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Kazuistika

Úvod
Turnerův syndrom, který je charakte-
rizován monosomi í či strukturální ab-
normalito u chromozomu X, předsta-
vuje zvýšené riziko předčasného rozvoje 
ischemické choroby srdeční a zvýšené 
kardi ovaskulární morbidity a morta-
lity žen, které jso u nositelkami této ge-
netické odchylky. To dokládá i námi 
popsaný případ.

Popis případu
41letá paci entka byla přivezena na in-
terní kliniku pro protrahované, něko-
lik dní se opakující tlakové bolesti za 
hrudní kostí s progredující ponáma-
hovo u dušností, později i dušností 
klidovo u.

Anamnesticky paci entka uváděla již 
prodělaný infarkt myokardu ve svých 
27 letech, z dalších onemocnění hy-
pertenzi a opakované záněty močo-
vých cest. Byla po operaci gla ukomu 
a trpěla dalekozrakostí a nedoslýcha-
vostí. Doma užívala Vasocardin 50 mg 
3krát 1 tbl., Anopyrin 100 mg tbl. 

a Verogalid 120 mg tbl. 1krát denně. 
Při somatickém vyšetření obézní pa-
ci entky malého vzrůstu (156 cm, 73 kg, 
BMI 30,05) s krátkým, širokým krkem 
a plošším hrudníkem byly na plicích 
slyšitelné vlhké chrůpky při bazích a sy-
stolický šelest na hrotě srdečním. Na 
EKG při přijetí byl zaznamenán blok 
pravého Tawarova raménka a změny 
svědčící pro subakutní přední infarkt 
myokardu s elevacemi ST segmentu 
a již vytvořenými Q vlnami v hrud-
ních svodech (obr. 1). Na RTG plic 
byly přítomny známky městnání v ma-
lém oběhu s tvorbo u fl uidotoraxů bi-
laterálně (obr. 2). Provedená korona-
rografi  e odhalila vícečetné postižení 
koronárního řečiště s osti álně uzavře-
ným ramus interventricularis anteri or 
a subtotální stenózo u periferní části 
ramus circumfl exus. Při ventrikulogra-
fi i byla prokázána nízká ejekční frakce 
levé komory (20 %) a mitrální insufi -
ci ence s regurgitací kontrastní látky do 
celé levé síně. Špatno u funkci levé ko-
mory s akinézo u hrotu, přední stěny, 

septa a hrotu a významno u mitrální 
insufi ci enci potvrdilo i echokardi ogra-
fi cké vyšetření.

V laboratorních hodnotách ne-
byly zřetelné patologické hodnoty, 
kromě elevace troponinu I (4,31 μg/ l, 
norma 0– 0,42 μg/ l) a vysoké hod-
noty NT pro BNP (6 301 ng/ l, norma 
0,1– 144,0 ng/ l). Lipidový profi l, kromě 
snížené hladiny HDL-cholesterolu 
(0,85 mmol/ l, norma 1,2– 1,6 mol/ l), 
i hodnoty glykemi í se pohybovaly v nor-
málním rozmezí (tab. 1).

Paci entka byla po přijetí farmako-
logicky zaléčena pro akutní koronární 
syndrom s levostranno u srdeční sla-
bostí (nitráty, di uretika, ACE-inhibi-
tory, anti agreganci a, nízkomolekulární 
he pa rin, statiny, po stabilizaci i beta-
-blokátory). Před zvažovano u kombi-
novano u kardi ochirugicko u operací 
(revaskularizace aortokoronárními by-
passy a plastika mitrální chlopně) bylo 
provedeno vyšetření myokardu jedno-
fotonovo u emisní výpočetní tomogra-
fi  í (SPECT), které prokázalo nepříznivý 
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nález –  nevi abilní tkáň myokardu ante-
roseptálně a apikálně v rozsahu 33 % 
levé komory (obr. 3, 4 a 5).

Při medikamentózní terapii se kli-
nický stav paci entky pozvolna lepší, 

7. den však dochází k polymorfní komo-
rové tachykardii, opakovaně degeneru-
jící do fi brilace komor, která byla rezis-
tentní na opakované defi brilační výboje 
a vedla k exitu paci entky (obr. 6).

Praktický lékař potvrdil, že u paci entky 
byl již v dětství geneticky prokázán Tur-
nerův syndrom (TS), ač sama paci entka 
tuto di agnózu ani její léčbu v anamnéze 
ne uvedla. Z podrobné dokumentace 
praktického lékaře vyplývá, že se ne-
mocná narodila jako dítě z první gra-
vidity, s negativní perinatální anamné-
zo u. Ve 3 měsících života byla zjištěna 
kongenitální dysplazi e kyčlí (aplikováno 
široké balení, Pavlíkovy třmeny) a v poz-
dějším období zřetelné známky Turne-
rova syndromu (pterygi um colli, cubiti 
valgi, strabizmus, retardace růstu). Pa-
ci entka byla vyšetřena ve 4 letech věku 
ve speci alizované endokrinologické po-
radně. Byla potvrzena gonadální dysge-
neze s karyotypem 45X. V 15 letech pa-
ci entka měřila 139 cm a vážila 41 kg. Byla 
doporučena gynekologická hormonální 
substituční terapi e –  estrogeny, posléze 
v kombinaci s progesteronem: Agofol-
lin, Agolutin, později Mestranol + Pro-
vera, posledních 11 let Klimonorm tbl. 
ve zvyklém cyklu (tj. estradi ol- valerát 
2,0 mg po 9 dní, dalších 12 dní v kom-
binaci s levonorgestrelem 0,15 mg s ná-
sledno u sedmidenní pa uzo u).

Obr. 2. RTG srdce a plic: fl uidotoraxy bilaterálně.

Obr. 1. EKG při přijetí paci entky. Blok pravého Tawarova raménka a známky subakutního infarktu myokardu na přední 
stěně s elevacemi ST segmentu a již vytvořenými Q vlnami ve svodech V1– V5.
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Psychický vývoj paci entky byl nor-
mální, bez ne urokognitivního defi citu. 
Z paměťových funkcí převládala paměť 
mechanická, velmi dobré byly verbální 
vyjadřovací schopnosti. Povahově byla 
nemocná hodnocena jako komunika-
tivní a společenská, aktivní v mimo-
školní činnosti. Dosáhla středního 
odborného vzdělání s průměrným škol-
ním prospěchem. Po ukončení vzdělání 
pracovala v oboru jemné mechaniky.

Během života byla paci entka v dětství 
i dospělosti opakovaně hospitalizována 
pro recidivující infekce močových cest 
při vrozené anomálii uropoetického 
aparátu (podkovovitá ledvina). V 19 le-
tech jí byla di agnostikována hyper-
tenzní nemoc. V 27 letech života byla 
paci entka poprvé hospitalizována a lé-
čena (farmakoterapi e) na spádovém in-
terním oddělení pro akutní infarkt myo-
kardu. Po propuštění byla předána do 
péče ambulantního kardi ologa a gyne-
kologa. K další hospitalizaci na spádové 
interně byla přijata ve svých 34 letech 
pro syndrom nestabilní anginy pecto-
ris. Byla nastavena medikamentózní te-
rapi e a po odeznění anginózních potíží 
a stabilizaci stavu byla paci entka opět 
předána do péče ambulantního kar-
di ologa. Při nastavené léčbě beta-blo-
kátory (Vasocardin), blokátory kal-
ci ového kanálu (Verogalid), nitráty 
(Sorbimon) a anti agregancii (Anopy-
rin) byla bez potíží a výsledek kontrolní 
ergometri e bez di agnostických změn. 
Poslední 3 roky přestala docházet na 
pravidelné kontroly do kardi ologické 
ambulance. Pravidelně chodila na gyne-
kologii na prohlídky a pro předpis hor-
monální substituční terapi e.

Po exitu paci entky byla provedena 
patologicko-anatomická sekce. Levá 
komora byla excentricky hypertrofi cká 
(550 g) a dilatovaná, tlo ušťka zadní 
stěny dosahovala 23 mm, přední stěna, 
ztenčená na 8 mm, byla postižena roz-
sáhlým anteroseptálním infarktovým 
ložiskem 5 × 7 cm, sahajícím od apexu 
k úponům mitrální chlopně, s tvor-
bo u ane uryzmatu. Na koronárních 
tepnách dominoval trombotický uzá-
věr proximální části ramus interven-

tricularis anteri or ve vzdálenosti 1,5 cm 
od odstupu této větve z kmene a. co-
ronari a sinistra. Trombus nasedal na 
excentricky uložený plát, táhno ucí se 
v průběhu celé tepny. Ramus circum-
fl exus a a. coronari a dextra byly gra-
cilní tepny, výrazně skleroticky posti-
žené, s luminem zúženým o 25– 50 % 
fi brózními, ložiskově kalcifi kovanými 
pláty. Mitrální chlopeň byla jemná, 
mírně zkrácená v předním cípu, pra-

vostranné chlopně byly bez patologi e. 
Jako další abnormality na kardi ovas-
kulárním aparátu byly nalezeny bikus-
pidální aortální chlopeň a zúžení aorty 
prstencového vzhledu za odstupem 
a. subclavi a sinistra. Hrudní aorta 
byla před a za ko arktací dilatována na 
5 cm. Abdominální aorta se jevila ne-
rozšířená, s vazivovými i zvápenatělými 
pláty. Konzistence plic byla přiměřená, 
řez vlhký, vzdušný, s malým množ-

Tab. 1. Bi ochemické vyšetření séra.

 Při přijetí Před exitem Normální hodnoty
natri um 138 mmol/ l 144 mmol/ l 130– 144 mmol/ l
kali um 3,52 mmol/ l 4,64 mmol/ l 3,6– 5,4 mol/ l
chloridy 101 mmol/ l 107 mmol/ l 95– 110 mol/ l
hořčík 0,92 mmol/ l 0,83 mmol/ l 0,80– 1,05 mmol/ l
ure a 3,6 mmol/ l 6,1 mmol/ l 2,8– 8,3 mmol/ l
kre atinin 57 μmol/ l 72 μmol/ l 53,0– 124,0 μmol/ l
troponin I 4,31 μg/ l  0– 0,42 μg/ l
transamináza ALT 0,55 μkat/ l 0,42 μkat/ l 0– 0,75 μkat/ l
transamináza AST 0,45 μkat/ l 0,42 μkat/ l 0– 0,94 μkat/ l
albumin 33,0 g/ l 34,0 g/ l 35,0– 50,0 g/ l
CRP  11,0 mg/ l 0– 5,0 mg/ l
NTproBNP 6301 ng/ l  0,1– 144,0 ng/ l
HDL 0,85 mmol/ l  1,2– 1,6 mol/ l
celkový cholesterol 3,29 mmol/ l  do 5,0 mmol/ l
tri acylglyceroly 0,79 mmol/ l  do 1,7 mol/ l
index cholesterol/ 
/ HDL-cholesterol 3,87  do 5,0
LDL-cholesterol 2,08 mmol/ l  do 3,00 mmol/ l
glykemi e 5,2 mmol/ l 4,7 mmol/ l do 5,6 mmol/ l

Obr. 3. SPECT myokardu –  schéma konstrukce počítačově generovaných polár-
ních map ke kvantifi kaci rozsahu a závažnosti perfuzní abnormality. Klidové vy-
šetření jednofotonovo u emisní výpočetní tomografi  í (SPECT) k průkazu vi ability 
myokardu s aplikací 74 MBq 201thalli a (201Tl) s časným a pozdním snímáním dat 
bylo provedeno na dvo udetektorové scintilační kameře Si emens e.cam (Si emens 
Medical Soluti ons, Erlangen, Německo) vybavené paralelními kolimátory typu 
LEHR, při EKG synchronizovaném nahrávání dat.
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stvím zpěněné tekutiny, bronchy volné, 
v ple urálních dutinách bylo přítomno 
700 ml serózní tekutiny. Uropoetický 
aparát byl tvořen jedno u velko u podko-
vovito u ledvino u se srostlými dolními 
póly. Vagina i uterus byly hypoplastické 
a zcela chyběla ovari a. Z dalších nálezů 
byla zjištěna klinicky němá lymfoplaz-
mocytární tyre o iditida.

Patologicko-anatomický nález na 
srdci potvrdil klinicko u di agnózu in-
farktu myokardu jako příčinu smrti.

Diskuze
Kazuistika popisuje akutní infarkt myo-
kardu končící smrtí u 41leté paci entky 
s Turnerovým syndromem.

Turnerův syndrom, charakterizovaný 
geneticky kompletní či parci ální mo-

nosomi í chromozomu X, se fenoty-
picky projevuje řado u morfologických 
i funkčních abnormalit, z nichž zásadní 
význam má (kromě vrozených vad kar-
di ovaskulárního sy stému) nedosta-
tek ženských pohlavních hormonů při 
dysgenezi ovari í. Nedostatek estro-
genů podmiňuje další četné kompli-
kace, mezi něž patří i předčasný rozvoj 
ischemické choroby srdeční při chybě-
jícím kardi oprotektivním účinku estro-
genů [2]. Postižení kardi ovaskulárního 
aparátu je tak nejčastější příčino u zvý-
šené mortality paci entek s Turnerovým 
syndromem.

Turnerův syndrom byl u nemocné 
správně di agnostikován a geneticky 
potvrzen již v dětství. I přesto, že pa-
ci entka v uvedeném případu nebyla 

léčena v dětství růstovým hormo-
nem, který se podává k dosažení vyš-
šího vzrůstu, nemocná dosáhla výšky 
156 cm (léčba růstovým hormonem 
v době dětství paci entky nebyla ještě 
dostupná). Svo u roli zde zřejmě sehrál 
geneticky podmíněný vysoký vzrůst ro-
dičů. V pubertě začala být nemocná lé-
čena substituční hormonální terapi í 
(estrogeny, gestagen), která umožnila 
vývoj sekundárních pohlavních znaků, 
pozitivně ovlivnila stavbu a minera-
lizaci kostí a přispěla k psychosoma-
tickému rozvoji paci entky. V 19 letech 
byla u nemocné di agnostikována hy-
pertenze. Ještě před dosažením 30 let 
paci entka prodělala první infarkt myo-
kardu, a to i přes zmiňovano u hormo-
nální substituční terapii ženskými po-

Obr. 4. Zobrazení perfuze myokardu paci entky po aplikaci radi ofarmaka. Výpadek perfuze anteroseptálně, apikálně a infe-
rolaterálně časně po aplikaci 201Tl –  kvantitativně se jedná o perfuzní defekt v rozsahu 43 % z levé komory (obr. 4 nahoře), 
při pozdním zobrazení se nález prakticky nemění (obr. 4 uprostřed). V oblasti perfuzního defektu převažuje nízký stupeň vy-
chytávání radi ofarmaka pod 50 % maxima, což svědčí pro nevi abilní myokard v rozsahu 33 % z levé komory (obr. 4 dole).
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hlavními hormony a negativní rodinno u 
anamnézu stran předčasného výskytu 
ischemické choroby srdeční. Výskyt hy-
pertenze, která je rizikovým faktorem 
pro rozvoj ischemické choroby srdeční, 
je 3krát častější u žen s Turnerovým 
syndromem než v běžné ženské popu-
laci [3]. Z dalších rizikových faktorů 
byla přítomna dyslipoproteinemi e se 
sníženo u hladino u HDL-cholesterolu, 
ale bez zvýšení celkové hladiny chole-
sterolu a LDL-cholesterolu, rovněž tri-
glyceridy byly v normě. V literatuře jso u 
citovány práce, které prokazují ve stu-

di ích na populaci žen s Turnerovým 
syndromem zvýšené hodnoty celko-
vého cholesterolu i LDL-cholesterolu 
oproti ženám s normálním karyoty-
pem, jiné práce však tyto nálezy nepo-
tvrdily [4– 9].

Paci entka trpěla dalšími vrozenými 
kardi ovaskulárními vadami, které 
velmi často provázejí Turnerův syn-
drom a které nebyly u paci entky za je-
jího života odhaleny. Dětství a adoles-
cence paci entky je datováno do 60. 
a 70. let 20. století, kdy nynější vyšet-
řovací metody jako echokardi ogra-

fi  e a magnetická rezonance nebyly ru-
tinně k dispozici, a proto pátrání po 
kongenitálních abnormalitách bylo 
podstatně obtížnější. Ani při poslední 
hospitalizaci však nebyla za života pa-
ci entky di agnostikována bikuspidální 
aortální chlopeň (horší echokardi ogra-
fi cká vyšetřitelnost paci entky), ani pří-
tomnost ko arktace aorty. K vyšetření 
kardi ovaskulárního sy stému magne-
ticko u rezonancí již nedošlo vzhledem 
k exitu nemocné.

U paci entky nebyla klinicky zjištěna 
porucha funkce štítné žlázy, histolo-

Obr. 5. Gated SPECT 3D. Znázornění endokardi álního povrchu levé komory v end-di astole a end-systole s patrno u difuzní 
hypokinézo u a akinézo u hrotu (obrazová dokumentace SPECTu myokardu s popisem –  doc. MU Dr. M. Kamínek, Ph.D., 
Klinika nukle ární medicíny, FN Olomo uc).

Obr. 6. Polymorfní komorová tachykardi e degenerující do fi brilace komor –  záznam při resuscitaci.
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gicky však byly prokázány známky ty-
re o iditidy s lymfocytární infi ltrací.

V dnešní době jso u všechny ženy 
s Turnerovým syndromem od dětství 
sledovány a léčeny na speci alizova-
ných ambulantních pracovištích. Vy-
šetření kardi ovaskulárního aparátu by 
mělo být zaměřeno na nejčastější mal-
formace spojené s Turnerovým syn-
dromem, ke kterým patří kromě biku-
spidální aortální chlopně a ko arktace 
aorty také prolaps s insufi ci encí mit-
rální chlopně a dilatace aorty. Častá 
dilatace aorty je rizikovým faktorem 
pro disekci aorty, která může být rov-
něž příčino u smrti paci entky s Turne-
rovým syndromem [10,11]. Vysoké ri-
ziko ICHS u TS je předmětem dalšího 
bádání.

Recentní studi e u paci entek s Turne-
rovým syndromem ukazují na možné 
další so uvislosti spojené s chyběním 
druhého chromozomu X. I když druhý 
chromozom X je u žen běžné populace 
inaktivní, ně kte ré z genů na něm loka-
lizovaných inaktivaci unikají, a uplat-
ňují se tak fenotypicky. Studi e Vana et 
al přináší srovnání so uboru 118 mla-
dých žen s Turnerovým syndromem se 
skupino u 51 žen srovnatelného věku 
a body mass indexu (BMI) s normál-
ním karyotypem, ale předčasným se-
lháním ovari í. Obě skupiny žen měly 
vysazeno u substituční hormonální te-
rapii estrogeny. U žen s TS zjistili signi-
fi kantně vyšší hladiny LDL cholesterolu 
a tri acylglycerolů. Velikost HDL i LDL 
částic, studovaná spektroskopicky za 
využití magnetické rezonance, byla sig-
nifi kantně menší u paci entek s TS než 
u žen s předčasným selháním ovari í. 
Velikost lipidových částic je považo-
vána za důležitější v aterogenitě než je-
jich celková hmotnost. Paci entky s TS 
měly více aterogenní lipidový profi l ne-
závisle na působení estrogenů [12]. 
Autoři zvažují kardi oprotektivní vliv 
druhého chromozomu X.

Při absenci jednoho z dvojice genů 
může hrát důležito u úlohu také geno-

mický imprinting. Genomický imprin-
ting je stav, kdy o aktivitě určitého genu 
rozhoduje jeho rodičovský původ, to 
znamená, zda jej daný jedinec zdědil 
po matce či po otci (maternální či pa-
ternální původ). Bondy et al zjistili při 
srovnání lipidového profi lu a rozložení 
tělesného tuku u paci entek s monoso-
mi í chromozomu X signifi kantně vyšší 
LDL-cholesterol, tri acylglyceroly a větší 
množství viscerálního tuku u žen s pří-
tomností maternálního chromozomu X 
[13]. Pokud by gen či geny vázané na 
paternální chromozom X pozitivně 
ovlivňovaly lipidový metabolizmus, 
mohl by se tento vliv projevit u žen, 
a nikoli u mužů. Tato zajímavá zjištění 
však vyžadují v tomto směru další stu-
di e. Celý ženský genom zmapovali po-
prvé experti z Lékařského genetického 
centra Leidenovy univerzity v Nizozem-
sku v květnu roku 2008 (genom člověka 
byl poprvé popsán v roce 2001 kombi-
nací sekvencí několika osob). Zmapo-
vání a analýza informací genomu ženy 
umožní lepší pochopení významu chro-
mozomu X.

Závěr
Turnerův syndrom je spojen se zvý-
šeno u kardi ovaskulární morbidito u 
a mortalito u [1]. Střední délka života 
postižených je zkrácena o 15 i více let.

Prezentovaný případ dokládá, že 
paci entky s Turnerovým syndromem 
jso u vystaveny riziku předčasného roz-
voje ischemické choroby srdeční i přes 
substituční hormonální terapii. Důle-
žité je nejen sledování v gynekologic-
kých ambulancích, ale také pravidelné 
kardi ologické sledování, aby se přede-
šlo závažným kardi ovaskulárním kom-
plikacím. Pro budo ucnost budo u dů-
ležité výsledky dalších genetických 
studi í. 
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