspétzycia, co réwieénic bez zespotu Turnerq,
powinna zatem mie¢ dostep do edukacji seksualnej i poradnictwa dotyczqce-
go ochrony przed chorobami przenoszonymi drogq ptciowq.

* Nie bdjcie sie pyta¢ o wszystko lekarza. Nawet kilka razy, jesli co$ nie jest
jasne. Lekarz ma obowigzek odpowiedzieé na parstwa pytania.

* Aby codzienne zastrzyki hormonem wzrostu nie ograniczaty aktywnosci
panstwa cérki ani aktywnosci rodziny, warto rozwazyé zakup lodéwki tury-
stycznej, ktéra pozwoli na bezpieczne przechowywanie hormonu na waka-
cjach, wyjazdach w ramach zielonej szkoty, koloniach itd.

* Stoteczne Stowarzyszenie Pomocy Chorym z Zespotem Turnera organizuje
od wielu lat letnie akecje kolonijne. Taki wyjazd moze byé dobrg okazjq
do poznania réwiesnic z zespotem Turnera, wymiany doéwiadczen, a dla
mfodszych dziewczynek oswojenia sig z sytuacjq przyjmowania zastrzykéw
i zyskania poczucia ,niewyréznialnosci”.

* Jedna z kobiet z zespotem Turnera zwrécita uwage, ze jeéli z zespotem
wiqzq sie dodatkowe trudnoéci, warto rozwazyé uzyskanie orzeczenia
o niepetnosprawnosci: Wedfug mnie wazne jest, aby kobiety z zespofem
Turnera walczyly o to, co im sie nalezy, w zale znosci od stanu zdrowia.
Do zalet wynikajgcych z orzeczenia nalezq np. mozliwosé otrzymania cze-
$ciowej refundacji lodéwki turystycznej do przechowywania zastrzykéw
z hormonem wzrostu, dodatkowe dofinansowanie implantéw stuchowych
z funduszu PFRON (Panstwowy Fundusz Rehabilitacji Oséb Niepetnosprawnych)



i wiele innych udogodnien, w tym finansowych, ktére mogg mieé znaczenie

dla rodziny. Decyzja powinna by¢ jednak indywidualna, bo z jednej stro- « Stowarzyszenie Pomocy Chorym z Zespotem Turnera (Warszawa):

ny nie chcemy dziecka stygmatyzowaé i wzmacniamy jego samooceng, https://turner.org.pl/;
a z drugiej strony mozemy iq obnizy¢ przez formalne zakwalifikowanie go * Wielkopolskie Stowarzyszenie Wsparcia w Zespole Turnera (Poznan):

do oséb niepetnosprawnych. http://turnersyndrom.org.pl/;

Wsparcie oraz odpowiedzi na wiele pytan i watpliwoéci dotyczgcych zy- * Amerykanskie Stowarzyszenie Zespotu Turnera:

cia codziennego z zespotem Turnera znajdq panstwo dzigki stowarzysze- https://www.turnersyndrome.org/

niom, internefowym grupom wsparcia i innym rodzinom. Jak powiedziata (na stronie mozna znalez¢ na przyktad rekomendacje, poradniki, wykresy
nam jedna z mam, ktérq poprositydmy o rade dla innych rodzicéw dzieci wzrostu w zespole Turnera, osobiste historie dorostych kobiet z zespotem);
z zespotem Turnera: Databym rade, zeby poszukaé innych rodzicéw dziew- « Brytyjskie Stowarzyszenie Wsparcia w Zespole Turnera:

czynki z zespotem Turnera, bo to najwieksze wsparcie i zrédto praktycznej, https://tss.org.uk/

zyciowej wiedzy. (na stronie mozna znalez¢ na przyktad poradniki, adresy grup wsparcia,

informacje o konferencjach i wiele wskazéwek praktycznych);

* Niemieckie Stowarzyszenie Wsparcia w Zespole Turnera:
https://www.turner-syndrom.de/
(na stronie mozna znalez¢ poradniki, adresy grup wsparcia,

wydawany przez stowarzyszenie magazyn).
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