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SOUHRN

Následující text je věnován kardiovaskulární problematice Turnerova syndromu z pohledu nových doporuče-
ní Clinical practice guidelines for the care of girls and women with Turner, která byla vypracována pracovní 
skupinou International Turner Syndrome Consensus Group. Vytvoření těchto doporučení bylo iniciováno Eu-
ropean Society of Endocrinology a Pediatric Endocrine Society ve spolupráci 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. Doporučení byla formálně 
schválena European Society of Endocrinology, Pediatric Endocrine Society, European Society for Pediatric 
Endocrinology, European Society of Human Reproduction and Embryology a Endocrine Society.1 
Síla doporučení je odstupňována následujícím způsobem: „recommended“ – doporučeno (tj. silné dopo-
ručení) a „suggested“ – navrženo (tj. méně silné doporučení). V případě doporučení je dále odstupňována 
úroveň klinických důkazů do 4 stupňů *--- velmi nízká, **-- nízká, ***- středně silná, **** velmi silná.

© 2019,  ČKS.

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.1 
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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E. Klásková et al. 61

znaky vznikající jako důsledek fetálního lymfedému patří 
kožní řasy po stranách krku (pterygia colli), nízká vlasová 
hranice, epikanty, cubiti valgi, štítovitý hrudník (obr. 1.). 

Je třeba zdůraznit, že míra stigmatizace a výskyt vroze-
ných vývojových vad je vysoce variabilní i u nositelek stej-
ného karyotypu (obr. 2, 3), přičemž riziko přidružených 
anomálií je nejvyšší u karyotypu 45,X.

Kardiovaskulární problematika 
Turnerova syndromu

Postižení kardiovaskulárního systému je nejvýznamnější 
příčinou vysoké morbidity a předčasné mortality u TS. Ri-
ziko předčasného úmrtí je zvýšeno třikrát (standardizova-
ná mortalita [SMR] = 3,0) a předpokládaná délka života je 
zkrácena nejméně o 13 let ve srovnání s běžnou ženskou 
populací.2,5 Vrozené srdeční vady (VSV) postihují přibližně 
50 % dívek a žen s TS, typická je vysoká incidence biku-
spidální aortální chlopně (BAV), koarktace aorty (CoA) 
a aortopatie ve smyslu postižení stěny aorty vedoucí k di-
lataci ascendentní aorty a následně ke vzácné, ale často 
fatální disekci hrudní aorty (AoDis). Dalšími příčinami ve-
doucími ke zkrácení očekávané délky života u TS jsou ar-
teriální hypertenze, ischemická choroba srdeční, diabetes 
a cerebrovaskulární onemocnění.6,7

Do vydání těchto nových doporučení byla k dispozici 
stručná zmínka o kardiovaskulární problematice TS v do-
poručeních Evropské kardiologické společnosti (ESC) za-
bývajících se péčí o pacientky s kardiovaskulárním one-
mocněním v graviditě.8 Tato doporučení zařadila TS mezi 
dědičná onemocnění postihující hrudní aortu asociovaná 
se zvýšeným rizikem aneurysmatu hrudní aorty a AoDis. 
Aktualizovaná doporučení ESC z roku 2018 věnují kardio-
vaskulárnímu riziku asociovanému s graviditou u pacien-
tek s TS intenzivnější pozornost a riziko mateřské mortali-
ty a morbidity je odstupňováno podle míry dilatace aorty 
(AoDil).6 

Doporučený postup při monitoraci dilatace 
hrudní aorty podle International 
Turner Syndrome Consensus Group1

Zásadním problémem u TS je defi nice AoDil. I když jsou 
v současné době k dispozici nomogramy rozměrů hrudní 
aorty pro všechny tři dostupné zobrazovací metody – pro 
echokardiografi i,9 CT angiografi i10 a MR angiografi i,11 
je při hodnocení rozměrů hrudní aorty nutné zohled-
nit fakt, že populace dívek a žen s TS je malého vzrůstu 
a většina z nich má sklon k nadváze. Posuzování abso-
lutních hodnot naměřených rozměrů aorty podle norem 
pro dospělou populaci vede k poddiagnostikování AoDil. 
Rovněž nelze použít nejnovější pediatrické normy vztaže-
né k tělesnému povrchu, protože dospělý jedinec malé-
ho vzrůstu nemá stejné antropometrické charakteristiky 
jako dítě, a rozměr aorty navíc může být determinován 
i věkem.

V současné době je AoDil u TS posuzována podle inde-
xovaného aortálního rozměru (aortic size index, ASI), což je 
průměr ascendentní aorty vztažený k tělesnému povrchu.12 
Za 95. percentil byla u pacientek s TS stanovena hodnota 

Úvod

Turnerův syndrom (TS) postihuje 25–50 dívek na 100 000 
živě narozených novorozenců ženského pohlaví.2 V České 
republice žije více než 2 000 dívek a žen s TS a každoroč-
ně se narodí dalších 20–25 novorozenců s TS. Genetickou 
příčinou TS je nejčastěji ztráta jednoho z chromosomů 
X, méně časté jsou strukturální abnormality chromoso-
mu X, k nimž patří izochromosom z dlouhých ramének, 
ring chromosom, případně delece jednoho z ramének 
chromosomu X, výjimečně bývá přítomen Y chromosom 
(45,X/46,XY) nebo jeho část. Tyto změny v karyotypu mo-
hou být přítomny buď ve všech somatických buňkách, 
nebo ve formě chromosomální mozaiky, tj. pouze v části 
buněčných linií.3,4 Výsledkem je velmi variabilní fenotyp 
nositelek TS, který je příčinou toho, že řada nositelek ze-
jména mozaiky TS s diskrétními klinickými projevy zůstá-
vá po celý svůj život nediagnostikována.2

Pro TS je charakteristické nebývale vysoké postižení 
prakticky všech orgánových systémů, které má klíčový 
vliv na kvalitu života a celoživotní prognózu těchto dívek 
a žen. Růstové opoždění v dětství a dospívání, které vede 
k výsledné malé výšce v dospělosti, má 98–100 % všech 
nositelek TS. Dalšími projevy jsou gonadální dysgeneze 
vedoucí k neplodnosti u 95–98 % žen s TS. Typické jsou 
kostní deformity, vrozené vady ledvin, chronické záněty 
středouší vedoucí k nedoslýchavosti, nápadně zvýšený je 
výskyt autoimunitních chorob. Mezi vnější fenotypické 

Obr. 2, 3 – Variabilita fenotypu u dvou desetiletých pacientek se 
shodným karyotypem 45,X (z archivu Dětské kliniky FN Olomouc)

Obr. 1 – Typická faciální stigmatizace a pterygia colli u dívky s TS 
(z archivu Dětské kliniky FN Olomouc)
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2,0 cm/m2 a za 99. percentil 2,5 cm/m2. Dva typické příklady 
AoDil jsou dokumentovány na obrázcích 4–6. Indexovaný 
aortální rozměr je dle dnešních znalostí nejcitlivějším pre-
diktorem rizika vzniku AoDis u pacientek ve věku nad 15 
let, u mladších dívek je doporučeno použít pro hodnocení 
rozměrů aorty z-score specifi cké pro populaci TS.13

International Turner Syndrome Consensus Group 
doporučuje:

1.  Provést transthorakální echokardiografi cké vyšetře-
ní (TTE) u kojence nebo dítěte v okamžiku stanovení 
diagnózy TS, a to i v případě, že vyšetření srdce plo-
du nebo postnatální TTE bylo normální (**--).

2.  Okamžité vyšetření dívek nebo žen s TS s dilatací 
aorty a/nebo BAV v případě akutních příznaků od-
povídajících možné disekci aorty, jako jsou bolest či 
diskomfort na hrudi, krku, ramenou nebo zádech, 
zvláště pokud je nástup příznaků náhlý nebo velmi 
intenzivní (**--). 

3.  Optimalizaci farmakoterapie a zvážení kardiochirur-
gické léčby u pacientek s TS, u nichž narostl rozměr 
aorty o 1 z-score specifi cké pro TS nebo o > 0,5 cm za 
jeden rok (**--).

4.  Elektivní operaci aneurysmatu aortálního kořene 
a/nebo ascendentní aorty u pacientek ve věku > 16 
let s ASI ≥ 2,5 cm/m2 a přidruženými rizikovými fak-
tory pro AoDis, mezi něž patří BAV, CoA, elongace 
na úrovni transverzální části aortálního oblouku 
(ETA) a/nebo arteriální hypertenze (AH) (*---).

5.  Zvážit elektivní operaci aneurysmatu aortálního ko-
řene a/nebo ascendentní aorty u pacientek ve věku > 
16 let s ASI ≥ 2,5 cm/m2 a bez přidružených rizikových 
faktorů pro AoDis (*---).

6.  Zvážit elektivní operaci aneurysmatu aortálního koře-
ne a/nebo ascendentní aorty u pacientek ve věku < 16 
let s rozměrem aortálního kořene a/nebo ascendentní 
aorty ≥ 4 z-score specifi cké pro populaci TS bez ohledu 
na přítomnost dalších rizikových faktorů AoDis (*---).

Komentář autorů: Při podezření na disekci u náhle vznik-
lých příznaků je nutný neprodlený transport na kardio-
chirurgické pracoviště. Operaci vzestupné aorty a oblou-
ku aorty musí provádět chirurg, který má s tímto typem 
operací zkušenosti. Je snaha o zachování vlastní aortální 
chlopně, což však nemusí být vždy možné, chlopeň bývá 
často patologicky změněná. Operace dilatované aorty 
není bez rizika, avšak riziko akutně prováděné operace 
při disekci je významně vyšší.

Obr. 5 – Transthorakální echokardiografi e, modifi kovaná projekce 
na ascendentní aortu v krátké ose z vyššího mezižebří. U pacientky 
byla plánována elektivní operace, avšak přichází pro bolest na hrudi 
a zvracení. Echokardiografi cky nález rozšíření stěny aorty na 5 mm se 
suspekcí na intramurální hematom. Při urgentní operaci byla naleze-
na prokrvácená stěna aorty s rupturou přední stěny aorty, která byla 
krytá pouze adventicií (MUDr. Štěpán Černý, CSc.). Byla provedena 
Bentallova operace s částečnou náhradou oblouku v hluboké hypo-
termii s cirkulační zástavou a antegrádní mozkovou perfuzí (z archivu 
Centra pro vrozené srdeční vady v dospělosti, Nemocnice Na Homolce, 
Praha).7

Obr. 4 – Transthorakální echokardiografi e, parasternální dlouhá 
osa. Pacientka s Turnerovým syndromem, byla léčena růstovým 
hormonem, BSA 1,69 m2. V 16 letech byla předána z Dětského kar-
diocentra FN v Motole do Poradny pro vrozené srdeční vady v Ne-
mocnici Na Homolce. Měla bikuspidální aortální chlopeň s mírnou 
regurgitací a dilataci kořene aorty na 37 mm = 2,2 cm/m2 (z archivu 
Centra pro vrozené srdeční vady v dospělosti, Nemocnice Na Ho-
molce, Praha).7 BSA – tělesný povrch v m2.

Obr. 6 – CT angiografi e s trojrozměrnou rekonstrukcí. Jiná pa-
cientka s Turnerovým syndromem, přichází v 26 letech s BSA 1,3 
m2 a s těžkou dilatací ascendentní aorty na 47 mm = 3,6 cm/m2. 
Pacientka má i dilataci truncus brachiocephalicus, oblouk aorty je 
hypoplastický a je patrná koarktace aorty. Pacientka měla středně 
významnou aortální stenózu, koarktace aorty byla mírná. Pacient-
ka byla úspěšně operována (Bentallova operace s částečnou náhra-
dou oblouku a náhradou dilatovaného truncus brachiocephalicus). 
Za tři roky umírá na hemoragický šok po operaci disekce B na cévní 
chirurgii perfuzí (z archivu Centra pro vrozené srdeční vady v do-
spělosti, Nemocnice Na Homolce, Praha). BSA – tělesný povrch v m2.
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Doporučený postup při indikaci 
zobrazovacích vyšetření podle International 
Turner Syndrome Consensus Group 
(viz algoritmus monitorování obr. 7, 8)

Implementace magnetické rezonance (MR) do rutinní-
ho vyšetřovacího algoritmu ovlivnila prevalenci zejména 
BAV14,15 a CoA,15,16 a přitáhla pozornost k dříve echokardio-
grafi cky obtížně detekovatelným abnormálním nálezům 

na hrudní aortě (elongace transverzální části aortálního 
oblouku, kinking v oblasti aortálního isthmu), jejichž kli-
nický význam není v současné době plně objasněn. Při vyu-
žití MR byla zjištěna dosud asymptomatická CoA u 7 % do-
spělých pacientek s TS.16 Nedávná data nasvědčují tomu, 
že nízká senzitivita echokardiografi ckého vyšetření pro 
detekci VSV ve srovnání s MR je dána nejen sklonem nosi-
telek TS k obezitě, ale zejména primárně špatným akustic-
kým oknem způsobeným neobvyklou architekturou hrud-
ního koše, která je pozůstatkem fetálního lymfedému.17

 

Věk 0 –16 let
Kardiologické vyšetření, TTE, MR, EKG

Není přítomna CoA, BAV, AH

Rozměr aorty 
≤ 3 z-score pro TS

Nízké riziko

Opakovat TTE nebo MR 
každých pět let

Rozměr aorty 
> 3 z-score pro TS

Střední riziko

Opakovat TTE nebo MR 
každý rok dětským 

kardiologem

Je přítomna CoA, BAV, a/nebo AH

Rozměr aorty 
≤ 3 z-score pro TS

Střední riziko

Opakovat TTE nebo MR 
každé jeden až dva roky 

dětským kardiologem

Rozměr aorty 
> 3 z-score pro TS

Vysoké riziko

Opakovat TTE nebo MR 
každých 6–12 měsíců 
dětským kardiologem

 

Věk nad 16 let
Kardiologické vyšetření, TTE, MR, EKG

Není přítomna CoA, BAV, AH

ASI ≤ 2,0 cm/m2

Nízké riziko

Opakovat TTE nebo 
MR každých pět až 

deset let 
kardiologem

ASI 2,0–2,3 cm/m2

Střední riziko

Opakovat TTE nebo 
MR každých tři až 

pět let kardiologem

ASI > 2,3 cm/m2

Střední riziko

Opakovat TTE nebo 
MR každý rok 
kardiologem

Je přítomna CoA, BAV a/nebo AH

ASI ≤ 2,3 cm/m2

Střední riziko

Opakovat TTE nebo 
MR každé dva až tři 
roky kardiologem

ASI > 2,3 cm/m2

Vysoké riziko

Opakovat TTE nebo 
MR každých 6–12 

měsíců kardiologem

Obr. 7 – Doporučený algoritmus kardiologického sledování dívek s TS do 16 let věku. 
AH – arteriální hypertenze; BAV – bikuspidální aortální chlopeň; CoA – koarktace aorty; 
EKG – elektrokardiografi e; MR – magnetická rezonance; TS – Turnerův syndrom; TTE – transtho-
rakální echokardiografi cké vyšetření. 

Věk 0 –16 let
Kardiologické vyšetření, TTE, MR, EKG

Věk > 16 let
Kardiologické vyšetření, TTE, MR, EKG

Není přítomna
CoA, BAV, AH

Není přítomna
CoA, BAV, AH

ASI ≤ 2,0 cm/m2 ASI 2,0–2,3 cm/m2 ASI > 2,3 cm/m2 ASI ≤ 2,3 cm/m2 ASI > 2,3 cm/m2

Rozměr aorty 
≤ 3 z-score pro TS

Nízké riziko

Nízké riziko

Opakovat TTE 
nebo MR každých 
pět až deset let 

kardiologem

Opakovat TTE nebo 
MR každých pět let

Střední riziko

Střední riziko

Opakovat TTE 
nebo MR každých 

tři až pět let 
kardiologem

Opakovat TTE 
nebo MR každý 

rok dětským 
kardiologem

Střední riziko

Vysoké riziko

Opakovat TTE 
nebo MR každý 

rok kardiologem

Střední riziko

Opakovat TTE nebo 
MR každé jeden až 
dva roky dětským 

kardiologem

Vysoké riziko

Střední riziko

Opakovat TTE 
nebo MR každé 
dva až tři roky 
kardiologem

Vysoké riziko

Opakovat TTE 
nebo MR každých 

6–12 měsíců 
kardiologem

Opakovat TTE nebo 
MR každých 6–12 
měsíců dětským 

kardiologem

Rozměr aorty 
> 3 z-score pro TS

Rozměr aorty 
≤ 3 z-score pro TS

Rozměr aorty 
> 3 z-score pro TS

Je přítomna 
CoA, BAV a/nebo AH

Je přítomna 
CoA, BAV, a/nebo AH

Obr. 8 – Doporučený algoritmus kardiologického sledování žen s TS starších 16 let. AH – arteriální hyper-
tenze; ASI – indexovaný aortální rozměr; BAV – bikuspidální aortální chlopeň; CoA – koarktace aorty; EKG 
– elektrokardiografi e; MR – magnetická rezonance; TTE – transthorakální echokardiografi cké vyšetření. 

Komentář autorů: MR hrudní aorty je nezbytné zopakovat před každou plánovanou graviditou.
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International Turner Syndrome Consensus Group 
doporučuje:

1.  Provést kardiovaskulární screening pomocí TTE a MR 
v okamžiku stanovení diagnózy TS v adolescenci 
a dospělosti (**--).

2.  Provést MR, jakmile je pacientka schopna podstoupit 
vyšetření bez celkové anestezie. V případě, že není 
schopna tolerovat MR, je CT vyšetření přijatelnou 
náhradou (**--).

3.  Opakovat vyšetření aorty pomocí TTE nebo MR v pří-
padě, že není prokázána BAV nebo jiná signifi kantní 
patologie při iniciálním vyšetření, s odstupem pěti 
let v dětském věku, deseti let v dospělosti a kdykoliv 
před plánovanou graviditou (**--).

4.  Provést fetální echokardiografi cké vyšetření u plodu 
v případě, že byla při prenatálním vyšetřením plodu 
stanovena diagnóza TS nebo bylo vysloveno pode-
zření na ni (**--).

5.  Provést genetickou konzultaci zaměřenou na TS 
u dívek a žen s nálezem BAV nebo jiné obstrukční 
vady postihující levé srdce (**--).

6.  Odeslat těhotnou, jejíž plod s TS má prokázánu vro-
zenou srdeční vadu k dětskému kardiologovi, aby 
mohla být prenatálně zhodnocena anatomie a fy-
ziologie vady a stanoveno vedení porodu včetně 
plánu postnatální multidisciplinární péče (**--).

Komentář autorů: U dospělých pacientek je možné v pří-
padě, že pacientka netoleruje MR, zvážit místo CT vyšet-
ření provedení jícnové echokardiografi e (TEE) bez celko-
vé anestezie s ohledem na skutečnost, že detaily aortální 
chlopně i šíře aorty jsou při tomto vyšetření dobře pře-
hledné. Nevýhodou TEE je její invazivita, pro kterou není 
toto vyšetření zvláště v dětském věku vhodné. Rovněž 
chybějí data srovnávající výsledky TEE a MR hrudní aorty 
v populaci s TS.

Význam EKG vyšetření podle International 
Turner Syndrome Consensus Group

U nositelek TS byl zjištěn významně častější výskyt poruch 
srdečního rytmu a morfologických abnormalit na EKG ve 
srovnání s běžnou populací. Příčinou by mohla být auto-
nomní dysfunkce vedoucí k výrazné sympatikotonii, která 
se na EKG projevuje mimo jiné sklonem k sinusové tachy-
kardii, zkrácení intervalu PQ a prodloužením intervalu 
QT.18

International Turner Syndrome Consensus Group 
navrhuje:

1.  Provést 12svodové klidové EKG u všech nositelek TS, 
při hodnocení korigovaného intervalu QT je prefe-
rován Hodgesův vzorec před Bazettovým vzorcem 
(**--).

2.  Provést EKG holterovské vyšetření a zátěžové vyšet-
ření u žen s TS a intervalem QTc > 460 ms (*---).

3.  Nepodávat ženám s TS s prodlouženým intervalem 
QTc léky prodlužující interval QT. Pokud je podá-
ní těchto léků nezbytné, je doporučeno provedení 
kontrolního EKG jeden až dva týdny po zahájení 
této medikace (*---).

Přístup ke sportovním aktivitám u nositelek 
TS podle International Turner Syndrome 
Consensus Group

Ženy a dívky s TS jsou významně častěji postiženy obezi-
tou a ischemickou chorobou srdeční ve srovnání s běžnou 
populací.19 Dodržování zásad zdravého životního stylu, 
jehož součástí je i pravidelná pohybová aktivita, by mělo 
patřit mezí klíčová preventivní opatření příznivě ovlivňu-
jící jejich kardiovaskulární morbiditu a mortalitu. Na dru-
hou stranu je vždy nutno zvážit i rizika vyplývající z AoDil 
či jiné VSV postihující hrudní aortu.

International Turner Syndrome Consensus Group 
doporučuje:

1.  Zohlednit funkci aortální chlopně a přítomnost ja-
kékoliv další VSV při stanovení doporučení pro sport 
u nositelek TS s dilatací aorty (*---).

International Turner Syndrome Consensus Group 
navrhuje:

1.  Vyhýbat se intenzivnímu tréninku s vysokou static-
kou zátěží pacientkám s TS ve věku > 16 let s ASI ≥ 
2,0 cm/m2 (*---).

2.  Neomezovat dívky a ženy s TS s normálním rozmě-
rem aorty (věk < 16 let – z-score specifi cké pro TS 
< 2,5; věk ≥ 16 let – ASI < 2,0 cm/m2) v jakýchkoliv 
sportovních aktivitách (*---).

3.  Umožnit dívkám a ženám s mírnou nebo středně vý-
znamnou dilatací aorty (věk < 16 let – z-score specifi c-
ké pro TS < 2,5–3,0; věk ≥ 16 let – ASI < 2,0–2,3 cm/m2)
závodní sportovní aktivity s nízkou nebo střední sta-
tickou a dynamickou zátěží (*---).

4.  Nedoporučit účast v jakýchkoliv závodních sportov-
ních aktivitách dívkám a ženám se středně význam-
nou až velmi významnou dilatací aorty (věk < 16 let 
– z-score specifi cké pro TS > 3,0; věk ≥ 16 let – ASI > 
2,3 cm/m2) (*---).

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

Prevalence AH je u TS neobvykle vysoká. Projevuje se jako 
zvýšení hodnot systolického a/nebo diastolického tlaku, 
ale i jako ztráta fyziologického diurnálního rytmu bez sig-
nifi kantního nočního poklesu krevního tlaku.20 

V dětském a adolescentním věku lze AH prokázat 
u 21–40 % dívek, v dospělosti u 50–58 % žen s TS. Větši-
na pacientek má primární AH, případy sekundární, tedy 
renovaskulární a endokrinně podmíněné AH jsou vzácné. 
Výskyt AH stoupá s věkem, s BMI, s přítomností abnormál-
ní morfologie aortálního oblouku, zejména CoA, a s vý-
skytem renovaskulárních vad.21 V současnosti je diskuto-
ván nepříznivý vliv hormonální substituční léčby ovariální 
insufi cience na výskyt AH u žen s TS, tento efekt však za-
tím nebyl jednoznačně potvrzen ani vyloučen.22

International Turner Syndrome Consensus Group 
doporučuje:

1.  Změřit jedenkrát za rok u všech nositelek TS bez 
strukturální srdeční vady, a pokud je prokázána hy-
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pertenze, má být zahájena farmakoterapie. U žen 
s TS ve věku ≥ 16 let a ASI ≥ 2,3 cm/m2 je doporučena 
medikace beta-blokátory, blokátory receptorů pro 
angiotenzin nebo jejich kombinace ke snížení rizika 
AoDis (**--). 

International Turner Syndrome Consensus Group 
navrhuje:
Zvážit terapii beta-blokátory, blokátory receptorů pro an-
giotenzin nebo jejich kombinací u dívek s TS < 16 let a z-
-score specifi ckým pro TS ≥ 3,0 ke snížení rizika AoDis (*---).

Komentář autorů: V případě plánované gravidity je ne-
zbytné blokátory receptorů pro angiotenzin či sartany 
přestat podávat a nahradit jinou vhodnou medikací.

Kardiovaskulární riziko v graviditě u TS 
z pohledu International Turner Syndrome 
Consensus Group

Převážná většina nositelek TS trpí primární infertilitou 
v důsledku gonadální dysgeneze. Pouze 5–12 % žen s tou-
to diagnózou je schopno spontánně otěhotnět. Většinou 
se jedná o nízkoprocentní mozaiky TS, nicméně byly po-
psány i raritní případy spontánní gravidity u žen s karyo-
typem 45,X.23 V posledních dvou desetiletích se otevřela 
pro všechny ženy s TS reálná možnost otěhotnění meto-
dami asistované reprodukce pomocí darovaného oocytu. 
Narůstající počet těhotenství a živě narozených dětí u žen 
s TS je vykoupen vysokou frekvencí mateřských kompli-
kací, jako jsou AH, eklampsie a zejména AoDis. Mateřská 
mortalita dosahuje dvou i více procent a je nejméně sto-
krát vyšší než v běžné populaci gravidních žen.24

Názor na kardiovaskulární riziko u žen s TS se postupně 
vyvíjel. Podle doporučení Practice Committee of the Ame-
rican Society for Reproductive Medicine z roku 2012 měly 
být ženám s TS doporučeny jiné formy mateřství, jako je 
surrogátní mateřství nebo adopce. U každé ženy s TS bylo 
doporučeno před otěhotněním provést podrobné kardio-
logické vyšetření včetně MR srdce a hrudní aorty. Gravi-
dita byla považovaná za kontraindikovanou u žen, které 
měly signifi kantní VSV včetně BAV a CoA a/nebo AoDil 
defi novanou jako ASI > 2 cm/m2. Další kontraindikací byla 
AH nedostatečně reagující na terapii antihypertenzivy.25

Poněkud mírnější doporučení vypracovaná French Col-
lege of Obstetricians and Gynaecologists nedoporučovala 
těhotenství, pokud měla žena CoA, anamnesticky proděla-
la kardiochirurgický výkon na aortě, byla u ní diagnostiko-
vána AoDil defi novaná jako absolutní rozměr ascendentní 
aorty> 3,5 cm nebo ASI > 2,5 cm/m2 podle MR nebo ne-
měla dostatečně léčenou arteriální hypertenzi. BAV před-
stavovala pouze relativní kontraindikaci gravidity, pokud 
nebyla zároveň přítomna AoDil. Doporučení zdůrazňovala 
nutnost pečlivého kardiologického sledování těhotné s TS 
během celé gravidity na pracovišti schopném provést akut-
ní porod císařským řezem a disponujícím odpovídajícím 
kardiochirurgickým zázemím pro případ akutní AoDis.26

Nedávná doporučení ESC zabývající se péčí o pacient-
ky s kardiovaskulárním onemocněním v graviditě zmiňují 
asociaci TS se zvýšeným výskytem VSV, AoDil, hypertenze, 
diabetu a aterosklerotických příhod. Při stratifi kaci rizika 
mateřské mortality a morbidity vycházejí ze stupně dila-
tace hrudní aorty (tabulka 1). Za rizikové faktory pro Ao-
Dis jsou považovány AoDil, BAV a CoA. Těhotenství není 
doporučováno při ASI > 2,5 cm/m2. Dále je zmíněno, že 
pacientky po operaci kořene aorty zůstávají v riziku AoDis 
typu B. Před zahájením léčby metodami asistované repro-
dukce (ART) je doporučeno kardiologické vyšetření bez 
bližší specifi kace. Správná kontrola krevního tlaku a dia-
betu jsou nezbytné.6 

International Turner Syndrome Consensus Group 
doporučuje:

1.  Rozhodnout o léčbě neplodnosti darovanými oocy-
ty až po provedení kardiovaskulárního screeningu 
a konzultaci s kardiologem (****).

2.  Zajistit péči o těhotnou s TS multidisciplinárním tý-
mem, jeho členem má být i kardiolog se zkušeností 
v péči o ženy s TS a specialista v oboru fetomaternál-
ní medicíny (***-).

3.  Provést vyšetření hrudní aorty a srdce pomocí TTE 
a CT/MR ne déle než dva roky před plánovanou gra-
viditou nebo před zahájením ART (*---).

Komentář autorů: Domníváme se, že echokardiografi cké 
vyšetření by mělo být provedeno bezprostředně před plá-
novanou graviditou/ART, ne déle než tři až šest měsíců. CT 
nebo MR dle individuálního nálezu, ale ne déle než dva 
roky dle doporučení.

Tabulka 1 – Kardiovaskulární riziko v graviditě u pacientek s TS podle modifi kované klasifi kace WHO6,27 a navrhovaný způsob porodu 
v závislosti na stupni dilatace hrudní aorty (ASI) podle International Turner Syndrome Consensus Group1

Rozměr hrudní aorty Kardiovaskulární riziko v graviditě Doporučený způsob vedení porodu

ASI < 2,0 cm/m2 Lehce zvýšené riziko mateřské mortality a středně 
zvýšené riziko mateřské morbidity (mWHO II)

Vaginální porod

ASI 2,0–2,5 cm/m2 Signifi kantně zvýšené riziko mateřské mortality 
nebo závažné mateřské morbidity (mWHO III)

Vaginální porod s epidurální anestezií se 
zvážením metod ulehčení porodu (instru-
mentální porod)

ASI > 2,5 cm/m2 Extrémně vysoké riziko mateřské mortality nebo 
závažné mateřské morbidity (mWHO IV). Gravidi-
ta není doporučena.

Plánovaný porod per sectio cesarea nebo 
vaginální porod s epidurální anestezií a vy-
užitím metod ulehčení porodu (instrumen-
tální porod)

Disekce hrudní aorty v anamnéze Gravidita kontraindikována i po operaci Plánovaný porod per sectio cesarea

ASI – indexovaný aortální rozměr; mWHO – modifi kovaná klasifi kace WHO; WHO – Světová zdravotnická organizace.
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International Turner Syndrome Consensus Group 
navrhuje:

1.  Vyvarovat se ART nebo spontánní gravidity u žen, 
u nichž je ASI > 2,5 cm/m2 nebo ASI 2,0–2,5 cm/m2 
spolu s přidruženými rizikovými faktory pro AoDis, 
tj. BAV, ETA, CoA a AH (*---).

2.  Vyvarovat se gravidity u žen s anamnézou AoDis. Po-
kud tyto ženy i přesto otěhotní, je nezbytné podrob-
né sledování ve specializovaném centru a porod by 
měl být veden císařským řezem (*---).

3.  Provést kontrolní TTE u žen bez rizikových faktorů 
pro AoDis nejméně jedenkrát v průběhu těhoten-
ství, a to přibližně ve 20. gestačním týdnu (*---).

4.  Monitorovat ženy s ASI > 2,0 cm/m2 nebo s jiným ri-
zikovým faktorem pro AoDis (AH, BAV, CoA, stav po 
prodělané AoDis nebo chirurgickém výkonu na aor-
tě) včetně TTE v intervalu čtyř až osmi týdnů během 
těhotenství a prvních šest měsíců po porodu (*---).

5.  Provést MR bez použití gadolinia u těhotné v přípa-
dě podezření na postižení distální části ascendentní 
aorty, aortálního oblouku nebo descendentní aorty 
(*---).

6.  Přísnou kontrolu krevního tlaku (135/85 mm Hg) 
u všech těhotných s TS (*---). 

7.  Považovat profylaktický chirurgický výkon na aortě 
za opodstatněný v případě rychlé progrese rozměru 
dilatované aorty (*---). 

8.  Provést v případě akutní ascendentní AoDis před 
dosažením hranice viability plodu chirurgický výkon 
na aortě i s vědomím, že viabilita plodu může být 
chirurgickým výkonem ohrožena. Pokud plod dosáhl 
hranice viability, je opodstatněné provedení císař-
ského řezu následovaného kardiochirurgickým výko-
nem, který má být proveden téměř v normotermii, 
s pulsatilní perfuzí s vysokým průtokem a prevencí 
vasokonstrikce (*---). 

9.  Provést zátěžové vyšetření před plánovanou gravi-
ditou k odhalení hypertenze indukované zátěží, ze-
jména u žen s CoA (*---). 

10.  Informovat ženy s dilatací aorty, BAV, ETA, CoA 
a/nebo AH o tom, že gravidita je spojena s vysokým 
rizikem AoDis (*---).

11.  Následující způsob vedení porodu u těhotných s TS 
(tabulka 1) (*---).

Komentář autorů: I při respektování výše citovaných do-
poručení je nutno pacientky s TS před plánovanou gravi-
ditou upozornit, že i bez přítomnosti známých rizikových 
faktorů může dojít k AoDis. Informace týkající se individu-
álního kardiovaskulárního rizika v souvislosti s případnou 
budoucí graviditou by dle našeho názoru měla písemně 
obdržet každá pacientka v okamžiku předání z pediatric-
ké péče. 

Závěr

Pacientky s TS představují z pohledu kardiologa vysoce 
rizikovou populaci a vyžadují celoživotní kardiologickou 
péči v centru zabývajícím se touto problematikou s pří-
mou návazností na kardiochirurgické pracoviště se zkuše-
nostmi s aortální chirurgií. Individuální kardiovaskulární 

riziko je výrazně modifi kováno přidruženými vrozenými 
srdečními vadami a karyotypem pacientky. 

Nejvyšší riziko disekce aorty u TS je mezi 20.–40. ro-
kem života a v období těhotenství. Těhotenství je kon-
traindikováno při ASI > 2,5 cm/m2. I po náhradě kořene 
aorty zůstává riziko disekce typu B. Pacientky s TS a dila-
tací aorty by měly být informovány o možných příznacích 
disekce a o nutnosti urgentní hospitalizace při podezření 
na disekci, nejlépe v nemocnici s kardiochirurgií. Disekce 
může mít u mladých dívek s TS atypickou symptomato-
logii, např. zvracení, bolest břicha, pocit pálení na hrudi, 
bolest zad nebo změny fonace v důsledku trakce nervus 
laryngeus recurrens, což může vést k prvotnímu podceně-
ní symptomů ze strany pacientky i zdravotníků s fatálními 
následky.
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