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Ze spół Tur ne ra (ZT) jest cho ro bą wro dzo ną, uwa run ko wa ną 
utra tą czę ści lub rza dziej ca ło ści ma te ria łu ge ne tycz ne go jed ne go 
z dwóch chro mo so mów X (15). Zo stał on opi sa ny po raz pierw szy 
przez Hen ry’ego Tur ne ra w 1938 ro ku. Cho rych z ZT cha rak te ry zu ją 
nie do bór wzro stu i za bu rzo ne pro por cje cia ła, dys ge ne zja go nad 
oraz wa dy w bu do wie po włok i wa dy na rzą dów we wnętrz nych 
(16). Wy stę pu je z czę sto tli wo ścią jed ne go przy pad ku na 2000-3000 
ży wo uro dzo nych no wo rod ków płci żeń skiej. Sza cu je się, że w Pol-
sce każ de go ro ku ro dzi się z tą cho ro bą po nad 100 dziew czy nek. 

Patogeneza
In for ma cja ge ne tycz na dwóch chro mo so mów X jest ko niecz na do 

pra wi dło we go prze bie gu pro ce sów od gry wa ją cych pod sta wo wą ro lę 
w roz wo ju i funk cji tka nek po cho dze nia me zo der mal ne go. Brak tej 
in for ma cji i za bu rze nie tych pro ce sów są przy czy na mi po wsta nia ZT. 
U oko ło 80% dziew czy nek z ZT wy stę pu je peł na mo no so mia chro mo-
so mów płcio wych (45, X), u po zo sta łych wy stę pu je dru gi chro mo som 
X, któ ry wy ka zu je jed nak aber ra cje struk tu ral ne w po sta ci chro mo so mu 
pier ście nio we go (ka rio typ 46, X, rX), de le cji ra mie nia krót kie go (ka rio-
typ 46, X, del (Xp)) lub dłu gie go ra mie nia (ka rio typ 46, X, del (Xq)) 
(14,15). Nie któ re pa cjent ki ma ją ka rio typ 45, X/46, XY, in ne wy ka zu ją 
mo zai ko wość licz bo wą (45, X/46, XX; 45, X/47, XXX) lub struk tu ral ną 
(46, X, i (Xq), 46, X, del (Xp)). Istot ne zna cze nie w roz wo ju ty po wych 
cech dys mor ficz nych ZT ma mu ta cja (głów nie de le cja) ge nu SHOX 
(short sta tu re ho me obo x-co nt aining ge ne) od kry te go w 1997 ro ku, 
któ ry jest zlo ka li zo wa ny w pseu do au to so mal nym re gio nie krót kie go 
ra mie nia chro mo so mu X (Xp22.33) (14). In nym ge nem, od po wie dzial-
nym za dys ge ne zję go nad w ZT jest gen DFRX (Xp11.4), któ ry oprócz 
udzia łu w ooge ne zie uczest ni czy tak że w em brio ge ne zie na rzą du wzro-
ku (14). Nie uda ło się stwier dzić, ja ki czyn nik etio lo gicz ny po wo du je 
po wsta nie aber ra cji chro mo so mal nych, bę dą cych przy czy ną ZT. Nie 
wy ka za no ro dzin ne go prze no sze nia tej ano ma lii. 

Objawykliniczne
Do mi nu ją cą ce chą kli nicz ną jest nie do bór wzro stu, wy stę pu ją cy 

u wszyst kich cho rych z ZT (śred ni wzrost w wie ku do ro słym to 143 

cm) (5). U 80-90% cho rych z ZT wy stę pu ją wro dzo na dys ge ne zja 
go nad (nie do ro zwój jaj ni ków po wo du ją cy wro dzo ną bez płod ność) 
oraz za bu rze nie roz wo ju płcio we go (nie do ro zwój we wnętrz nych 
na rzą dów płcio wych, pier wot ny brak mie siącz ki, opóź nio ne doj rze-
wa nie płcio we) (14). U cho rych z ZT zna mien ne jest wy stę po wa nie 
wro dzo nych wad ukła du mo czo we go (ner ka pod ko wia sta, mo cze-
nie noc ne), wro dzo nych wad ser ca (zwę że nie cie śni aor ty, roz war-
stwie nie ścia ny aor ty), nad ci śnie nia tęt ni cze go, cho rób tar czy cy, 
za bu rzeń wchła nia nia, za bu rzeń słu chu (11,15). In ne ob ja wy kli-
nicz ne to obrzę ki lim fa tycz ne stóp i rąk w okre sie no wo rod ko wym, 
oste o po ro za, zna mio na barw ni ko we, no wo two ry szcząt ko wych 
jaj ni ków (11,15). Naj częst sze ce chy dys mor ficz ne ob ser wo wa ne 
u pa cjen tek z ZT to: wy so kie czo ło, ni ska li nia owło sie nia na kar ku, 
sze ro ka twarz, sze ro ka na sa da no sa, sze ro kie brwi, go tyc kie pod-
nie bie nie, nie pra wi dło wy zgryz, ni sko osa dzo ne dys pla stycz ne mał-
żo wi ny uszne, krót ka i sze ro ka szy ja, szy ja płe twi sta, sze ro ka klat ka 
pier sio wa, du ża od le głość mię dzy bro daw ka mi sut ko wy mi, ko śla we 
łok cie i ko la na, skró ce nie dłu go ści IV i V ko ści śród rę cza al bo/ i śród-
sto pia, dys mor ficz ne pa znok cie stóp, wa dy po sta wy (11,14,15). 
Wy żej wy mie nio ne ob ja wy są osob ni czo zmien ne i wy stę pu ją 
u cho rych z róż nym na si le niem. Scho rze nia au to im mu no lo gicz ne, 
zwłasz cza cu krzy ca, cho ro ba Gra ve sa -B as ed owa, mło dzień cze reu-
ma to idal ne za pa le nie sta wów i za pa le nie tar czy cy Ha shi mo to czę-
sto współ ist nie ją z ZT (15). Opi sa no rów nież po je dyn cze przy pad ki 
współ ist nie nia ZT z ze spo łem Do wna i ze spo łem Mar fa na (14). 

Objawyokulistyczne
Od cza sów, kie dy Tur ner opi sał 7 dziew czy nek z in fan ty li zmem, 

płe twia stą szy ją i ko śla wy mi łok cia mi, po ja wi ło się wie le do nie sień na 
te mat wy stę po wa nia, ob ja wów i le cze nia ze spo łu Tur ne ra, na to miast 
tyl ko spo ra dycz nie spo ty ka się opi sy przy pad ków ze zmia na mi oczny-
mi w prze bie gu te go scho rze nia. Nie pra wi dło wo ści w ob rę bie na rzą-
du wzro ku są zwy kle nie do ce nia ne i czę sto lek ce wa żo ne przez pe dia-
trów, en do kry no lo gów i gi ne ko lo gów. Wła ści wą dia gno sty kę utrud nia 
fakt, że w za sa dzie trud no mó wić o pa to gno mo nicz nych ob ja wach 
ocznych ZT. Tho mas, Cor dier i Re ny twier dzą na wet, że nie ma cha rak-
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te ry stycz nych ob ja wów oku li stycz nych ty po wych dla ZT, a moż na 
mó wić ra czej o wy stę po wa niu z wyż szą czę sto tli wo ścią róż nych wro-
dzo nych ano ma lii w prze bie gu te go scho rze nia (wg 16). Sza cu je się, 
że ob ja wy ze stro ny na rzą du wzro ku wy stę pu ją u 40% pa cjen tek (15). 
Naj częst sza zmia na do ty czą ca na rzą du wzro ku to zez, któ ry wy stę pu je 
u po nad 30% pa cjen tek (2,7). Zwy kle jest on spo wo do wa ny obec no-
ścią nad wzrocz no ści lub rza dziej krót ko wzrocz no ści, a nie roz po zna ny 
spra wia, że czę sto pierw szym ob ja wem stwier dza nym przez oku li stę 
jest nie do wi dze nie, wy stę pu ją ce na wet u 42% ba da nych. In ne ob ja wy 
to opad nię cie jed nej lub obu po wiek, obec ność zmarszcz ki na kąt nej, 
sze ro ki roz staw oczo do łów, an ty mon go idal ne usta wie nie szpar po wie-
ko wych, brak mię ska łzo we go, na czy niak po wiek (2,7). Ob ser wo wa no 
rów nież na kra pia ne tę czów ki, pa ra cen tral ne po ło że nie źre nic, prze-
trwa łą bło nę źre nicz ną (11). Spo ty ka się też przy pad ki za bu rze nia 
wi dze nia bar wy zie lo nej -cze rw onej u pa cjen tek z ZT 45, X, wy stę pu-
ją ce z ta ką sa mą czę sto ścią jak u zdro wych osob ni ków płci mę skiej 
(2,7). Rzad ko stwier dza się wro dzo ny okre so wy oczo pląs, po ra że nie 
ner wów oko ru cho wych, ze spół re trak cyj ny Du ane’a (11). Opi sy wa no 
rów nież po je dyn cze przy pad ki ta kich nie pra wi dło wo ści, jak nie do ro-
zwój gru czo łu łzo we go, obrzęk lim fa tycz ny spo jó wek, przed ni sto żek 
so czew ki, me la no za gał ki ocznej, ma ło ocze, za ćma wro dzo na, co lo bo-
ma tę czów ki lub na czy niów ki (2,3,7,11). U pa cjen tek z ZT błę kit ne 
twar dów ki wy stę pu ją 25 ra zy czę ściej niż u osób zdro wych (8). Da co-
u-V out et akis i wsp. (8) przy pusz cza ją, że być mo że jest to spo wo do wa-
ne za bu rze nia mi me ta bo li zmu ko la ge nu, zwłasz cza że w ZT czę sto 
stwier dza się rów nież oste opo ro zę. 

In ną pa to lo gią spo ty ka ną u pa cjen tek 45, X z ZT jest obu stron ny 
sto żek ro gów ki, a czyn ni kiem pre dys po nu ją cym do roz wo ju tej dys-
tro fii jest być mo że wła śnie brak chro mo so mu X (11,13). Nuc ci 
i wsp. (13) przy pusz cza ją, że stop nio we cień cze nie ro gów ki na stę-
pu je na sku tek eks pre sji de fek tu me zo der mal ne go. Mac sai i wsp. 
(11), stwier dziw szy pierw sze ob ja wy obu stron nych stoż ków ro gów-
ki u 22-le tniej pa cjent ki, dzię ki po głę bio nej dia gno sty ce przy czy ni li 
się do wy kry cia u niej nie roz po zna ne go wcze śniej ze spo łu Tur ne ra. 
In ne zmia ny w ob rę bie ro gó wek spo ty ka ne u osób z ZT to ro gów ka 
ma ła, ro gów ka owal na, obec ność drob nych zmęt nień (2,11). 

Lloyd i wsp. (10) opi sa li 4 przy pad ki nie mow ląt płci żeń skiej 
z ZT, u któ rych wy stą pi ła ja skra wro dzo na, spo wo do wa na dys ge ne-
zją przed nie go od cin ka, w tym u 2 dzie ci ob ser wo wa no ano ma lię 
Rie ge ra. U tych 4 pa cjen tek wy stę po wa ła mo zai ko wość, w któ rej 
oprócz li nii ko mór ko wej 45, X wy stę po wa ła jesz cze dru ga nie pra wi-
dło wa li nia. Au to rzy uwa ża ją, że dys ge ne zja jest praw do po dob nie 
fe no ty po wą ma ni fe sta cją wła śnie tej dru giej li nii, dla te go dziew-
czyn ki z ano ma lią Rie ge ra po win ny mieć oce nia ny ka rio typ. 

In ną pa to lo gią ob ser wo wa ną u osób z ZT jest za pa le nie tę czów-
ki i cia ła rzę sko we go (1,2,7). Mo że mieć ono cha rak ter ostry lub 
po do stry i do ty czyć jed ne go lub oboj ga oczu, a je go prze bieg mo że 
być po wi kła ny obrzę kiem tar czy ner wu II i tor bie lo wa tym obrzę kiem 
plam ki. U pa cjen tek z ZT i iri do cyc li tis zwy kle stwier dza się jed no cze-
śnie scho rze nie sys te mo we, np. mło dzień cze reu ma to idal ne za pa le-
nie sta wów, łusz czy cę lub cho ro bę Croh na (1). Po nie waż u dziew czy-
nek tych nie moż na w te ra pii sto so wać ogól nie ste ro idów ze wzglę-
du na to wa rzy szą ce ZT za bu rze nia en do kry no lo gicz ne, ist nie je du że 
praw do po do bień stwo przej ścia za pa le nia w po stać prze wle kłą, 
któ rej to wa rzy szy wów czas ke ra to pa tia ta śmo wa ta. Ac co rin ti (1) opi-
sał przy pa dek 10-le tniej dziew czyn ki z obu stron nym ostrym iri do cyc-
li tis, u któ rej do pie ro wy ko na nie sze re gu ba dań do dat ko wych łącz-
nie z ka rio ty pem umoż li wi ło roz po zna nie ze spo łu Tur ne ra. 

W prze bie gu ZT spo ty ka się rów nież zmia ny na dnie oka. Go toh 
i wsp. (9) opi sa li dwie dziew czyn ki z ka rio ty pem 45, X: 19 -dni ową 
i 4-mi esięc zną, u któ rych wy stę po wa ły jed no stron nie ta kie ano ma-
lie, jak roz plem na czyń siat ków ko wych, ob sza ry bra ku per fu zji 
i licz ne roz ga łę zie nia na czyń siat ków ko wych z ana sto mo za mi na 
skro nio wym ob wo dzie siat ków ki. Be at ty i wsp. (4) opi sa li obu stron-
ne no wo twór stwo na czy niów ko we w plam kach u osób z ZT. 

Pierw szym ob ja wem oku li stycz nym w prze bie gu ZT mo że być 
obec ność bia łej źre ni cy. Ma son i Ta sman (12) opi sa li przy pa dek 
2-mi esięc znej dziew czyn ki z ZT, skie ro wa nej do oku li sty z po wo du 
obu stron nej leu ko ko rii. Stwier dzi li oni u niej obu stron ne od war-
stwie nie siat kó wek przy po mi na ją ce 5. sta dium re ti no pa tii wcze-
śnia ków. Zna ny jest rów nież przy pa dek 1-stro nnej leu ko ko rii 
u 5-mi esięc znej dziew czyn ki z ZT, u któ rej stwier dzo no ru be ozę 
tę czów ki, zro sty przed nie, od war stwie nie siat ków ki, a w ob ra zie 
USG li tą zmia nę w cie le szkli stym (6). U dziec ka te go wy ko na no 
enu kle ację, a na pod sta wie ba da nia hi sto pa to lo gicz ne go roz po zna-
no cho ro bę Co at sa. Zna ne są przy pad ki pa cjen tek z ZT, któ re mia ły 
jed no cze śnie roz po zna ny ze spół Do wna czy ze spół Mar fa na (2,7). 
Wów czas oprócz ob ja wów ocznych spo ty ka nych w ZT wy stę po wa ły 
jed no cze śnie zmia ny oku li stycz ne ty po we dla tych scho rzeń. 

Rozpoznanie
Jak naj wcze śniej sze usta le nie roz po zna nia ZT umoż li wia wy kry-

cie i le cze nie wad wro dzo nych na rzą dów we wnętrz nych, za pla no-
wa nie le cze nia nie do bo ru wzro stu oraz ma ol brzy mie zna cze nie dla 
za pew nie nia dziec ku moż li wie naj lep szych wa run ków roz wo ju psy-
chicz ne go. O roz po zna niu ZT roz strzy ga wy łącz nie uzy ska nie nie pra-
wi dło we go wy ni ku ba da nia cy to ge ne tycz ne go (ka rio typ). Ozna cza-
nie ro dza ju aber ra cji chro mo so mal nych jest ob li ga to ryj ne, gdyż 
po zwa la na wy kry cie w ge no mie osób z ZT obec no ści chro mo so mu 
Y lub chro mo so mu mar ke ro we go (m) mo gą ce go sta no wić frag ment 
chro mo so mu Y. U ta kich pa cjen tek wy stę pu je zwięk szo ne ry zy ko roz-
wo ju no wo two rów dys ge ne tycz nych go nad (np. go na do bla sto ma, 
dys ger mi no ma) (14). Po po twier dze niu roz po zna nia ZT na le ży prze-
pro wa dzić ba da nia do dat ko we, ta kie jak: USG ne rek i na rzą dów 
mied ni cy ma łej, rtg. klat ki pier sio wej, EKG, oce nę słu chu, ozna cze nie 
stę że nia hor mo nów tar czy cy i go na do tro pin oraz skon tro lo wa nie 
pra wi dło wo ści po sta wy. Wszyst kie pa cjent ki po win ny mieć rów nież 
wy ko na ne ba da nie oku li stycz ne, zwłasz cza że zda rza się, iż to wła-
śnie oku li sta mo że po móc w po sta wie niu osta tecz nej dia gno zy. 

Leczenie
Ce lem le cze nia ZT jest przede wszyst kim zmniej sze nie stop nia 

nie do bo ru wzro stu. Pod sta wo wym le kiem jest ludz ki re kom bi no-
wa ny hor mon wzro stu (5). Po 14. ro ku ży cia pa cjent kom zle ca się 
pre pa ra ty es tro ge no we, stąd ko niecz ność po zo sta wa nia przez 
ca łe ży cie pod opie ką gi ne ko lo ga (14). W ra zie stwier dze nia ma te-
ria łu ge ne tycz ne go chro mo so mu Y obo wiąz ko wym po stę po wa-
niem jest usu nię cie dys ge ne tycz nych go nad. Czę sto pa cjent ki z ZT 
wy ma ga ją okre so wej lub sta łej po mo cy psy cho lo ga. Więk szość 
pa cjen tek po win na się rów nież zna leźć pod opie ką oku li sty ze 
wzglę du na czę ste nie pra wi dło wo ści do ty czą ce na rzą du wzro ku, 
zwłasz cza że scho rze nie to mo że współ ist nieć ze scho rze nia mi 
au to im mu no lo gicz ny mi, któ re rów nież mo gą po wo do wać wie le 
po waż nych zmian w na rzą dzie wzro ku. Ma son i Ta sman uwa ża ją, 
że każ de dziec ko z roz po zna nym ZT po win no być jak naj wcze śniej 
zba da ne przez oku li stę, aby moż na by ło stwier dzić ewen tu al ne 
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nie pra wi dło wo ści w tyl nym od cin ku (12). Pa cjent ki z ZT, u któ rych 
sto so wa na jest te ra pia hor mo nem wzro stu, wy ma ga ją w cza sie 
le cze nia tym pre pa ra tem szcze gól nie do kład ne go ba da nia dna 
oczu ze wzglę du na opi sy wa ne przy pad ki ja tro gen ne go dzia ła nia 
hor mo nu wzro stu, ta kie jak po wsta nie nad ci śnie nia we wnątrz-
czasz ko we go czy roz wój zmian siat ków ko wych zbli żo nych do 
re ti no pa tii cu krzy co wej (5). 

Roz po zna nie ze spo łu Tur ne ra we wcze snym okre sie ży cia pa cjen-
tek umoż li wia od po wied nio wcze sne roz po czę cie le cze nia spe cja li-
stycz ne go, a tym sa mym przy czy nia się do po pra wy ja ko ści ich ży cia. 
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