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Souhrn

Turneruv syndrom patii mezi nejéastéjsi chromosomalni aberace. Je zptusoben
chybénim nebo strukturalni anomalii jednoho X chromosomu, piipadné chro-
mosomalni mozaikou. Byva spojen s ¢astéjsim vyskytem nékterych o¢nich vad.
Béhem sedmi let jsme opakované vysetrili 81 divek a Zen s Turnerovym syn-
dromem ve véku 7 az 26 let. Sledovali jsme vyskyt oénich vad a jejich pFipadnou
souvislost s karyotypem. Nejcastéji se vyskytovala u téchto divek myopie (29 %),
dale hypermetropie (24 %), epikantus (20 %), poruchy barvocitu (17 %), amblyo-
pie (12 %), strabismus (10 %) a ptéza ( 5 %). Porucha barvocitu byla definovana
jako protanie v 8,5 %, deuteranie v 3,4 % a tritanie v 5,2 %. Vyskyt strabismu
a ptozy byl vyssi nez u bézné populace. Celkovy rozsah refrakénich vad byl ne-
patrné vyssi nez u béZné populace, s rozdilnym rozlozZenim dle karyotypu. Hy-
permetropie byla zaznamenana ¢astéji u karyotypu 45,X, a to ve 28 %, zatimco
u chromosomalni mozaiky byla pouze v 18 %. Obraceny pomér byl u myopie -
u chromosomalni mozaiky v 31 % a u karyopytu 45,X ve 26 %. Celkové p¥i srov-
nani vyskytu jednotlivych oénich vad u karyotypu 45,X a chromosomalni moza-
iky jsme zaznamenali obdobné nalezy.

Kli¢ova slova : Turneruv syndrom, karyotyp 45,X, chromosomalni mozaika, re-
frakéni vady, barvocit

Summary
Ocular Manifestations in Turner’s Syndrome

Turner’s syndrome belongs to the most common chromosomal aberrations. It is
caused by the deficiency or structural anomaly of one X chromosome, possibly
by chromosomal mosaic. In this syndrome, some ocular diseases are more
common. During the seven years period, we repeatedly examined 81 girls and
women with Turner’s syndrome; the range of age was 7-26 years. We observed
the eye diseases appearance and their possible association with the karyotype.
In these girls, the most common is myopia (29 %), item hyperopia (24 %),
epicanthus (20 %), color vision disturbances (17 %), amblyopia (12 %),
strabismus (10 %) and ptosis (5 %). The color vision disturbances were defined
as protanopia in 8.5 %, deuteranopia in 3.4 % a tritanopia in 5.2 %. The
occurrence of strabismus and ptosis were higher than in the average
population. The total incidence of refractive errors was slightly higher than in
normal population, with different incidence according to the karyotype.
Hyperopia was found more often in karyotype 45, X (28 %), whereas in
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chromosomal mosaic in 18 % only. Inverse proportion was in myopia - in
chromosomal mosaic was found in 31 % and in karyotype 45, X in 26 %.
Generally, while comparing the incidence of separate ocular diseases in
karyotype 45, X and in chromosomal mosaic, the findings were similar.

Key words: Turner’s syndrome, karyotype 45, X, chromosomal mosaic,
refractive errors, color vision
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UvoD

Turnerav syndrom je chromosomalni aberace, kde fenotypické odlisnosti u po-
stizenych divek a Zen jsou podminény chybénim ¢i abnormalitami jednoho X-chro-
mosomu, pripadné chromosomalni mozaikou. Vyskytuje se u 1 : 2000 az 2500 Zivé na-
rozenych divek [8,28]. Henry Turner, americky internista a endokrinolog, poprvé
popsal klinické projevy tohoto syndromu v roce 1938 [23]. V dobé prvnich klinickych
zprav o Turnerové syndromu nebyla etiologie zndma. Pfedpoklady o moznosti chro-
mosomalni aberace se objevily v roce 1954, kdy byla u pacientek s Turnerovym syn-
dromem zjiSténa v bunééném jadie nepiitomnost Baarova téliska [21]. Hypotéza byla
potvrzena chromosomalni analyzou v roce 1959 [10], ktera zjistila jeden chybé&jici X
chromosom. Geneticky podklad onemocnéni s vazbou na Zenskou populaci byl defini-
tivné prokazan az v Sedesatych letech minulého stoleti, kdy zacal byt rutinné vyset-
fovan karyotyp [22].

Odchylky v karyotypu u pacientek s Turnerovym syndromem lze rozdélit do
2 zakladnich skupin:

1. chybéni jednoho X chromosomu, tedy karyotyp 45,X (cca 55 % divek),

2. chromosomalni mozaika, napt. 45,X/46,XX, ¢i 45,X/47,XXX nebo jiné struk-
turalni ¢i numerické aberace X chromosomu, napt. 46,X.X p- ¢ 45,X/46,X,i,(Xq)
a dalsi [20].

Z klinickych projevt u téchto pacientek dominuji v novorozeneckém véku lym-
fedémy a neprospivani, v détstvi retardace rastu, v obdobi dospivani chybéni projeva
puberty a v dospélosti neplodnost pro dysfunkeci ¢i agenezi ovarii. K dysmorfickym
znakim se v soucasné dobé kromé vSeobecné zndmého malého vzrastu (neléfené
divky s Turnerovym syndromem jsou v dospélosti v priméru o 22 cm nizsi nez bézna
populace) a klasické kozni fasy na krku (pterygium colli) (obr. 1), fadi nizsi vlasova
hranice vzadu na krku, omezena schopnost natahnout paze v lokti (cubiti valgi), ano-
malie srdce (defekt septa komor a koarktace aorty), anomalie ledvin a mocovych cest
(podkovovita ledvina, dystopie ledviny), porucha sluchu a na kazi mnohoéetné pig-
mentové névy. Divky s Turnerovym syndromem trpi ¢astéji i nékterymi autoimunit-
nimi nemocemi. Nejc¢astéji je to celiakie a Hashimotova thyreoiditida, v dospélosti je
u nékterych z nich zastiZzena ¢astéji nez v bézné populaci porucha glukézové tolerance
a osteoporoza [8, 16, 26, 27].

K oénim piiznaktm, které se u divek s Turnerovym syndromem vyskytuji ¢as-
té&ji nez v bézné populaci, patii antimongoloidni postaveni o¢nich Stérbin, hypertelo-
rismus, epikantus, ptoza, exoftalmus, keratokonus, dysplazie a kolobomy duhovky,
modré skléry, kongenitalni glaukom, kongenitalni katarakta, poruchy barvocitu
a v neposledni radé refrakéni vady, strabismus a amblyopie [1, 6, 8, 11, 13, 19].
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Pro Turnertv syndrom jsou typické nejen nékteré somatické odchylky, ale
i specificky socialné-neurokognitivni fenotyp (problémy s kratkodobou paméti,
§patna koncentrace, nerozhodnost pti plnéni jednoduchych tloh a obtize v interpre-
taci abstraktnich matematickych pojmut). Obecné vSak plati, Ze jsou stejné inteli-
gentni jako ostatni populace. Vyjimku tvoii pouze pacientky, které maji ve svém ka-
ryotypu obsazeny tzv. ring chromosom, u nich je ponékud vys$si prevalence mentalni
retardace [16, 26, 27].

V Ceské republice Zije v sou¢asné dobé vice nez 2000 divek a Zen s Turnero-
vym syndromem a kaZzdoro¢né se jich narodi 20 az 25 [26].

Vzhledem k ruznorodym zdravotnim problémtm, které tyto divky maji, vyhle-
davaji lékate v praméru Gastéji nez ostatni. Témét kazdy 1ékai se tedy béhem své
praxe s pacientkou s Turnerovym syndromem setka. Vyjimku netvoti ani oftalmolo-
gové. Cilem prace je upozornit na o¢ni vady, které se u divek s Turnerovym syndro-
mem c¢asto vyskytuji, na jejich pripadnou zavislost na vySetfeném karyotypu a pii-
bliZzeni specifiky této jedné z nejcastéjsich chromosomalnich aberaci oftalmologtim.

VLASTNI SOUBOR A VYSLEDKY

V prubéhu sedmi let jsme vySettili opakované 81 divek a Zen s Turnerovym
syndromem. Jejich vék se pohyboval v rozmezi 7 az 26 let.

Chromosomalni vySetieni

Karyotyp 45,X mélo 42 divek (52 %) a chromosoméalni mozaiku nebo jinou
strukturalni ¢i numerickou abnormitou X chromosomu 39 divek (48 %). Nejéastéji se
jednalo o chromosomalni mozaiku 45,X/46,XX (5 divek), 45,X/46,XY (4 divky) ¢i
45 X/47 XXX (2 déveata), casto se také vyskytovala mozaika se strukturalni abnor-
malitou X chromosomu (karyotyp 45,X/46XrX u 6 dévéat ¢i 45,X/46 XiXq u 3 dévéat).

Obé skupiny byly piiblizné stejné veliké, coz odpovidalo i poméru zastoupeni
jednotlivych karyotypt u divek s Turnerovym syndromem v populaci.

Refrakéni vady

Z hlediska o¢ni symptomatologie se u divek v nasem souboru vyskytovaly nej-
Castéji refrakéni vady. Refrakéni vada byla diagnostikovana u 42 pacientek (52 %).
U 19 z nich se jednalo o hypermetropii v rozsahu od +0,5 do +7,5 dioptrie (D) a u 23
pacientek o myopii v rozsahu od -0,25 do -5,5 dioptrie (D) . Pii kombinaci s astigma-
tismem jsme piepocitavali na sféricky ekvivalent. Korigovano bylo 38 ze 42 pacien-
tek s refrakéni vadou (90 %). Porovnanim refrakéni vady podle karyotypu (tab. 1)
jsme zjistili ¢astéjsi zastoupeni hypermetropie u karyotypu 45,X. Naopak tomu bylo
u chromosomalni mozaiky, kde byla vyraznéji zastoupena myopie.

Strabismus a amblyopie
V nasem souboru jsme pii kom- Tab. 1. Vztah refrakéni vady v procentualnim
plexnim oénim vySetteni odhalili u 8 di- zastoupeni ke karyotypu
vek strabismus (10 %). Esotropie bez
nebo s minimalni akomodaéni slozkou
byla zastoupena Sestkrat a o bazalni
exotropii se jednalo dvakrat. Na 10
o¢ich jsme nasli amblyopii, a to v 8 p¥i-

N=81 45X |Mozaika | CELKEM
(=42 |(n=39)
|| Hypermetropie| 12 (28 %)|7 (18 %) | 19 (24 %) ||
[[ Myopie 11 (26 %) 12 (31 %)| 23 (29 %) ||
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Tab. 2. Procentuélni zastoupeni strabismu

padech anisometropickou, provazenou a amblyopie v zavislosti na typu chromoso-

vyse uvedenym jednostrannym strabis- malni poruchy

mem a 2 meridionalni hypermetropické

amblyopie u obou oc¢i jedné pacientky N=81 45X Mozaika |CELKEM
s hypermetropickym astigmatismem n=42) |[n=39)

(+3,0 a +1,75 cylindrickych dioptrii [|_Strabismus [4(9%) |410%) [810% |
(Dcyl)). Nalez strabismu a amblyopie L Amblyopie [512%) [518%) [10(12%) ||

nesouvisel s karyotypem (tab. 2).

Ptoza

Pt6zu jsme v naSem souboru zachytili u 4 divek (5 %), z toho u dvou s karyo-
typem 45,X a u dvou s chromosoméalni mozaikou.

Operovali jsme pouze jednu divku (karyotyp 45,X) pro oboustrannou ptozu vi-
¢ek, ktera piekryvala jiz polovinu zornice a nutila divku zaklanét hlavu (obr. 3). Vo-
lili jsme metodiku frontotarzalniho zavésu podle Foxe za pouziti hluboko zmrazené
fascie, operace byla provedena na obou o¢ich soucasné (obr. 4). Ostatni tii divky jsou
nadale ve sledovani a jednou ro¢né vysSetifovany.

Poruchy barvocitu

VySetieni barvocitu jsme provadéli pomoci Lanthonyho desaturovaného 15
odstinového (15 Hue) testu podle Farnswortha. Tento test je rychly, senzitivni, re-
lativné nenaroény. Lze ho ale hodnotit aZ u pacientu starsich 12 let. Proto jsme
pomoci tohoto testu vySet#ili pouze 57 (70 %) divek naseho souboru. U 47 z nich
(83 %) byl barvocit v mezich normy. Sedm dévéat mélo poruchy barvocitu v oblasti
cerveno-zeleného spektra a tii v oblasti modrého spektra. Srovnani poruchy bar-
vocitu u jednotlivych karyotypt (tab. 3) ukazuje, Ze jen nepatrné je vyssi zastou-
peni poruch barvocitu u chromosoméalni mozaiky.

DISKUSE

U pacientek s Turnerovym syndromem se muze vyskytovat fada klinickych
projevy, jejich stupen vyjadieni je vSak velmi variabilni. Fenotyp do urcité miry ko-
reluje s karyotypem, respektive s genotypem, i kdyz rozdilny klinicky obraz pozoru-
jeme i u divek a Zen se stejnou chromosomalni abnormalitou.V soucasné dobé vsak
neni jednotny nazor na samotné uréovani karyotypu u divek s Turnerovym syndro-
mem. K urcovani karyotypu se uziva raznych cytogenetickych metod. Pi jejich srov-
nani na pomérné velkych souborech pacientek se jevi velka variabilita ve vysledném
poméru karyotypu 45,X k mozaikovym formam Turnerova syndromu [16, 26, 27].

Nékteri autori udavaji, zZe ¢ista monosomie 45,X neni slucitelna se Zivotem,
a u pacientek s cytogenetickym nalezem 45,X se tedy jedna vzdy o skrytou, nepo-
znanou chromosomaéalni mozaiku. Tuto hypotézu nelze zatim spolehlivé ovérit, ale
podporuji ji nalezy pti stanoveni karyotypu z bunék vice tkani (napt. z koznich fib-
roblastt) nebo hodnoceni velkého poétu mitos. Rozvoj novych cytogenetickych
a molekularné-genetickych metod umoznil ptvodni cytogenetické nalezy piehod-
notit a postupné odhalovat piedev§im mozaikové formy Turnerova syndromu.
Kazdopadné se setkavame s rozmanitou manifestaci klinickych projevi Turnerova
syndromu. Obecné plati, Zze poruchy byvaji vice vyjadireny u klasické formy, tedy
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Obr. 1. 6leta pacientka s Turnerovym syn- Obr. 2. 10leta pacientka s Turnerovym syn-

dromem ( karyotyp 45,X) s vyraznym pte- dromem (karyotyp 45,X) s naznacenym ptery-

rygiem colli giem colli a pravostrannym konvergentnim
strabismem

Obr. 3. bleta pacientka s Turnerovym syndro- Obr. 4. Taz pacientka s Turnerovym syn-
mem (karyotyp 45,X) s naznafenym ptery- dromem, 1 rok po frontotarzalnim zavésu
giem colli, epikanty a oboustrannou ptézou dle Foxe

pred operaci

u karyotypu 45,X. Oligosymtomatické projevy jsou spiSe typické pro mozaikové
formy karyotypu [16, 26, 27].

Tuto souvislost jsme hledali i pfi srovnavani karyotypu a ofnich symptoma
(tab. 4). Nejpocetnéjsi studii pacientek s Turnerovym syndromem [6], kterou jsme v li-
teratuie nalezli, pfedstavuje spojeni 6 publikaci dostupnych v Medline, ¢imZ vznikl
soubor o¢nich vad u souboru o 274 pacientkach s Turnerovym syndromem. Zadna ze
zde zatazenych praci, ani celkové zhodnoceni, se vztahem o¢ni symptomatologie a ka-
ryotypu nezabyvala, navic vystupy je nutno brat s rezervou, nebot byly srovnavany
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Tab. 3. RozloZeni poruch barvocitu v zavislosti

studie o riazném poctu pacientek (od 7 o
na typu chromosomaélni poruchy

do 177), od riznych autord a v riznych
¢asovych obdobich (1974-1990). My

AL ’ h ’ 7 N=81 45X Mozaika [CELKEM

sami jsme vyrazné rozdily mezi jednot- (n=42) |(n=39
livymi o¢nimi vadami a karyotypem Protanie  [2 (7,7 %) [3 (9,7 %) |5 (8,5 %)
nenalezli. Jedinym vyznamnéj$im roz- Deuteranie |1 (3,8 %) |1(3,2%) |2 (3,4 %)
dilem byl obraceny pomér mezi hyper- Tritanie  |1(3,8 %) |2(6,5%) |3(5,2%)
metropii a myopii u karyotypu 45,X Vsechny
a chromosomalni mozaikou poruchy 4 (15,4 %) |6 (19,4 %) (10 (17,1 %)

- P : barvocitu

Zajimavé je, Ze po 4 letech vy-

Setfovani pacientek s Turnerovym syn-
dromem, kdyz jsme méli v souboru 59
divek [3], vyskyt strabismu, refrakc-
nich vad i ptézy u probandu s karyoty-

Tab. 4. Souhrn oénich p¥iznaka u 81 pacien-
tek naseho souboru a jejich vztah ke karyo-

pem 45X dvojnasobné prevySoval na- typu

lez téchto o¢énich wvad u divek N=-81 45X Mozaika |CELKEM
s mozaikovou formou chromosomalni (n=42) |(n=239)

aberace. Ov§em po 7 letech, kdy soubor Hypermetropie |12 (28 %)| 7 (18 %) |19 (24%)
¢ital jiz 81 divek, byly nami zjisténé Myopie 11 (26 %)| 12 (31 %) |23 (29%)
o¢ni vady zastoupeny v téméi stejném Strabismus 409%) |4(10%) | 810 %)
poméru u divek s karyotypem 45X I;I?blyople 512 %) | 513 %) |10 (12 %)
.. . o toza 26%) |26 %) 4 (5 %)
ijeho mozaikovou formoq. Jak v nasem Epikantus 921%) | 718 %) [16 (20 %)
pavodnim souboru, tak i v souborech Poruchy 3(1%) | 4 (13 %) | 7 (12%)
d#ive publikovanych z 80. let minulého terveno-zelené |(n=26) |(n=31) |(n=5T7)
stoleti, kde bylo jen 24 [1], respektive disociace

30 [13] pacientek s Turnerovym syn-
dromem, se projevovala nepresnost
malych ¢isel.

Pri srovnavani vysledkd nasi studie s dostupnymi studiemi (tab. 5) jsme zjis-
tili znacéné rozdily v poctu jednotlivych o¢nich vad. Dosud nejpocetnéjsi samostatna
studie z pielomu 80. a 90. let minulého stoleti, ktera zahrnuje 177 pacientek [19] ve
véku 4 mésica az 44 let, ma vyraznéjsi zastoupeni strabismu, amblyopie, ptozy i epi-
kantt oproti nasi studii. Naopak zastoupeni refrakénich vad je v obraceném poméru
a je zde i méné poruch erveno-zelené disociace.

V nas$i studii jsme potvrdili, Ze vyskyt strabismu u divek s Turnerovym syn-
dromem je vys§i, nez v bézné populaci, kde ¢ini 4 az 6 % [7, 11]. NasSe pozorovani 10 %

Tab. 5. Srovnani procentualniho zastoupeni o¢nich vad u pacientek s Turnerovym syndromem
v nasem souboru s dostupnymi publikovanymi soubory

Adhikary, 1981 Chrousos,1984 Masters, 1990 Nas soubor, 2006
(n = 24) [1] (n =30) [13] (n=177) [18] (n = 81)

Strabismus 37 % 33 % 33 % 10 %
Hypermetropie 41 % 16 % 27 % 24 %
Myopie neudava neudava 13 % 29 %
Amblyopie 41 % 13 % 31 % 12 %
Ptoza 29 % 16 % 21 % 5 %
Epikantus 46 % 10 % 40 % 20 %
Poruchy

éerveno-zelené

disociace neudava 10 % 7 % 12 %
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vyskytu Silhani u Turnerova syndromu se zda byt realnéjsi nez vysoka ¢isla 33 %
[13], resp. 37 % [1] ve vySe jmenovanych malo poéetnych studiich. V samostatném
souboru 177 probandt s Turnerovym syndromem [19] byl celkové u 58 z nich pozoro-
van strabismus v rozliénych podobach. Sestava zahrnovala napt. mikrostrabimus, in-
termitentni formy horizontalnich tropii, vertikalni deviace, plné akomodativni eso-
tropii, prechodné formy esotropie a exotropie, exces konvergence atd., které jsme
v naSem souboru ani podrobnym ortoptickym vySetienim neodhalili. U naSich ne-
mocnych se jednalo o jednostranné esotropie a exotropie vzdy provazené amblyopii,
které byly v uvedeném souboru [19] zastoupeny pouze v 16 ptripadech, coz predstavo-
valo 9 % z celkového poctu pacientek a je ve shodé s nasim pozorovanim 10 % divek
se strabismem.

Myopie neni udavana ve dvou z citovanych studii a vyskyt hypermetropie ma
velky rozptyl 16 % [13] az 41 % [1]. MuzZe to byt opét zptisobeno chybou malych &isel,
ale i vékem pti vySetieni. V sestavé 177 divek a zen [19] je vykazovan obraceny pomér
mezi hypermetropii a myopii nez je v nasem, co do poc¢tu, poloviénim souboru. Nizky
pocet uvadénych myopii bude pravdépodobné podminén vékovym slozenim, nebot ve
svém vyctu tento soubor obsahuje kojence i batolata. Z vyvoje rastu oka je znamo, Ze
emetropie muze piejit do ,,Skolni“ myopie. V Evropé se do 15 let véku udava zastou-
peni hypermetropie, samostatné ¢i s astigmatismem, v cca 23 % a obdobné myopie
predstavuje zhruba 25 % [11]. Zastoupeni téchto vad v nasem souboru je lehce vyssi.

Vysoké ¢islo amblyopii ve vySe jmenované studii [19], muZe byt zptisobeno po-

séhlého vékového rozpéti sestavy. Presto i niZ§i poc¢et amblyopii v nasi sestavé je ve
skuteénosti velice zavazny a ukazuje na pozdni zachyt této celkem tspésné 1éc¢itelné
o¢ni vady.

Vyznamnou roli p¥i sledovani vyskytu jednotlivych oénich vad tedy hraje ur-
¢ité i vék pii vySetieni. Piikladem je situace pfi srovnavani vyskytu epikantt a ptozy
v jednotlivych souborech. V nasem souboru 81 dévéat jsme zjistili epikantus ve 20 %
a ptézu jen u 5 % divek. V souboru o 177 divkach [19] je ze 42 pacientek s epikanty
26 mladsich 7 let, tedy se muze jednat o fyziologicky infantilni epikantus [11, 19],
ktery s rastem oblieje mizi. V porovnavanych studiich byla ptéza zastoupena v 16 %
[13], 21 % [19] resp.v 29 % [1]. Tato ¢isla jsou piekvapivé vysoka v porovnani s 5% za-
stoupenim v nasem souboru. Problém spoc¢iva pravdépodobné v posouzeni skuteéného
poklesu horniho vi¢ka, nikoliv zmény tvaru a ziZeni o¢ni Stérbiny. U Turnerova syn-
dromu se ¢asto kombinuje vyrazny epikantus s antimongoloidnim postavenim oéni
Stérbiny, ktery ji opticky zuzuje. Vétsina ptoz na kongenitalnim podkladé je myogen-
niho, vzacnéji neurogenniho ptvodu [10] a jejich pocet nepiesahuje celkovy vyskyt
paralytického strabismu, ktery je udavan maximalné do 2 % vsech strabismu [7].
V nasi diive publikované sestavé 1000 strabologickych operaci bez rozdilu véku [15]
bylo chirurgické feseni ptozy zastoupeno ve 3,3 % a veSkera operativa paralytickych
strabismu ve 3,2 % u déti v piedskolnim véku.

Porucha barvocitu je v literatuie u Turnerova syndromu popisovana hlavné ve
formé poruch v oblasti ¢erveno-zeleného spektra [6, 13, 22] , coZ odpovida skuteénosti,
Ze Gerveny a zeleny ¢ipkovy fotopigment je lokalizovan na dlouhém raménku X chro-
mosomu. V populaci je popisovana zména barvocitu u 8 % muzu a 0,5 % Zen [25].
Proto je incidence poruch barvocitu u divek s Turnerovym syndromem stejna jako
u zdravych muzt, kte#i maji také jen jeden X chromosom [20, 22]. Toto jsme v naSem
souboru potvrdili, coz bylo v praktické shodé s pfredchozimi soubory [13, 19], kde nizsi
zastoupeni poruch barvocitu v nejpocetnéjsi sestavé nemocnych s Turnerovym syn-
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dromem bylo pravdépodobné zptisobeno jeho vékovym sloZenim (hodnotitelné vyset-
Teni barvocitu lze provadét az ve Skolnim véku po 12. roku Zivota). V nasem souboru
byla zachycena i tritanie, ktera u této nosologické jednotky dosud nebyla popsana.

Neékteré oftalmologické prace se zabyvaji oénimi priznaky, které se u Turne-
rova syndromu vyskytuji méné ¢asto [9, 12, 17, 18]. Pat#i k nim dysgeneze piedniho
segmentu oka [17], keratokonus [18], juvenilni glaukom [9] ¢ retinalni neovaskula-
rizace [12]. Autoii se snazili najit korelaci mezi oénim postiZzenim a karyotypem. Pa-
cientky s mozaikovou formou Turnerova syndromu maji dle nich vétsi riziko dysge-
neze predniho segmentu oka neZ pacientky s karyotypem 45X, protoZze piitomnost
dvou ¢i vice odlisnych bunéénych linii pii mozaikovém karyotypu by mohla vést k de-
fektim migrace neuralnich bunék a tim k dysgenezi pfedniho segmentu u mozaiko-
vych fenotypt. I kdyz maji vétsi riziko dysgeneze piedniho segmentu, mohou divky
s mozaikovou formou karyotypu uniknout rutinni oéni kontrole pro nevyrazné vyja-
dfeni jednotlivych symptomt Turnerova syndromu [17]. My jsme se s zadnym
z téchto doprovodnych onemocnéni v nasem souboru nesetkali. U Turnerova syn-
dromu byl popsan i nitroo¢ni melanom [5] ¢i Coatsova choroba [4], coZ bude pravdé-
podobné pouze koincidence dvou na sobé nezavislych chorob.

Hojné diskutovana je také otazka vlivu hormonalni substituéni 1é¢by na vidéni
divek s Turnerovym syndromem [2, 14, 24]. U nediabetické pacientky s Turnerovym
syndromem lé¢ené rastovym hormonem byly pozorovany zmény na sitnici simulujici
diabetické zmény [14], ale na souboru 61 pacientu 1é¢enych rastovym hormonem sit-
nicové zmény prokazany nebyly [2]. Neovaskularizace sitnice jsou popisovany i u pa-
cientek bez lé¢by rastovym hormonem [12]. Jednoznaény vliv hormonélni 1é¢by na vi-
déni u pacientek s Turnerovym syndromem zatim prokazan nebyl [2, 24].

Pacientky s Turnerovym syndromem potiebuji multidisciplinarni péci, kterou by
meél koordinovat pediatr — endokrinolog spolu s kardiologem, nefrologem, psychologem
a dalsimi 1ékati. Dalezitou roli ve stanoveni diagnézy Turnerova syndromu mohou hrat
i oftalmologové, kteii vyslovenim podezfeni na tento syndrom mohou urychlit jeho p¥i-
padné potvrzeni a tim i zahajeni véasné 1é¢éby. Napiiklad ve studii o 177 pacientkach
[19] piredchazela diagnoéza strabismu ve 33 % odhaleni Turnerova syndromu.

ZAVER

P#i vySettovani divek s Turnerovym syndromem jsme potvrdili ¢astéjsi vyskyt
strabismu a ptozy ve srovnani s béznou populaci, ve vyskytu refrakénich vad jsme za-
sadni rozdil nezjistili. Kauzalni souvislost nékteré z o¢nich vad s ur¢itym karyotypem
jsme nepotvrdili. S odkazem na dostupnou literaturu je nas soubor svou pocetnosti
i nékolikaletym systematickym sledovanim svym zpusobem ojedinély a koresponduje
se skuteénym vyskytem oénich vad u divek s Turnerovym syndromem.
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