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Nésledujici text je vénovan kardiovaskularni problematice Turnerova syndromu z pohledu novych doporuce-
ni Clinical practice guidelines for the care of girls and women with Turner, ktera byla vypracovana pracovni
skupinou International Turner Syndrome Consensus Group. Vytvoreni téchto doporuceni bylo iniciovdno Eu-
ropean Society of Endocrinology a Pediatric Endocrine Society ve spolupraci s European Society for Pediatric
Endocrinology, Endocrine Society, European Society of Human Reproduction and Embryology, American
Heart Association, Society for Endocrinology a European Society of Cardiology. Doporuceni byla formalné
schvélena European Society of Endocrinology, Pediatric Endocrine Society, European Society for Pediatric
Endocrinology, European Society of Human Reproduction and Embryology a Endocrine Society.’
Sila doporuceni je odstupriovana nasledujicim zpdsobem: ,recommended” - doporuceno (tj. silné dopo-
ruceni) a ,suggested” — navrzeno (tj. méné silné doporuceni). V pfipadé doporuceni je dale odstupriovana
uroven klinickych dikaz( do 4 stupid *--- velmi nizkd, **-- nizkd, ***- stfedné silna, **** velmi silnd.
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ABSTRACT

The following text is dedicated to the cardiovascular aspects of Turner syndrome from the perspective of the
new guidelines of the International Turner Syndrome Consensus Group - “Clinical practice guidelines for the
care of girls and women with Turner”. The development of these guidelines was initiated by the European
Society of Endocrinology and the Pediatric Endocrine Society in cooperation with the European Society for
Pediatric Endocrinology, the Endocrine Society, the European Society of Human Reproduction and Embryo-
logy, the American Heart Association, the Society for Endocrinology and the European Society of Cardiology.
The guidelines were formally approved by the European Society of Endocrinology, the Pediatric Endocrine
Society, the European Society for Pediatric Endocrinology, the European Society of Human Reproduction
and Embryology and the Endocrine Society.'

The strength of the guidelines is graded as follows: recommended (i.e., strong recommendation) and sug-
gested (i.e., a less strong recommendation). In the case of guidelines, the level of clinical evidence is graded
in 4 degrees *--- very low, **-- low, ***- moderate, **** very strong.
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Uvod

Turnertv syndrom (TS) postihuje 25-50 divek na 100 000
Zivé narozenych novorozenct Zzenského pohlavi.2 V Ceské
republice Zije vice nez 2 000 divek a Zen s TS a kazdoro¢-
né se narodi dalSich 20-25 novorozencu s TS. Genetickou
pficinou TS je nejcastéji ztrdta jednoho z chromosomd
X, méné casté jsou strukturdini abnormality chromoso-
mu X, k nimz patfi izochromosom z dlouhych ramének,
ring chromosom, pfipadné delece jednoho z ramének
chromosomu X, vyjimecné byva pfitomen Y chromosom
(45,X/46,XY) nebo jeho ¢ast. Tyto zmény v karyotypu mo-
hou byt pfitomny bud ve vsech somatickych burkach,
nebo ve formé chromosomalni mozaiky, tj. pouze v ¢asti
bunécnych linii.3* Vysledkem je velmi variabilni fenotyp
nositelek TS, ktery je pfic¢inou toho, Ze fada nositelek ze-
jména mozaiky TS s diskrétnimi klinickymi projevy zGsta-
va po cely svUj Zivot nediagnostikovana.?

Pro TS je charakteristické nebyvale vysoké postizeni
prakticky vsech organovych systémd, které ma klicovy
vliv na kvalitu zZivota a celoZivotni progndzu téchto divek
a Zen. RUstové opozdéni v détstvi a dospivani, které vede
k vysledné malé vysce v dospélosti, ma 98-100 % vsech
nositelek TS. DalSimi projevy jsou gonaddlni dysgeneze
vedouci k neplodnosti u 95-98 % Zen s TS. Typické jsou
kostni deformity, vrozené vady ledvin, chronické zanéty
stfedousi vedouci k nedoslychavosti, napadné zvyseny je
vyskyt autoimunitnich chorob. Mezi vnéjsi fenotypické
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Obr. 1 - Typicka facialni stigmatizace a pterygia colli u divky s TS
(z archivu Détské kliniky FN Olomouc)

el e

Obr. 2, 3 - Variabilita fenotypu u dvou desetiletych pacientek se
shodnym karyotypem 45,X (z archivu Détské kliniky FN Olomouc)

znaky vznikajici jako disledek fetdlniho lymfedému patfi
kozni Fasy po strandch krku (pterygia colli), nizka vlasova
hranice, epikanty, cubiti valgi, Stitovity hrudnik (obr. 1.).

Je tfeba zdUlraznit, Ze mira stigmatizace a vyskyt vroze-
nych vyvojovych vad je vysoce variabilni i u nositelek stej-
ného karyotypu (obr. 2, 3), pficemz riziko pridruzenych
anomalii je nejvyssi u karyotypu 45,X.

Kardiovaskularni problematika
Turnerova syndromu

Postizeni kardiovaskularniho systému je nejvyznamnéjsi
pficinou vysoké morbidity a prfed¢asné mortality u TS. Ri-
ziko predcasného umrti je zvyseno trikrat (standardizova-
nd mortalita [SMR] = 3,0) a pfedpokladana délka zivota je
zkracena nejméné o 13 let ve srovnani s béZnou Zenskou
populaci.2® Vrozené srdec¢ni vady (VSV) postihuji pfiblizné
50 % divek a Zen s TS, typicka je vysokd incidence biku-
spidaIni aortalni chlopné (BAV), koarktace aorty (CoA)
a aortopatie ve smyslu postizeni stény aorty vedouci k di-
lataci ascendentni aorty a nasledné ke vzacné, ale casto
fatalni disekci hrudni aorty (AoDis). Dal$imi pri¢inami ve-
doucimi ke zkraceni ocekdvané délky zivota u TS jsou ar-
teridIni hypertenze, ischemickd choroba srdecni, diabetes
a cerebrovaskuldrni onemocnéni.s’

Do vydani téchto novych doporuceni byla k dispozici
stru¢nd zminka o kardiovaskularni problematice TS v do-
porucenich Evropské kardiologické spole¢nosti (ESC) za-
byvajicich se péci o pacientky s kardiovaskularnim one-
mocnénim v gravidité.® Tato doporuceni zaradila TS mezi
dédicnd onemocnéni postihujici hrudni aortu asociovana
se zvysenym rizikem aneurysmatu hrudni aorty a AoDis.
Aktualizovana doporuceni ESC z roku 2018 vénuji kardio-
vaskularnimu riziku asociovanému s graviditou u pacien-
tek s TS intenzivnéjsi pozornost a riziko materské mortali-
ty a morbidity je odstupriovdno podle miry dilatace aorty
(AoDil).6

Doporuceny postup pfi monitoraci dilatace
hrudni aorty podle International
Turner Syndrome Consensus Group'

Zasadnim problémem u TS je definice AoDil. | kdyZ jsou
v soucasné dobé k dispozici nomogramy rozmért hrudni
aorty pro viechny tfi dostupné zobrazovaci metody — pro
echokardiografii,® CT angiografii’™® a MR angiografii,"
je pfi hodnoceni rozmér hrudni aorty nutné zohled-
nit fakt, Ze populace divek a Zen s TS je malého vzristu
a vétdina z nich ma sklon k nadvaze. Posuzovani abso-
lutnich hodnot namérenych rozmérd aorty podle norem
pro dospélou populaci vede k poddiagnostikovani AoDil.
Rovnéz nelze pouzit nejnovéjsi pediatrické normy vztaze-
né k télesnému povrchu, protoze dospély jedinec malé-
ho vzridstu nema stejné antropometrické charakteristiky
jako dité, a rozmér aorty navic maze byt determinovan
i vékem.

V soucasné dobé je AoDil u TS posuzovana podle inde-
xovaného aortdlniho rozméru (aortic size index, ASI), coz je
prdmér ascendentni aorty vztazeny k télesnému povrchu.'?
Za 95. percentil byla u pacientek s TS stanovena hodnota
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Obr. 4 - Transthorakalni echokardiografie, parasterndlni dlouha
osa. Pacientka s Turnerovym syndromem, byla lécena rGstovym
hormonem, BSA 1,69 m2. V 16 letech byla pfedana z Détského kar-
diocentra FN v Motole do Poradny pro vrozené srde¢ni vady v Ne-
mocnici Na Homolce. Méla bikuspidalni aortalni chlopen s mirnou
regurgitaci a dilataci kofene aorty na 37 mm = 2,2 cm/m? (z archivu
Centra pro vrozené srdecni vady v dospélosti, Nemocnice Na Ho-
molce, Praha).” BSA - télesny povrch v m?.

o Dist 0.532cm

Obr. 5 - Transthorakalni echokardiografie, modifikovana projekce
na ascendentni aortu v kratké ose z vyssiho mezizebfi. U pacientky
byla planovana elektivni operace, avsak pfichazi pro bolest na hrudi
a zvraceni. Echokardiograficky nalez rozsifeni stény aorty na 5 mm se
suspekci na intramuralni hematom. Pii urgentni operaci byla naleze-
na prokrvacena sténa aorty s rupturou predni stény aorty, ktera byla
kryta pouze adventicii (MUDr. Stépan Cerny, CSc.). Byla provedena
Bentallova operace s ¢aste¢nou nahradou oblouku v hluboké hypo-
termii s cirkula¢ni zastavou a antegradni mozkovou perfuzi (z archivu
Centra pro vrozené srdecni vady v dospélosti, Nemocnice Na Homolce,
Praha).’

2,0 cm/m? a za 99. percentil 2,5 cm/m?2. Dva typické priklady
AoDil jsou dokumentovany na obrdzcich 4-6. Indexovany
aortalni rozmér je dle dnesnich znalosti nejcitlivéjSim pre-
diktorem rizika vzniku AoDis u pacientek ve véku nad 15
let, u mladsich divek je doporuéeno pouzit pro hodnoceni
rozméra aorty z-score specifické pro populaci TS.™

International Turner Syndrome Consensus Group
doporucuje:

1. Provést transthorakalni echokardiografické vysetre-
ni (TTE) u kojence nebo ditéte v okamziku stanoveni
diagndzy TS, a to i v pfipadé, Ze vysetieni srdce plo-
du nebo postnatdlni TTE bylo normalni (**--).

Obr. 6 - CT angiografie s trojrozmérnou rekonstrukci. Jind pa-
cientka s Turnerovym syndromem, pfichazi v 26 letech s BSA 1,3
m? a s tézkou dilataci ascendentni aorty na 47 mm = 3,6 cm/m?
Pacientka ma i dilataci truncus brachiocephalicus, oblouk aorty je
hypoplasticky a je patrna koarktace aorty. Pacientka méla stfedné
vyznamnou aortalni sten6zu, koarktace aorty byla mirna. Pacient-
ka byla tispésné operovana (Bentallova operace s ¢aste¢nou nahra-
dou oblouku a ndhradou dilatovaného truncus brachiocephalicus).
Za tii roky umira na hemoragicky Sok po operaci disekce B na cévni
chirurgii perfuzi (z archivu Centra pro vrozené srdecni vady v do-
spélosti, Nemocnice Na Homolce, Praha). BSA - télesny povrch v m2.

2. Okamzité vysetfeni divek nebo Zen s TS s dilataci
aorty a/nebo BAV v pfipadé akutnich priznakl od-
povidajicich mozné disekci aorty, jako jsou bolest i
diskomfort na hrudi, krku, ramenou nebo zadech,
zvlasté pokud je nastup pfiznakd nahly nebo velmi
intenzivni (**--).

3. Optimalizaci farmakoterapie a zvazeni kardiochirur-
gické lé¢by u pacientek s TS, u nichz narostl rozmér
aorty o 1 z-score specifické pro TS nebo 0 > 0,5 cm za
jeden rok (**--).

4. Elektivni operaci aneurysmatu aortdlniho korene
a/nebo ascendentni aorty u pacientek ve véku > 16
let s ASI > 2,5 cm/m? a pridruzenymi rizikovymi fak-
tory pro AoDis, mezi néZ patfi BAV, CoA, elongace
na urovni transverzalni casti aortalniho oblouku
(ETA) a/nebo arteridlni hypertenze (AH) (*---).

5. Zvazit elektivni operaci aneurysmatu aortéalniho ko-
fene a/nebo ascendentni aorty u pacientek ve véku >
16 let s ASI > 2,5 cm/m? a bez pfidruzenych rizikovych
faktord pro AoDis (*---).

6. Zvazit elektivni operaci aneurysmatu aortalniho kore-
ne a/nebo ascendentni aorty u pacientek ve véku < 16
let s rozmérem aortélniho kofene a/nebo ascendentni
aorty >4 z-score specifické pro populaci TS bez ohledu
na pritomnost dalsich rizikovych faktord AoDis (*---).

Komentar autora: Pri podezieni na disekci u nahle vznik-
lych priznakl je nutny neprodleny transport na kardio-
chirurgické pracovisté. Operaci vzestupné aorty a oblou-
ku aorty musi provadét chirurg, ktery ma s timto typem
operaci zkusenosti. Je snaha o zachovani vlastni aortalni
chlopné, coZ vsak nemusi byt vZdy mozZné, chloperi byva
Casto patologicky zménéna. Operace dilatované aorty
neni bez rizika, avsak riziko akutné provadéné operace
pfi disekci je vyznamné vyssi.
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Obr. 7 - Doporuceny algoritmus kardiologického sledovani divek s TS do 16 let véku.
AH - arteridIni hypertenze; BAV - bikuspidalni aortalni chlopen; CoA - koarktace aorty;
EKG - elektrokardiografie; MR — magneticka rezonance; TS - Turner(v syndrom; TTE - transtho-

rakalni echokardiografické vysetreni.

Doporuceny postup pfi indikaci
zobrazovacich vysetreni podle International
Turner Syndrome Consensus Group

(viz algoritmus monitorovani obr. 7, 8)

Implementace magnetické rezonance (MR) do rutinni-
ho vysetfovaciho algoritmu ovlivnila prevalenci zejména
BAV'15 a CoA,'>' a pritdhla pozornost k dfive echokardio-
graficky obtizné detekovatelnym abnormalnim ndlezdm

na hrudni aorté (elongace transverzalni ¢asti aortalniho
oblouku, kinking v oblasti aortalniho isthmu), jejichZ kli-
nicky vyznam neni v souc¢asné dobé pIné objasnén. Pfi vyu-
Ziti MR byla zji$téna dosud asymptomatickd CoA u 7 % do-
spélych pacientek s TS.'® Neddvnd data nasvédcuji tomu,
Ze nizkd senzitivita echokardiografického vysetfeni pro
detekci VSV ve srovnani s MR je dana nejen sklonem nosi-
telek TS k obezité, ale zejména primarné Spatnym akustic-
kym oknem zplsobenym neobvyklou architekturou hrud-
niho kose, kterd je pozUstatkem fetdlniho lymfedému."
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Komentar autora: MR hrudni aorty je nezbytné zopakovat pred kazdou planovanou graviditou.

Obr. 8 - Doporuceny algoritmus kardiologického sledovani Zen s TS starsich 16 let. AH - arteriaIni hyper-
tenze; ASI - indexovany aortalni rozmér; BAV - bikuspidalni aortdlni chloper; CoA - koarktace aorty; EKG
- elektrokardiografie; MR — magneticka rezonance; TTE - transthorakdlni echokardiografické vysetreni.
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International Turner Syndrome Consensus Group
doporucuje:

1. Provést kardiovaskuldrni screening pomoci TTE a MR
v okamziku stanoveni diagnézy TS v adolescenci
a dospélosti (**--).

2. Provést MR, jakmile je pacientka schopna podstoupit
vySetieni bez celkové anestezie. V pripadé, Ze neni
schopna tolerovat MR, je CT vysetfeni pfijatelnou
nahradou (**--).

3. Opakovat vysetreni aorty pomoci TTE nebo MR v pfi-
padé, Ze neni prokdazdna BAV nebo jina signifikantni
patologie pfi inicidlnim vysetfeni, s odstupem péti
let v détském véku, deseti let v dospélosti a kdykoliv
pred planovanou graviditou (**--).

4. Provést fetdlni echokardiografické vysetifeni u plodu
v pfipadé, Ze byla pfi prenatalnim vysetfenim plodu
stanovena diagnéza TS nebo bylo vysloveno pode-
zfeni na ni (**--).

5. Provést genetickou konzultaci zaméfenou na TS
u divek a Zen s nalezem BAV nebo jiné obstrukéni
vady postihujici levé srdce (**--).

6. Odeslat téhotnou, jejiz plod s TS ma prokazanu vro-
zenou srdec¢ni vadu k détskému kardiologovi, aby
mohla byt prenatalné zhodnocena anatomie a fy-
ziologie vady a stanoveno vedeni porodu vcetné
planu postnatalni multidisciplindrni péce (**--).

Komentar autora: U dospélych pacientek je mozZné v pri-
padé, Ze pacientka netoleruje MR, zvazit misto CT vyset-
feni provedeni jicnové echokardiografie (TEE) bez celko-
vé anestezie s ohledem na skutecnost, Ze detaily aortalni
chlopné i $ife aorty jsou pri tomto vysetfeni dobre pre-
hledné. Nevyhodou TEE je jeji invazivita, pro kterou neni
toto vysetreni zvlasté v détském véku vhodné. Rovnéz
chybéji data srovnavajici vysledky TEE a MR hrudni aorty
v populaci s TS.

Vyznam EKG vysetieni podle International
Turner Syndrome Consensus Group

U nositelek TS byl zjistén vyznamné casté;si vyskyt poruch
srdecniho rytmu a morfologickych abnormalit na EKG ve
srovnani s béZnou populaci. Pficinou by mohla byt auto-
nomni dysfunkce vedouci k vyrazné sympatikotonii, ktera
se na EKG projevuje mimo jiné sklonem k sinusové tachy-
kardii, zkraceni intervalu PQ a prodlouzenim intervalu
QT‘18

International Turner Syndrome Consensus Group
navrhuje:

1. Provést 12svodové klidové EKG u vsech nositelek TS,
pfi hodnoceni korigovaného intervalu QT je prefe-
rovan Hodgesuv vzorec pred Bazettovym vzorcem
(**--).

2. Provést EKG holterovské vysetieni a zatézové vyset-
feni u Zen s TS a intervalem QTc > 460 ms (*---).

3. Nepodavat Zzendm s TS s prodlouzenym intervalem
QTc léky prodluzujici interval QT. Pokud je poda-
ni téchto 1ék0 nezbytné, je doporuceno provedeni
kontrolniho EKG jeden az dva tydny po zahajeni
této medikace (*---).

Pristup ke sportovnim aktivitam u nositelek
TS podle International Turner Syndrome
Consensus Group

Zeny a divky s TS jsou vyznamné cast&ji postizeny obezi-
tou a ischemickou chorobou srdec¢ni ve srovnani s béznou
populaci.” Dodrzovani zasad zdravého Zivotniho stylu,
jehoz soucasti je i pravidelnd pohybova aktivita, by mélo
patfit mezi klicova preventivni opatfeni pfiznivé ovlivriu-
jici jejich kardiovaskularni morbiditu a mortalitu. Na dru-
hou stranu je vzdy nutno zvazit i rizika vyplyvajici z AoDil
¢i jiné VSV postihujici hrudni aortu.

International Turner Syndrome Consensus Group
doporucuje:
1. Zohlednit funkci aortdlni chlopné a pfitomnost ja-
kékoliv dalsi VSV pfi stanoveni doporuceni pro sport
u nositelek TS s dilataci aorty (*---).

International Turner Syndrome Consensus Group
navrhuje:

1. Vyhybat se intenzivnimu tréninku s vysokou static-
kou zatézi pacientkam s TS ve véku > 16 let s ASI >
2,0 cm/m? (*---).

2. Neomezovat divky a Zeny s TS s normalnim rozmé-
rem aorty (vék < 16 let — z-score specifické pro TS
< 2,5; vék > 16 let — ASI < 2,0 cm/m?) v jakychkoliv
sportovnich aktivitach (*---).

3. Umoznit divkdm a Zendm s mirnou nebo stfedné vy-
znamnou dilataci aorty (vék < 16 let — z-score specific-
ké pro TS < 2,5-3,0; vék > 16 let — ASI < 2,0-2,3 cm/m?)
zavodni sportovni aktivity s nizkou nebo stfedni sta-
tickou a dynamickou zatézi (*---).

4. Nedoporucit ucast v jakychkoliv zavodnich sportov-
nich aktivitdch divkdm a Zenam se stfedné vyznam-
nou az velmi vyznamnou dilataci aorty (vék < 16 let
— z-score specifické pro TS > 3,0; vék > 16 let — ASI >
2,3 cm/m?) (*---).

Arterialni hypertenze u nositelek TS z pohledu
International Turner Syndrome Consensus Group

Prevalence AH je u TS neobvykle vysoka. Projevuje se jako
zvyseni hodnot systolického a/nebo diastolického tlaku,
ale i jako ztrata fyziologického diurnalniho rytmu bez sig-
nifikantniho no¢niho poklesu krevniho tlaku.?

V détském a adolescentnim véku lze AH prokazat
u 21-40 % divek, v dospélosti u 50-58 % Zen s TS. Vétsi-
na pacientek ma primarni AH, pfipady sekundarni, tedy
renovaskularni a endokrinné podminéné AH jsou vzacné.
Vyskyt AH stoupd s vékem, s BMI, s pfitomnosti abnormal-
ni morfologie aortdlniho oblouku, zejména CoA, a s vy-
skytem renovaskularnich vad.?' V soucasnosti je diskuto-
van nepfiznivy vliv hormonalni substitu¢ni 1é¢by ovaridlni
insuficience na vyskyt AH u Zen s TS, tento efekt viak za-
tim nebyl jednoznacné potvrzen ani vyloucen.?

International Turner Syndrome Consensus Group
doporucuje:
1. Zméfit jedenkrat za rok u viech nositelek TS bez
strukturalni srde¢ni vady, a pokud je prokazana hy-
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pertenze, ma byt zahajena farmakoterapie. U Zen
s TS ve véku > 16 let a ASI > 2,3 cm/m? je doporucena
medikace beta-blokatory, blokatory receptorl pro
angiotenzin nebo jejich kombinace ke snizeni rizika
AoDis (**--).

International Turner Syndrome Consensus Group
navrhuje:

Zvazit terapii beta-blokatory, blokatory receptort pro an-
giotenzin nebo jejich kombinaci u divek s TS < 16 let a z-
-score specifickym pro TS > 3,0 ke snizeni rizika AoDis (*---).

Komentar autoru: V pfipadé planované gravidity je ne-
zbytné blokatory receptort pro angiotenzin ¢&i sartany
prestat podadvat a nahradit jinou vhodnou medikaci.

Kardiovaskularni riziko v gravidité u TS
z pohledu International Turner Syndrome
Consensus Group

Prevazna vétsina nositelek TS trpi primarni infertilitou
v dlisledku gonadalni dysgeneze. Pouze 5-12 % Zen s tou-
to diagndézou je schopno spontanné otéhotnét. Vétsinou
se jedna o nizkoprocentni mozaiky TS, nicméné byly po-
psany i raritni pfipady spontdnni gravidity u Zen s karyo-
typem 45,X.2 V poslednich dvou desetiletich se otevrela
pro vdechny Zeny s TS realna moznost otéhotnéni meto-
dami asistované reprodukce pomoci darovaného oocytu.
Narustajici pocet téhotenstvi a Zivé narozenych déti u zen
s TS je vykoupen vysokou frekvenci materskych kompli-
kaci, jako jsou AH, eklampsie a zejména AoDis. Materska
mortalita dosahuje dvou i vice procent a je nejméné sto-
krat vyssi nez v bézné populaci gravidnich zen.?*

Néazor na kardiovaskularni riziko u Zen s TS se postupné
vyvijel. Podle doporuceni Practice Committee of the Ame-
rican Society for Reproductive Medicine z roku 2012 mély
byt Zenam s TS doporuceny jiné formy matefstvi, jako je
surrogatni matefstvi nebo adopce. U kazdé Zeny s TS bylo
doporuceno pred otéhotnénim provést podrobné kardio-
logické vysetrfeni véetné MR srdce a hrudni aorty. Gravi-
dita byla povazovana za kontraindikovanou u zen, které
mély signifikantni VSV véetné BAV a CoA a/nebo AoDil
definovanou jako ASI > 2 cm/m2. Dal3i kontraindikaci byla
AH nedostatecné reaguijici na terapii antihypertenzivy.?

Ponékud mirnéjsi doporuceni vypracovana French Col-
lege of Obstetricians and Gynaecologists nedoporucovala
téhotenstvi, pokud méla Zena CoA, anamnesticky prodéla-
la kardiochirurgicky vykon na aorté, byla u ni diagnostiko-
vana AoDil definovana jako absolutni rozmér ascendentni
aorty> 3,5 cm nebo ASI > 2,5 cm/m? podle MR nebo ne-
méla dostatecné Iécenou arteridlni hypertenzi. BAV pred-
stavovala pouze relativni kontraindikaci gravidity, pokud
nebyla zaroven pfitomna AoDil. Doporuceni zdUrazrovala
nutnost peclivého kardiologického sledovani téhotné s TS
bé&hem celé gravidity na pracovisti schopném provést akut-
ni porod cisafskym fezem a disponujicim odpovidajicim
kardiochirurgickym zdzemim pro pfipad akutni AoDis.?®

Nedavnd doporuceni ESC zabyvajici se péci o pacient-
ky s kardiovaskuldrnim onemocnénim v gravidité zminuji
asociaci TS se zvysenym vyskytem VSV, AoDil, hypertenze,
diabetu a aterosklerotickych ptihod. Pfi stratifikaci rizika
materské mortality a morbidity vychazeji ze stupné dila-
tace hrudni aorty (tabulka 1). Za rizikové faktory pro Ao-
Dis jsou povazovany AoDil, BAV a CoA. Téhotenstvi neni
doporucovano pfi ASI > 2,5 cm/m?. Déle je zminéno, Ze
pacientky po operaci kofene aorty zUstavaji v riziku AoDis
typu B. Pfed zahajenim Ié¢by metodami asistované repro-
dukce (ART) je doporuceno kardiologické vysetieni bez
blizsi specifikace. Spravna kontrola krevniho tlaku a dia-
betu jsou nezbytné.®

International Turner Syndrome Consensus Group
doporucuje:
1. Rozhodnout o 1é¢bé neplodnosti darovanymi oocy-
ty az po provedeni kardiovaskuldrniho screeningu
a konzultaci s kardiologem (****).
2. Zajistit péci o téhotnou s TS multidisciplindrnim ty-
mem, jeho ¢lenem maé byt i kardiolog se zku$enosti
v péci o Zeny s TS a specialista v oboru fetomaternal-
ni mediciny (***-).
3. Provést vysetieni hrudni aorty a srdce pomoci TTE
a CT/MR ne déle nez dva roky pred pldnovanou gra-
viditou nebo pred zahajenim ART (*---).

Komentar autori: Domnivame se, Ze echokardiografické
vysetreni by mélo byt provedeno bezprostredné pred pla-
novanou graviditou/ART, ne déle nez tfi az Sest mésicl. CT
nebo MR dle individudlniho nélezu, ale ne déle nezZ dva
roky dle doporuceni.

Tabulka 1 - Kardiovaskularni riziko v gravidité u pacientek s TS podle modifikované klasifikace WHO®? a navrhovany zptsob porodu

v zavislosti na stupni dilatace hrudni aorty (ASI) podle International Turner Syndrome Consensus Group'

Rozmér hrudni aorty
ASI < 2,0 cm/m?

Kardiovaskularni riziko v gravidité

Lehce zvySené riziko materské mortality a stfedné

Doporuceny zptsob vedeni porodu

Vaginélni porod

zvysené riziko materské morbidity (mWHO II)

ASI 2,0-2,5 cm/m?

ASI > 2,5 cm/m?

ta neni doporucena.

Disekce hrudni aorty v anamnéze

Signifikantné zvysené riziko materské mortality
nebo zévazné matefské morbidity (mWHO IlI)

Extrémné vysoké riziko materské mortality nebo
zavazné materské morbidity (mWHO V). Gravidi-

Gravidita kontraindikovana i po operaci

Vaginalni porod s epidurdlni anestezii se
zvazenim metod ulehceni porodu (instru-
mentalni porod)

Planovany porod per sectio cesarea nebo
vaginalni porod s epiduralni anestezii a vy-
uzitim metod ulehceni porodu (instrumen-
talni porod)

Planovany porod per sectio cesarea

AS| - indexovany aortélni rozmér; mWHO - modifikovana klasifikace WHO; WHO - Svétova zdravotnicka organizace.
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International Turner Syndrome Consensus Group
navrhuje:

1. Vyvarovat se ART nebo spontdnni gravidity u zen,
u nichz je ASI > 2,5 cm/m? nebo ASI 2,0-2,5 cm/m?
spolu s pridruzenymi rizikovymi faktory pro AoDis,
tj. BAV, ETA, CoA a AH (*---).

2. Vyvarovat se gravidity u Zen s anamnézou AoDis. Po-
kud tyto Zeny i pfesto otéhotni, je nezbytné podrob-
né sledovani ve specializovaném centru a porod by
mél byt veden cisafskym fezem (*---).

3. Provést kontrolni TTE u Zen bez rizikovych faktoru
pro AoDis nejméné jedenkrat v prlbéhu téhoten-
stvi, a to priblizné ve 20. gesta¢nim tydnu (*---).

4. Monitorovat Zeny s ASI > 2,0 cm/m? nebo s jinym ri-
zikovym faktorem pro AoDis (AH, BAV, CoA, stav po
prodélané AoDis nebo chirurgickém vykonu na aor-
té) v¢etné TTE v intervalu ¢ty az osmi tydnl béhem
téhotenstvi a prvnich Sest mésici po porodu (*---).

5. Provést MR bez pouziti gadolinia u téhotné v pfipa-
dé podezieni na postizeni distalni ¢asti ascendentni
aorty, aortdlniho oblouku nebo descendentni aorty
(*---).

6. Pfisnou kontrolu krevniho tlaku (135/85 mm Hg)
u vsech téhotnych s TS (*---).

7. Povazovat profylakticky chirurgicky vykon na aorté
za opodstatnény v pfipadé rychlé progrese rozméru
dilatované aorty (*---).

8. Provést v pripadé akutni ascendentni AoDis pred
dosazenim hranice viability plodu chirurgicky vykon
na aorté i s védomim, Ze viabilita plodu muze byt
chirurgickym vykonem ohrozena. Pokud plod doséahl
hranice viability, je opodstatnéné provedeni cisaf-
ského fezu nasledovaného kardiochirurgickym vyko-
nem, ktery ma byt proveden témér v normotermii,
s pulsatilni perfuzi s vysokym pratokem a prevenci
vasokonstrikce (*---).

9. Provést zatézové vysetreni pred pldnovanou gravi-
ditou k odhaleni hypertenze indukované zatézi, ze-
jména u zen s CoA (*---).

10. Informovat zZeny s dilataci aorty, BAV, ETA, CoA
a/nebo AH o tom, Ze gravidita je spojena s vysokym
rizikem AoDis (*---).

11. Nésledujici zpUsob vedeni porodu u téhotnych s TS
(tabulka 1) (*---).

Komentar autoru: | pri respektovani vyse citovanych do-
poruceni je nutno pacientky s TS pred planovanou gravi-
ditou upozornit, Ze i bez pfitomnosti znamych rizikovych
faktort muaze dojit k AoDis. Informace tykajici se individu-
alniho kardiovaskularniho rizika v souvislosti s pripadnou
budouci graviditou by dle naseho nazoru méla pisemné
obdrzet kazda pacientka v okamziku predani z pediatric-
ké péce.

Zaveér

Pacientky s TS predstavuji z pohledu kardiologa vysoce
rizikovou populaci a vyzaduji celozivotni kardiologickou
péci v centru zabyvajicim se touto problematikou s pfi-
mou navaznosti na kardiochirurgické pracovisté se zkuse-
nostmi s aortalni chirurgii. Individualni kardiovaskularni

riziko je vyrazné modifikovano pfidruzenymi vrozenymi
srde¢nimi vadami a karyotypem pacientky.

Nejvyssi riziko disekce aorty u TS je mezi 20.-40. ro-
kem Zivota a v obdobi téhotenstvi. Téhotenstvi je kon-
traindikovano pfi ASI > 2,5 cm/m2. | po nahradé korene
aorty zUstava riziko disekce typu B. Pacientky s TS a dila-
taci aorty by mély byt informovany o moznych pfiznacich
disekce a o nutnosti urgentni hospitalizace pfi podezieni
na disekci, nejlépe v nemocnici s kardiochirurgii. Disekce
mUze mit u mladych divek s TS atypickou symptomato-
logii, napf. zvraceni, bolest bficha, pocit paleni na hrudi,
bolest zad nebo zmény fonace v dusledku trakce nervus
laryngeus recurrens, coz mlze vést k prvotnimu podcené-
ni symptoma ze strany pacientky i zdravotnikt s fatalnimi
nasledky.
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