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Turnerdv syndrom je nejCastéjSi chromozomalni aberace vyskytujici se u zen.
Frekvence vyskytu je odhadovana na jeden pfipad na 2000 Zivé narozenych divek.
(Cauldwell, 2022, s. 797) V roce 2019 Klaskova a kol. uvedla pfiblizny pocet
momentalng Zijicich Zen s Turnerovym syndromem v Ceské republice na 2000.
Podstata onemocnéni spociva v uplné absenci Ci prestavbé chromozomu X. Tyto
strukturalni abnormality zahrnuji izochromozom z dlouhych rameének, ring chromozom,
vyjimkou neni ani delece jednoho z ramének X chromozomu. Pomérné vyjimecnym
pfipadem je dle Klaskové pfitomnost Y chromozomu, pfipadné jeho casti, s
karyotypem 45, X/46, XY. (Klaskova, 2019, s. 61) Na zakladé miry postizeni
chromozomu X je rozliSovano nékolik karyotyp( této gonozomalni numerické aberace.
Monozomie chromozomu X znadi klasickou formu Turnerova syndromu, karyotyp je v
tomto pfipadé 45, X a nachazi se ve v8ech somatickych burikach. Chromozomalni
mozaikou je nazyvan stav, kdy se karyotyp 45, X nachazi pouze v nékterych
bunécnych liniich. Mezi nejCastéjsi typy mozaiky patii 45, X/46, XX nebo 45, X/47,
XXX). Zeny s Turnerovym syndromem vykazuji velkou rdznorodost fenotypu, jejiz

podstatou jsou pravé chromozomalni mozaiky. Onemocnéni se vyznacuje poruchou
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X. TurnerQv syndrom je témér vzdy, v 98-100 %, spojen s nizkym vzristem a ovarialni
insuficienci. (Klaskova, 2019, s. 61, Prazakova, 2022, s. 60) Mezi dalSi pfidruzené
anomalie se fadi porucha sluchu, mikrognacie, hypertelorismus, pterygium colli,
lymfedém, Siroké bradavky, cubiti valgi, vy$Si sklon k autoimunitnim chorobam ¢i
hypotyre6za. (Mascarenhas, 2019, s. 44) PostiZzeni kognitivnich funkci u Zen s
Turnerovym syndromem nemusi byt pravidlem, mohou se vyskytovat napfiklad
poruchy uceni a soustfedéni, potize s jemnou motorikou &i prostorovou orientaci.

Inteligence byva normalniho stupné. (Fiot, 2022, s. 3)

Zavaznym postizenim, které se poji s timto onemocnénim, jsou vrozené
abnormality srdce. Vyskytuji se asi u 50 % Zen s Turnerovym syndromem a zahrnuji
nejCastéji koarktaci aorty a bikuspidalni aortalni chlopen. Pacientky jsou také
vystaveny az stonasobné vysSimu riziku dilatace a disekce aorty v porovnani s
normalni populaci, zejména pfi soucasné pfitomnosti srdecCni vady Ci hypertenze.
(Cauldwell, 2022, s. 797)



Vzhledem k tomu, Ze Turner(v syndrom se tyka vyhradné Zen, poji se k celé
problematice i otazka téhotenstvi. Spontanni téhotenstvi vzhledem k pfedCasné
ovarialni insuficienci pozorujeme jen u mensiny této skupiny Zen, autor Mavridi uvadi
odhad 5-6 %. Tato situace nastava navic jen u zZen, u kterych se nastala spontanni
menarche. Jejich Cetnost je asi 10 %. (Mavridi, 2018, s. 651) Neplodnost mize byt pro
vétsinu Zen jednim z nejvétSich stresoru v Zivoté. Bez ohledu na jejich vék je to jedna
z hlavnich prekazek, se kterou Zeny s Turnerovym syndromem pfichazi do styku. S
rozsahlym rozvojem metod asistované reprodukce a uchovavanim plodnosti do
budoucna formou kryokonzervace klientky stale vice vyuZzivaji téchto moznosti k
dosazeni téhotenstvi. (Schleedoorn, 2019, s. 267)

V souvislosti s otazkou neplodnosti, kterou jsou Zeny s Turnerovym syndromem
zasazeny, se bakalarska prace zabyva problematikou téhotenstvi u téchto zen.
Hlavnim cilem bakalafské prace je sumarizovat aktualni publikované poznatky o
téhotenstvi u Zeny s Turnerovym syndromem. Cil prace je specifikovan tfemi dil€imi
cili:

1. Predlozit aktualni poznatky o prenatalni péci a rizicich kardiovaskularnich

komplikaci béhem téhotenstvi u Zeny s Turnerovym syndromem.

2. Predlozit aktualni poznatky o moznostech a metodach asistované reprodukce

u Zeny s Turnerovym syndromem.

3. Predlozit aktualni poznatky o vedeni porodu u Zzeny s Turnerovym syndromem.
Jako vstupni literatura byly vyuzity nasledujici publikace:

o REZACOVA, Jitka, 2018. Reprodukéni medicina: souéasné moznosti v asistované
reprodukci. Praha: Mlada fronta. Edice postgradualni mediciny. ISBN isbn978-80-
204-4657-2.

e FAIT, Tomas$ a Marta SNAJDEROVA. Estrogenni deficit. Praha: Jessenius Maxdorf,
[2007], 276 s. Jessenius. ISBN 978-80-7345-128-8.

e ZAPLETALOVA, Jifina, Jan LEBL, Marta SNAJDEROVA, Nadézda DARILKOVA,
Alena SANTAVA a Radek VRTEL. Turnertv syndrom. Praha: Galén, 2003, 207 s.
ISBN 8072622048.

e HAJEK, Zdenék, 2004. Rizikové a patologické téhotenstvi. Vyd. 1. €eské. Praha:
Grada. ISBN 80-247-0418-8.

e ROZTOCIL, Ale$. Moderni gynekologie. Praha: Grada Publishing, 2011, xviii, 508 s.
ISBN 978-80-247-2832-2.
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Sumarizace dohledanych periodik a dokumentu:
Journal of Pediatric and Adolescent Gynecology — 2 ¢lanky
The Journal of Clinical Endocrinology & Metabolism — 1 &lanek
Heart — 1 Clanek
Journal of Gynecology Obstetrics and Human Reproduction — 1 ¢lanek
Human Reproduction — 3 ¢lanky
BMC Research Notes — 1 Clanek
Pediatric Endocrinology Reviews — 1 ¢lanek
Orphanet Journal of Rare Diseases — 1 ¢lanek
Cor et Vasa — 1 Clanek
Pediatrie pro praxi — 1 ¢lanek
Iranian Red Crescent Medical Journal — 1 Clanek
Nursing Open — 1 ¢lanek
he Obstetrician & Gynaecologist — 1 ¢lanek
Journal of Obstetrics and Gynaecology Research — 1 ¢lanek
European Heart Journal — 1 ¢lanek
European Journal of Obstetrics & Gynecology and Reproductive Biology - 1 ¢lanek
Fertility and Sterility - 6 ¢lankl
Journal of Assisted Reproduction and Genetics — 1 Clanek
Frontiers in Endocrinology — 1 Clanek
Journal of Obstetrics and Gynecological Investigations — 1 ¢lanek
Clinical Endocrinology — 1 €lanek
World Journal of Cardiology — 1 ¢lanek

Prenatal Diagnosis — 1 ¢lanek
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American Journal of Medical Genetics — 1 Clanek
An International Journal of Obstetrics & Gynaecology — 1 ¢lanek
The Journal of Clinical Endocrinology & Metabolism — 1 &lanek
Obstetrical & Gynecological Survey — 1 ¢lanek
Annales d'Endocrinologie — 1 ¢lanek
The Journal of Obstetrics and Gynecology of India — 1 ¢lanek

European Journal of Endocrinology — 1 Clanek

Pro tvorbu teoretickych vychodisek bylo vyuzito 38 ¢lanku, 3 knizni publikace a

3 doporucené postupy.

11




2. Téhotenstvi u zeny s Turnerovym syndromem
Zdravotni problémy spojené s poruchou reprodukce u Zen s Turnerovym

syndromem zacinaji jiz in utero. NaruSeny vyvoj ovarialnich bunék a zvySena ztrata
folikull vedou k primarni amenoree a pfed€asnému ovarialnimu vyhasnuti, které je
vymezeno hranici 40 let. Pro Zzeny s Turnerovym syndromem muze byt neschopnost
pfirozené odnosit vlastniho potomka hlavnim zdrojem uzkostnych aZ depresivnich
stavl. Diagnéza Turnerova syndromu by méla byt stanovena do 13 let véku. Pozdni
diagndza této chromozomalni aberace je téz rizikovym faktorem pro rozvoj deprese,
pravé pro shizenou pravdépodobnost uspésného vyuziti technik pro uchovani
plodnosti. S novodobym rozvojem téchto metod ma mnoho zen s diagnézou Turnerova
syndromu zajem o jejich vyuziti s vidinou schopnosti vlastni reprodukce. Zdravotnici
by tak potfeby téchto klientek méli chapat a umét jim poskytnout efektivni poradenstvi
vzhledem k dusledkim Turnerova syndromu na reprodukéni zdravi a na celkovy
multiorganovy dopad této genetické odchylky, ktery je pozorovan v souvislosti
s téhotenstvim. (Whigham, 2022, s. 262-263)

Téhotenstvi u Zeny s Turnerovym syndromem (dale TS) s sebou pfinasi ¢etna
rizika. Dvé autorky Soderstrom-Anttila a Karnis a kolektiv v publikovaném ¢lanku uvadi
své nazory proC zeny s TS podpofit v téhotenstvi s vlastnimi oocyty, &i nikoli. V
poslednich nékolika desetiletich dochazelo k rozvoji technologii asistované
reprodukce a Zzeny s Turnerovym syndromem mély moznost otéhotnét prostrednictvim
darovanych oocytll. Mira klinickych téhotenstvi u zen s Turnerovym syndromem s
darovanymi oocyty na jeden embryotransfer se pohybuje v rozmezi od 16 % do 40 %,
coz odpovida mife téchto téhotenstvi u Zen, jejichz pfiCina primarni ovarialni
insuficience je jina. Obavy v souvislosti s graviditou u Zzen s TS vyvolava matefska
morbidita a mortalita zpisobena obecné zvySenymi kardiovaskularni naroky. Vrozené
srdec¢ni vady, které mohou vést az k zivot ohrozujici disekci aorty, nalezneme u 50 %
pacientek s Turnerovym syndromem. Mira rizika hypertenzni choroby v t€hotenstvi se
u Zzen s Turnerovym syndromem pohybuje okolo 35-67 %. Na otazku, zda by mély mit
vSechny Zzeny s Turnerovym syndromem omezenou moznost vyuZiti metod asistované
reprodukce kvUli moznym porodnickym rizikim, odpovida autorka negativné. Podle ni
Zzeny maji byt ve vyuZziti asistované reprodukce podporovany, pokud jsou spinény
podminky pro jeji bezpecny prubéh. Sdderstrom-Anttila pfipousti, Ze v minulosti

probéhlo nékolik studii, ve kterych bylo zaznamenano vysoké procento pfipadd
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zavaznych, az zivot ohrozujicich kardiovaskularnich komplikaci. PFi¢inu vSak autorka
hleda v nedokonalém a nedostatecné peclivém prekoncepcnim vySetfeni. Véfi, ze
pokud budou dodrzovany zakladni zasady, které minimalizuji rizika matefské morbidity
souvisejici s graviditou, méla by se mozZnost asistované reprodukce u Zen s
Turnerovym syndromem stat bé€znou praxi a bez zjevné zdravotni kontraindikace by
témto zenam Sance na vytouzené materstvi neméla byt odebirana. Mimo peclivé
dodrzovani screeningu autorka také poukazuje na dullezitost pfenosu pouze jednoho
embrya, vzhledem k tomu, ze vSechna kardiovaskularni rizika v€etné aortalni disekce
jsou pfi viceCetném téhotenstvi az pétkrat vysSi. Podporu asistované reprodukce
vyjadfuje Soderstrom-Anttila i formulaci problém, které jsou spojeny s jinymi cestami
k dosazeni matefstvi, jimiZ jsou adopce Ci surogatni matefstvi. Jako pfiklad uvadi
autorka severské zemé, ve kterych stale k témto dvéma alternativam neni
pristupovano jednotné a jejich realizace je naro¢na. Pravni oSetfeni nahradniho
matefstvi je v mnoha evropskych zemich pfinejmensim nejednoznacné nebo je tato

moznost zakazana.

Autorka Karnis, ktera se vénuje druhé c&asti uvedeného c¢lanku, Zenam s
Turnerovym syndromem tolik podpory nevyjadruje. Popisuje kardiovaskularni rizika,
ktera v gravidité hrozi, mimo jiné zminuje i pfipady spontannich téhotenstvi, které se u
Zen s TS objevuji asi v 5-6 % a v souvislosti s nimi upozorfiuje na vysokou obtiznost
odhadu materské morbidity a mortality. Autorka uvadi studii provedenou v populaci
zen s Turnerovym syndromem po darovani oocytu, kterou provedla v roce 2003 a jejiz
vysledkem byl pomérné znepokojivy vysledek, a to 2% mira matefské umrtnosti v
souvislosti s aortalni disekci nebo rupturou aorty. Podobny zavér publikoval ve své
studii i autor Chevalier (2011, s. 263). Autorka Kernis zminénou miru akutnich
aortalnich komplikaci pro pfedstavu pfirovnava ke 300 rodicim zenam za rok, z nichz
by u 6 doSlo k umrti. Zmifiuje také neobvykly poznatek nékolika pitevnich nalezu
nekrézy aortalni stény Zen s Turnerovym syndromem, ktery je pozorovan u Marfanova
syndromu. Na zvysSené riziko aortalni disekce az ruptury autorka upozorfiuje nejen v
obdobi gestace, ale i v poporodnim obdobi jako nasledek naruSené stény tepny z
obdobi téhotenstvi. Mimo kardiovaskularni komplikace v téhotenstvi pfipomina
zvySené riziko gestacniho diabetu mellitu, poruch jater a §titné Zlazy, spontannich
potratll, pfed€asnych porodu a nizké porodni hmotnosti. K nahradnimu matefstvi, jako

k alternativnimu zplsobu zalozeni rodiny, se autorka vyjadfuje pozitivné. Pfiznava
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logistickou naro¢nost realizace celého procesu, avSak vyzdvihuje moznost aktivniho
zapojeni obou rodicu jiz od okamziku poceti, stejné tak jako navazani trvalého vztahu
mezi rodiCi a nahradni matkou. Autorka Kernis sv(j postoj k metodam asistované
reprodukce u Zen s Turnerovym syndromem shrnuje tvrzenim, které sice uznava
pravdépodobné budouci snizeni matefské umrtnosti v souvislosti s komplexnim
prekoncepcnim screeningem, avSak podporovani klientek s timto onemocnénim, byt
s nizkym rizikem, ve vlastnim t&hotenstvi, mdze byt podle jejich slov ,pokouseni
osudu®. (Soéderstrom-Anttila, 2019, s. 220-223)

2.1 Prenatalni péce o zenu s Turnerovym syndromem
Zenam s Turnerovym syndromem jsou kromé& specifické prenatalni péde

poskytovana i bé&zna vysetfeni. (Hynes, 2020, s. 573) CGPS CLS JEP (Ceska
gynekologicka a porodnicka spoleénost Ceské Iékaiské spoleénosti Jana Evangelisty
Purkyné) uvadi ve vydanych doporuenych postupech pravidelna vysSetfeni, ktera
Zena podstupuje pfi kazdé navstévé prenatalni poradny. Patfi mezi né sbér a
aktualizace anamnézy a ur€eni miry rizika, ktera se mize v zavislosti na zdravotnim
stavu matky béhem téhotenstvi ménit. Dale se provadi zevni vySetfeni téhotné,
stanoveni télesné hmotnosti a hodnoty krevniho tlaku, chemické vySetfeni moci
prouzkem, bimanualni vaginalni vySetfeni (dle uvazeni |ékafe) a detekce znamek
vitality plodu. Béhem té&hotenstvi zena podstupuje dalSi, nepravidelna vySetfeni.
Laboratorni testy provadéjici se do 14. tydne téhotenstvi stanovuji krevni skupinu
matky, RhD a krevni obraz, detekuji nepravidelné antierytrocytarni protilatky, protilatky
proti syfilis, HIV a HBsAg, urcuji hladinu glykémie. Timto krokem je zahajen screening
gestatniho diabetu mellitu, jehoz druha faze pokraCuje oralnim gluk6zovym
toleran¢nim testem ve 24.-28. tydnu. Ve 28.-34. tydnu je znovu vySetfen krevni obraz
a sérologické vysetfeni na syfilis. Mikrobiologické vySetfeni ve 35.-37. tydnu spociva
v detekci streptokok(i skupiny B formou vaginorektalniho stéru. (CGPS CLS JEP,
2021, s. 1-3) Série ultrazvukovych vysSetfeni je zahgjena v prvnim trimestru do 14.
tydne, kdy lékar urci pocet plodl v déloze, vitalitu plodu a provede biometrické méreni,
kdy je dle hodnoty CRL (temeno-kostréni délka) stanoven termin porodu. Ve 20.-22.
tydnu t&hotenstvi je opét stanoven pocet plodl a vitalita, biometrie uréi parametry BPD
(biparietalni prameér), HC (obvod hlavy), AC (obvod bficha), FL (délka stehenni kosti)
a EFW (odhadovana hmotnost plodu). VySetieni také zahrnuje popis morfologie plodu,

udaj u lokalizaci placenty a mnozstvi plodové vody. Zavérecny UZ provadény ve 30.-
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3. tydnu zkouma stejné parametry jako UZ ve druhém trimestru, morfologické vySetieni
jiz neni jeho sougasti. Navic se stanovi momentalni poloha plodu. (CGPS CLS JEP,
2022, s. 1-3)

Soderstrom-Anttila uvadi studie, ve kterych se u Zzen s TS projevily zavazné
pfipady kardiovaskularnich komplikaci nebo aortalnich disekci. Jen mensSina z
ucastnicich se Zen vS8ak proSla pfed programem asistované reprodukce
kardiologickym vySetfenim. Dvou zminénych studii se u€astnilo 93 a 106 Zen, pficemz
kardiologické vySetreni, jez by pomohlo odhalit pfipadné riziko kardiovaskularnich
komplikaci, bylo provedeno v prvnim pfipadé pouze 38 % Zen a v pfipadé druhém 49
%. Z téchto vysledkl tedy vyplyva, Ze peclivé provadéna rutinni vySetfeni srdce u
vSech zen s TS by odhalila ty Zeny, které Celi vySSimu riziku vySe zminénych
komplikaci. Pravdépodobné by tak témto Zenam nebyla doporu¢ena moznost
asistované reprodukce. (Séderstrom-Anttila, 2019, s. 222) Na zakladé nynéjSich
poznatkl tedy byly zavedeny metody, které u tak jiz rizikovych té€hotenstvi pomahaji
redukovat riziko matefské morbidity. V prvni fazi této specifické prenatalni péce by
vSechny zeny s Turnerovym syndromem mely podstoupit intenzivni prenatalni
screening. Tento proces preklada publikovany guideline k péci o divky a zeny s

Turnerovym syndromem.

V roce 2016 byl na zakladé mezinarodni spoluprace sestaven guideline, ktery
zahrnuje pét rlznych oblasti vztahujicich se k péci o pacientky s Turnerovym
syndromem. Témito oblastmi jsou: 1) diagnostika a genetika, 2) rist a vyvoj v détstvi
a dospivani, 3) vrozené a ziskané kardiovaskularni onemocnéni, 4) pfechod
z pediatrické péce do pécCe pro dospélé, 5) ostatni komorbidity a neurokognitivni
problémy. Tento projekt byl iniciovan Evropskou endokrinologickou spoleCnosti a
Pediatrickou endokrinni spolecnosti ve spolupraci s Evropskou spole¢nosti pro
détskou endokrinologii, Endokrinni spole¢nosti, Evropskou spolecnosti pro lidskou
reprodukci a embryologii, Americkou kardiologickou asociaci, Spole¢nosti pro

endokrinologii a Evropskou kardiologickou spolecnosti. (Gravholt, 2017, s.1-2)
Prekoncepcni péce

Specificka prenatalni pée u Zen s Turnerovym syndromem zacina jiz
prekoncepéné. V tomto obdobi se provadi zobrazeni hrudni aorty a srdce pomoci

transtorakalni echokardiografie (dale TTE) a magnetické rezonance srdce (cardiac
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magnetic resonance, dale CMR), které musi byt provedeny do 2 let pfed téhotenstvim.
Ze strany odbornik( by v tomto obdobi mélo probéhnout poradenstvi o zvySeném
riziku kardiovaskularnich komplikaci, které mohou v gravidité nastat. Pfed pocetim by
mélo byt poskytnuto taktéz genetické poradenstvi v souvislosti se zvySenym rizikem
fetalni aneuploidie. (Gravholt, 2017, s. 3) Autor Mohamed uvadi, Ze asi 38 % Zen
s Turnerovym syndromem trpi poruchou regulace hormonu stitné zlazy. Nejcastéji se
tato porucha projevuje hypotyre6zou, ale vyjimkou neni ani Graves-Basedowova
choroba. (Mohamed, 2018, s. 1-2) Poruchy §titné zZlazy jsou spojeny se zvySenym
rizikem preeklampsie a pfed€asnych porodd. (Mannistd, 2013, s. 2728) V ramci
prenatalni péce se proto vySetiuji krevni hodnoty hormonu §titné Zlazy, TSH a T4,
kazdy rok jiz od prvni diagnézy Turnerova syndromu Vzhledem k vy$Simu riziku
rozvoje diabetu mellitu (dale DM) i gestaéniho diabetu mellitu (dale GDM) se téz
doporucuje ro¢ni kontrola hladiny glykovaného hemoglobinu a plazmatické glukdzy.
(Gravholt, 2017, s.5) Autor Cauldwell ve své studii uvadi, Ze se u téhotnych Zen
s Turnerovym syndromem toto onemocnéni vyskytlo asi v 7,5 %. (Cauldwell, 2022, s.
801) Autor Donadille, ktery zpracoval pfehledovy Clanek pfedkladajici zdravotni rizika
v téhotenstvi u Zen s Turnerovym syndromem. V souvislosti s DM srovnal studii autora
Bernarda z roku 2016, ktery uvedI prevalenci GDM pouze 3 %. Tato hodnota se tykala
Zen s TS, které otéhotnély spontanné. Naproti tomu autorka Hagman (2013) uvedla
vyskyt GDM 10 % u Zzen, které vyuzily darcovsky oocyt. Autor tedy zdlrazriuje

dulezitost peclivého prenatalniho screeningu diabetu.

AZz 50 % pacientek s TS trpi chronickou hypertenzi, ktera je v téhotenstvi
nezavislym rizikem pro preeklampsii. Chronicka hypertenze by méla byt uspokojivé
kompenzovana jiz pfed poCetim. VeSkera teratogenni antihypertenziva, zejména
inhibitory angiotenzin-konvertujiciho enzymu (dale ACE), musi byt nahrazena
medikaci, ktera nepfedstavuje riziko ohroZeni vyvijejiciho se plodu. Horni hranice
krevniho tlaku, jejiz pfesahnuti jiz pro graviditu neni zadouci, je 135/85 mmHg.
(Donadille, 2019, s. 34-39)

V navaznosti na vydany guideline Gravholt uvadi, Ze téhotenstvi je
kontraindikovano, pokud je splnéna alespon jedna z nasledujicich podminek: aortalni
disekce (dale AoD) nebo operace na aorté v osobni anamnéze Zeny, hodnota
praméru ascendentni aorty (aortic size index, dale ASI)> 2,5 cm/m? nebo ASI

v rozmezi 2,0 — 2,5 cm/m? pfi jinych pfidruzenych rizikovych faktorech pro aortalni
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disekci, kterymi jsou bikuspidalni chlopen, hypertenze, koarktace aorty nebo
prodlouzeni transversalniho aortalniho oblouku. (Gravholt, 2017, s. 3) Velikost aorty je
vyjadfovana pomoci indexu ASI, ktery aortalni primér pfizplsobuje k povrchu téla.
(Nijs, 2014, s. 352) Aby zjisténa mira aortalni dilatace odpovidala realité, je pfi jejim
posuzovani vzhledem k nizkému vzristu Zen s Turnerovym syndromem velmi dulezité
zhodnotit i povrch téla pacientky. (Lin, 2016, s. 1447)

Péce o zenu v pribéhu téhotenstvi

Patologie v podobé Turnerova syndromu zvySuje v gravidité riziko zdravotnich
komplikaci. Projevy tohoto onemocnéni, které se vyskytuji jiz pfed té€hotenstvim,
negativné ovliviiuji prabéh gravidity a potencuji primarni t€hotenské zmény. Zejména
kardiovaskularni komplikace jsou u téhotenstvi s TS spojeny s vySSi mortalitou.
(Whigham, 2022, s. 6)

National Institute for Health and Care Excellence (dale NICE) doporucuje
zenam s vysokym rizikem rozvoje preeklampsie od 12. tydne gravidity denni uzivani
75-150 mg aspirinu. Preeklampsie je obecné v téhotenstvi podminéna mnoha
rizikovymi faktory, mezi které patfi i preexistujici hypertenze. Zeny s TS jsou tak
vystaveny vySSimu riziku jejiho vzniku, jelikoz chronicka hypertenze je vyznamné
spojena s timto genetickym onemocnénim. Mezinarodni guideline k péci o divky a
Zeny s TS z roku 2016 se proto v prevenci preeklampsie a uzivani aspirinu odkazuje
na doporuceni NICE. (Gravholt, 2017, s. 24-25)

Guideline predklada doporuceni provést TTE mimo prekoncepni obdobi i v
gravidité. U Zen bez pfidruzené patologie v podobé dilatace aorty nebo jinych
nepriznivych faktor, mezi které se fadi hypertenze, bikupspidalni aortalni chlopen,
koarktace aorty Ci predchozi operace aorty, je vhodné provest vySetfeni alespon
jednou b&hem t&hotenstvi, a to v obdobi okolo 20. tydne gestace. Zeny, u nichz se
objevuje alespon jedna takova patologie je doporu¢eno sledovat ¢astéji formou TTE
ve 4 - 8tydennich intervalech. Pfi podezfeni poruchy aorty guideline uvadi provedeni
CMR. V pfipadé rapidniho narlstu aortalni dilatace v gravidité je v rozumné provést z
profylaktickych dlvodu invazivni zakrok. K dalSim krokim, které spadaji do péce o
téhotnou Zenu s Turnerovym syndromem patfi striktni a pravidelna kontrola krevniho
tlaku, jehoz hodnoty nesmi pfesahnout hranice 135/85 mmHg. (Gravholt, 2017, s. 23-
24)
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2.2 Kardiovaskularni komplikace v téhotenstvi spojené s

Turnerovym syndromem
V téhotenstvi dochazi k fyziologickym zménam v kardiovaskularnim systému

matky, kdy se jiz v druhé poloviné prvniho trimestru zvySuje srdec¢ni vydej o 20 %.
Dochazi k vyznamné dilataci cév, ktera vede k poklesu vaskularni rezistence, a tedy k
nutnosti kompenzace tohoto stavu zvySenim srde¢niho vydeje asi 0 40 %. Spolu s
hormonalnimi zménami jsou tak na funkci aorty kladeny vy3Si naroky. U Zen s
vrozenou aortopatii, ktera je u Turnerova syndromu pozorovana, se zvySuje riziko
disekce aorty. V Casném poporodnim obdobi probiha autotransfuze v dusledku
uvolnéni vaskularniho zasobeni délohy zpét do matefského obéhu. Srdeéni vydej se
zvySuje az o 60-80 % a riziko AoD je tak podpofeno i po porodu. Kazuistiky
dlouhodobé prokazuji, ze Zzeny s TS jsou vystaveny vysokému riziku mortality a
morbidity v t€hotenstvi v souvislosti s kardiovaskularnimi komplikacemi. (Whigham,
2022, s. 267) Mezinarodni guideline k péc¢i o pacientky s Turnerovym syndromem
doporuCuje vedeni téhotenstvi zeny s TS pod dohledem multidisciplinarniho tymu
specialistl, jehoz vyznamnou soucasti jsou odbornici z oblasti fetomaternalni mediciny
ktera muze mit smrtelné nasledky, je vyznamnym rizikem u TS v gravidité takeé
arterialni hypertenze ¢i eklampsie. V zastoupeni gravidnich Zen s TS dosahuje
matefska mortalita minimalné 2 %. V porovnani s béZnou populaci téhotnych je tento

ukazatel az stokrat vyssi. (Klaskova, 2019, s. 65)

Patologie kardiovaskularniho systému se vyskytuji asi u 56 % Zen s TS. Mezi
nejCastéjSi poruchu patfi bikuspidalni aortaini chlopen, ktera ma 42% zastoupeni.
Koarktaci aorty nalezneme asi u 21 % Zen s touto chromozomaini vadou. Ve vétsiné
pfipadl jsou vSak Zeny postizeny vice nez jednou poruchou kardiovaskularniho
systému. Pfi zvaZovani téhotenstvi a jeho prognéze hraje vyznamnou roli vysoka
kvalita provedeni vySetfeni srdce formou zobrazovacich metod, nicméné ani ta vzdy

nezaru i jistotu odhaleni zmifiovanych patologii. (Whigham, 2022, s. 267)

Cauldwell v roce 2022 provedl retrospektivni studii, ktera sbirala data z
vybranych 16 britskych porodnickych center se specializaci v oblasti
kardiovaskularnich komplikaci z let 2000-2020. Studie zahrnuje 81 téhotnych Zen s
TS a celkem 127 téhotenstvi. Pouze u 57,4 % téhotenstvi byla pfiloZzena dokumentace

z vySetfeni TTE a CMR v uplynulych 2 letech pfed koncepci. Vysledky studie ukazuiji,

18



Zze téhotenstvi Zzeny s TS by mélo byt povazovano ze vysoce rizikové. Studie
zaznamenala dvé zasadni udalosti kardiologické povahy. Prvni pfipad se tykal Zeny s
karyotypem 45,X, ASI 1,5 cm/m? a bikuspidalni aortalni chlopni. Jeji gravidita byla
zprostfedkovana pomoci darovaného oocytu. V 18. tydnu téhotenstvi tato Zena
prodélala disekci aorty typu A (disekce aorty ascendens) a prezila, ale plod byl
potracen. Druha Zena, opét nesouci karyotyp 45,X po poceti s darovanym oocytem, s
bikuspidalni aortalni chlopni, gestacni hypertenzi a ASI 1,6 mm/m?, téZz prodélala
disekci aorty, které podlehla. Zemfela ve 37. tydnu gravidity dva dny po akutnim
cisafském fezu, novorozenec prezil. Vyskyt aortalni disekce u zen v této studii
dosahoval 2,5 %, coz odpovida 1,57 % téhotenstvi. Tato komplikace se tykala 2 zZen,
Z nichz jedna zemfrela. Z vysledk( studie autor vyvozuje, Ze i Zeny s Turnerovym
syndromem, jejichz hodnota ASI nepfesahuje vymezenou kritickou hranici 2,5 cm/m?
nebo se nenachazi v rozmezi 2 — 2,5 cm/m?, jsou ohroZeny aortalni disekci i presto,
Ze téhotenstvi dle doporuc€eni neni kontraindikovano. V ani jednom pfipadé aortalni
disekce nedosahovala hodnota ASI rizikové hranice. Cauldwell v navaznosti na
vydanou Smérnici k managementu kardiovaskularnich onemocnéni v téhotenstvi
(Regitz-Zagrosek, 2018, s. 3175) upozorfiuje na nutnost zvySené opatrnosti v gravidité
i utéch zen, jejichz hodnota ASI spada do normalniho rozmezi. Evropska kardiologicka
spolecnost ve zminénych guidelines fadi pacientky s TS bez dilatace aorty do skupiny
mWHO II, (modified World Health Organization), ktera udava jen malo zvySené riziko
materské umrtnosti. (Cauldwell, 2022, s. 796-800)

S pfedchozim postojem se ve své studii ztotoziuje i autorka Hagman. Provedla
skandinavskou studii, ktera sledovala pribéh téhotenstvi 106 Zen po darovani oocytu.
Kardiovaskularni potencialné Zivot ohrozujici komplikace se vyskytly ve 3,3 % pfipadu.
Jednou z nich byla aortalni disekce, ktera se vyskytla u 28leté Zeny s chromozomalni
mozaikou po darovani oocytu. Vyznamnou roli v tomto pfipadu hraje skuteCnost, Ze
pacientka méla normalni prekoncepcni kardiologicky nalez. Ke konci jejiho téhotenstvi
doSlo k rozvoji preeklampsie, a také bylo provedeno CT vySetfeni z ddvodu bolesti na
hrudi, které vSak AoD neodhalilo. Diagnéza byla stanovena az 20 dni po porodu, kdy
se akutni pfiznaky kardiologické komplikace opakovaly a znovu provedené CT
vySetfeni ji prokazalo. Pro tuto pacientku nastésti AoD nebyla smrtelna a bylo mozné
provest chirurgickou korekci. Autorka ve svém Clanku v navaznosti na tento pfipad

uvadi zasadni sdéleni, kterym konstatuje naroCnost rozpoznani pacientek s TS, které
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by mohly byt v gravidité ohrozeny AoD a pfipadnou rupturou aorty. Stejné tak
upozorfiuje na obtiznost diagnostiky aortalni disekce. (Hagman, 2013, s. 1604-1607)
Autorka Klaskova také uvadi, ze AoD mohou provazet zejména u mladych divek
pomérné netypické projevy, kterymi jsou zvraceni, bolest bficha, bolest zad, paleni na
hrudi ¢i zména fonace. Neobvykla symptomatologie tedy nemusi ihned vést
zdravotniky ke stanoveni spravné diagnézy a hrozi tak zavazné nasledky. (Klaskova,
2019, s. 66)
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3. Metody asistované reprodukce u zeny s Turnerovym

syndromem
Hlavnim pfiznakem Turnerova syndromu ve vztahu k reprodukénimu systému

je pred€asna ovarialni insuficience, ktera je zplsobena ztratou oocytu jiz od 18. tydne
téhotenstvi. Opozdéna puberta i menarche, anovulace a neplodnost jsou pfiznaky
provazejici postizenou zenu béhem dospivani. Nékteré chromozomalni mozaiky
byvaji v porovnani s ,Cistou” formou 45,X spojeny s rozdilnym fenotypem, ktery nese
mirné&jSi pfiznaky onemocnéni. Mohou vykazovat znamky normalniho pubertalniho
vyvoje v€etné pravidelného menstruacniho cyklu. U téchto pfipadu je tak mozné
predpokladat vyskyt spontanniho otéhotnéni, prevalence se vSak pohybuje jen okolo
2-7 %, proto jsou z tohoto dlvodu pacientky ve vétSiné pfipadd odkazany na vyuziti
sluZeb klinik asistované reprodukce. (Acet, 2022, s. 2) Stav ovarialni funkce u zen s
TS je uzce spojen s jejich karyotypem. Primarni amenorea byla pozorovana v 88,5 %
u pacientek s karyotypem 45,X, u Zzen s karyotypem 45,X/46,XX ve 41,7 %. U jinych
typu (izochromozom Xq ¢i mozaika 45,X/ 46,XY) vyskyt primarni amenorey dosahoval
az 81 %. U pacientek se kromé& spontanniho téhotenstvi, které je pozorovano zfidka,
nabizi dvé moznosti koncepce, a to in vitro fertilizace (dale IVF) s vlastnimi oocyty a
IVF s darovanymi oocyty. (Donadille, 2019, s. 34-35) Heterologni asistovana
reprodukce vyuziva oocyty od pfibuzné €i nepfibuzné darkyné a je €asto vyuzivanou
metodou koncepce u pacientek s TS. Uchovani plodnosti s vyuzitim homolognich
oocytl probiha cestou kryokonzervace vlastnich gamet pacientky, a to bud jiz zralych
oocytl nebo ovarialni tkané obsahujici primordialni folikuly. Kryokonzervaci zralych
oocytl predchazi hormonalni stimulace ovarii a provadi se u pacientek v
postpubertalnim obdobi, kdy jsou oocyty nejlépe viditelné. Naproti tomu
kryokonzervaci ovarialni kary lze provadét u mladSich divek s Turnerovym
syndromem, avSak pouze ve specializovanych centrech po schvaleni vykonu etickou
komisi. Mimo veSkeré metody asistované reprodukce mohou pary, kde Zena trpi TS,
ke splnéni touhy po rodi€ovstvi vyuZzit také cestu surogatniho materstvi €i adopce.
(Hewitt, 2013, s. 606) K asistované reprodukci se vazi mimo jiné dva vyznamné pojmy
— antimulleriansky hormon a pfedCasné ovarialni selhani. Pojmy jsou vzhledem k

doplnéni nasledujiciho kontextu nize definovany.

Antimmulleriansky hormon (dale AMH) je produkovan granulézovymi bunkami

preantralnich a antralnich folikuld ovarii, které jsou charakterizovany rustem a
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diferenciaci oocytu a nasledné vyvojem dutiny s folikularni tekutinou. Tento hormon
fyziologicky inhibuje stimulaci ristu folikuld hormonem FSH, proto by jeho nizka
hladina &i absence béhem folikulogeneze mohla zpUsobovat neustalou progresi
folikull a predCasné vyCerpani zasoby oocytld. Naopak vysoka hladina AMH znaci
syndrom polycystickych ovarii, jelikoZz jeho sérova koncentrace koreluje s poctem
antralnich folikuld. AMH je marker ovarialni rezervy, pfi€emz stanoveni jeho hladiny
nezavisi na konkrétnim dni menstruacniho cyklu. Koncentrace hormonu pfedstavuje
pomeérné piesny predikéni faktor poCtu ziskanych oocytl potencialné vhodnych pro
IVF. Jeho nizka hladina je povazovana za spolehlivy ukazatel nizké tendence ovarii
reagovat na stimulaci gonadotropiny. V zavislosti na predpokladani stupné ovarialni
odezvy dle stanovenych hladin AMH bylo vypracovano doporuceni optimalniho

davkovani gonadotropint pro stimulaci. (Rezagova, 2018, s. 102-166)

PfedCasné ovarialni selhani (premature ovarian failure, dale POI) je charakterizovano
klinickymi projevy reprodukéniho starnuti pfed 40. rokem véku Zeny. Stav je provazen
na sebe rychle navazujicimi fazemi, a to izolovanym vzestupem FSH, zkracenim
folikularni faze v€etné zkraceni celého menstruacniho cyklu. Za pokrocilejsi fazi POI
je povazovan vzestup LH a stfidani ovulaénich cykld s vétSim pomérem anovulac¢nich.
Vyjimkou v této fazi jiz neni ani vyskyt nepfijemnych vazomotorickych pfiznaku.
Premenopauzalni obdobi trva 3-4 roky, poté nastupuje menopauza. Kromé
genetickych pfi¢in POI, do nichz fadime i Turnerlv syndrom, mohou byt na viné
iatrogenni, infek¢ni &i autoimunitni vlivy. Asi v 60 % pfipadl pfed€asného ovarialniho

selhani neni pfiina znama. (Mardesic¢, 2013, s. 35-40)

3.1 Darované oocyty
| pfes zdokonalujici se moznosti téhotenstvi s vlastnimi oocyty Zeny

s Turnerovym syndromem stale nejvice vyuzivaji oocytl darovanych. Viuff a Gravholt
uvadi, Ze téhotenstvi s darcovskymi oocyty vede k mensimu poctu potrat ve srovnani
s vyuzitim autolognich oocytl. (Viuff, 2022, s. 246) Tuto domnénku potvrzuje jiz dfive
provedena studie, ve které autor Bryman uvadi nizSi frekvenci potrat u t€hotnych zen
s darovanymi oocyty, konkrétné 26 %, v porovnani s vlastnimi oocyty u Zen, které
otéhotnély at uz spontanné, ¢i formou IVF. Tato hodnota Cinila 45 %. Autor tuto
skute€nost pfipisuje pravdépodobné nizSi kvalité vlastnich oocytl zen s Turnerovym
syndromem. (Bryman, 2011, s. 2509) Uspé&Snost klinickych t&hotenstvi po

embryotransferu s darovanymi oocyty Cini asi 30-46 %, coz je hodnota srovnatelna s
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vyuzitim této metody u Zzen s prfed€asnym ovarialnim selhanim obecné. Na druhou
stranu je vSak gravidita s darovanymi oocyty ohrozena vyssim rizikem vzniku gestacni
hypertenze a preeklampsie v porovnani s té€hotenstvim po IVF s vlastnimi oocyty.
(Viuff, 2022, s. 246) Toto tvrzeni ve své skandinavskeé studii, Citajici 106 téhotnych Zen
s TS, jiz dfive potvrdila i autorka Hagman. Uvedla celkovy 35% vyskyt
kardiovaskularnich komplikaci v€etné preeklampsie u Zzen s Turnerovym syndromem,
které otéhotnély pomoci darovanych oocytu. (Hagman, 2013, s. 1602) Studie autorky
Andre a kolektivu, ktera zkoumala téhotenstvi 73 pacientek s vyuzitim darovanych
oocytl, zaznamenala vyskyt gestaéni hypertenze a preeklampsie ve vysi 28,2 %.
Andre se na zakladé své i jinych zhodnocenych studii domniva, Ze gravidita vznikla
cestou darovani oocytl je komplikovanéjSi nez spontanni té€hotenstvi. Pfedpoklada,
Ze rozvoj kardiovaskularnich komplikaci v téhotenstvi zavisi na fenotypu pacientky. U
téch z nich, které otéhotni spontanné, vétSinou sledujeme méné zavazny fenotyp, ktery
muze byt spojen s nizSim rizikem zmifovanych patologii. Dalsi mozné vysvétleni
tohoto rozdilu, které autorka nabizi, je zalozeno na zpravidla nizSim véku Zeny pfi
spontannim otéhotnéni nez pfi IVF s darovanymi oocyty. Primérny vék klientek s TS
byl pfi otéhotnéni formou IVF 32,5 roku, autorka Hagman (2013) uvedla 30 let.
PfedCasné ovarialni selhani, které je pro TS typické, mize byt dle Andre spojeno s
vyskytem autoprotilatek proti zoné pellucidé a proti folikularni burikdm oocytu. Vznika
tak narusena komunikace mezi trofoblastem a endometriem, coZ dava autorka do
souvislosti s vy$Sim vyskytem kardiovaskularnich poruch u Zen po darovani oocytu.
Posledni vysvétleni, které Andre uvadi, ma zaklad v imunitni inkompatibilité matky a
darovaného oocytu. Oocyt muze vyvolavat neadekvatni imunitni odpovéd, narusit tak
proces invaze trofoblastu do decidui a zplsobovat vy$si vyskyt obéhovych komplikaci
v gravidité. (Andre, 2019, s. 76)

3.2 Homologni oocyty
V klasickych pfipadech TS s chromozomalnim typem 45,X, se obecné Ié¢ba

neplodnosti provadi formou darovani oocytu. V pfipadech chromozomalni mozaiky,
kdy jsou gonady pfitomny, je mozné vyuzit IVF nebo intracytoplazmatické injekce
spermii (dale ICSI) s vyuzitim vlastnich, tedy homolognich, oocytl pacientky. (Ozyurt,
2021, s. 21) Metoda ICSI je hojné vyuzivana forma mimotélniho oplozeni, ktera se
uplatiuje primarné pfi nedostatecné schopnosti spermie penetrovat do oocytu. DalSim

divodem muize byt nedostatek spermii. U pacientek s Turnerovym syndromem je tato
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metoda indikovana vzhledem Kk jeji vySSi spolehlivosti a vytéznosti pfi fertilizaci. Tato
mikromanipulacni technika mimotélniho oplozeni vyzaduje zrucnost a soustfedéni.
Cim déle se embryo nachazi v manipulaénim médiu, tim vice hrozi narugeni jejich
kvality, a proto je nutné ICSI provadét rychle, avSak pfesné. Princip metody spociva v
mechanickém vpraveni jedné spermie do ooplazmy, ¢imz odpada prekazka v podobé
zony pellucidy, ktera jinak tvofi fyziologickou bariéru pfi spontanni fertilizaci.
(Rezadova, 2018, s. 364-365) V obdobi, kdy si dospélé Zeny s Turnerovym
syndromem pfeji zalozit rodinu, se u nich jiz ¢asto vyskytuje pfedCasné ovarialni
selhani doprovazené vysokou hladinou folikulostimulaéniho hormonu (dale FSH) v
séru, ktera je pro tento stav typicka. Tato situace vSak nemusi vzdy znamenat uplnou

absenci zivotaschopnych oocytu. (Hewitt, 2013, s. 608-610)

Bohuzel existuje pomérné malo popsanych pfipadd, kdy bylo vyuzito pfi
asistované reprodukci vlastnich oocytl. Autor Ozyurt vSak uvadi studii popisujici 12
pfipadl pacientek s diagnostikovanym mozaikovym TS, u kterych byl zmifovany typ
asistované reprodukce proveden. Do vyzkumu byla zafazena také kontrolni skupina
12 Zen s normalnim karyotypem 46, XX, u nichz byla diagnostikovana nevysvétlitelna
neplodnost. Klinické téhotenstvi bylo prokazano u 58 % Zen s TS (7 pfipadd) a u 50 %
zen v kontrolni skupiné (6 pfipadl). Mira klinického téhotenstvi se tak vyznamné
nelisSila, naproti tomu pocet zZivé narozenych déti byl znacné nizSi u pacientek s
karyotypem TS a €inil 57 %. U normalniho karyotypu tato hodnota odpovidala 83 %.
Niz§i procento zivé narozenych déti u Zzen s TS tak mohlo poukazovat na nékolik
moznych pFicin, jimiz byly naruSeny proces implantace, nizSi kvalita embryi Ci jejich
genomického obsahu. Endometrium vS8ak bylo u obou skupin morfologicky podobné,
pouzita embrya z pohledu kvality a mnozstvi taktéz. Analyza muzského spermatu
neprokazala zadné abnormality. Z provedené studie tedy autor vyvozuje, ze nizSi
uspésnost v donoSeni zivého plodu tkvi v naruSené kvalité embryi, ktera souvisi s
genetikou matcinych oocytl a objevuje se s progresi t€hotenstvi. Autor studie zastava
nazor, ze u pacientek s Turnerovym syndromem, které si pfeji otéhotnét, by pred
metodou darovani oocytd méla byt nejdfive doporu€ena IVF/ICSI s vlastnimi oocyty.
Jeho stanovisko vychazi z vysledku provedené studie, ktery poukazuje na podobnou
miru klinickych téhotenstvi u Zen s TS jako u Zen s normalnim karyotypem. Vzhledem
k prokazané nizSi mife Zivé narozenych déti muze byt TS indikaci k preimplantaéni

genetické diagnostice. (Ozyurt, 2021, s. 23-24) Autorka Hewitt vSak uvadi, ze
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homologni IVF je vétSinou méné preferovanou cestou asistované reprodukce a
pacientkdm s TS se spiSe nedoporucuje vzhledem Kk jeji pomérné nizké uspésnosti a
riziku chromozomalnich aberaci, které by se mohly u potomkd vyskytnout. (Hewitt,
2013, s. 608-610)

DalSim zpusobem, ktery umoziiuje Zzené s TS naplnit touhu po vilastnim
téhotenstvi, je obecné uchovani fertility formou kryokonzervace, a to vlastnich zralych
oocytl, ovarialni kdry s primordialnimi folikuly nebo kryokonzervace embryi. Tyto
metody predstavuji nadéji pro pacientky, u kterych je v budoucnu oCekavan predCasny
pokles ovarialni funkce nebo je tento stav jiz aktualni. (Hewitt, 2013, s. 608-610)
PfedCasné ovarialni selhani hrozi u pacientek, jejichZ pubertalni vyvoj byl teprve
ukoncen, proto maji velmi malo ¢asu na zalozeni vlastni rodiny. U téchto pacientek,
které v souCasné dobé téhotenstvi nezvazuji, hraje kryokonzervace velmi dulezitou
roli. Ani tato forma asistované reprodukce viak nedokaze zajistit stoprocentni Sanci na
otéhotnéni, jelikoz folikuly byly nalezeny jen u jedné Ctvrtiny pacientek, jimiz byla

ovarialni tkan biopticky odebrana. (Ozyurt, 2021, s. 21)
Kryokonzervace oocytt

PrfedCasné ovarialni selhani potka v obdobi touhy po zaloZeni vlastni rodiny
vétSinu zen s Turnerovym syndromem. Vysoka hladina FSH spojena s timto stavem
Casto znamena neuspésny proces homologni in vitro fertilizace i pfes pfedchazejici
ovarialni stimulaci. Otazka uchovani fertility béhem dospivani, pfipadné jiz béhem
détstvi pacientky, se tak stava zasadni a mnoha zenam dava nadéji vlastnich potomku
v budoucnu. Obecné vsak pfi pfistupu k uchovani plodnosti u Zzen s TS hraji roli faktory
stavu puberty, momentalni funkce ovarii a psychické zralosti. U divek, kterych se
pfedCasné ovarialni selhani tyka v dusledku TS, se nizky pocet folikull objevuje jiz v
détstvi a je proto dllezité tyto pacientky diagnostikovat, co nejdfive je to mozné.
Kryokonzervace oocytu byla po nékolik dekad povazovana za experimentalni, avSak
s prichodem vitrifikaCnich technik se vyrazné zlepSilo pfezivani oocytl a zvysila se

mira uspésnych otéhotnéni. (Grynberg, 2016, s. 13)

Vitrifikace je v sou¢asné dobé velmi oblibena metoda kryokonzervace. Spociva
ve velmi rychlém zmrazeni vzorku, které jsou rovnou ponofeny do tekutého dusiku.
Vitrifikace zabranfuje vzniku ledovych krystalli, které by mohly nékteré vzorky

znehodnotit. Oproti star§i metodé pomalého mrazeni vitrifikace pfinasi nizsi
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pozadavky na vybavenost laboratofe, ale vyZzaduje vyznamnou zruénost embryologa.
Vzorky se pred vlastnim zmrazenim ukladaji do mrazicich médii, které ma nizsi objem
a vysSi koncentraci kryoprotektiv. Rychlost mrazeni pfi vitrifikace dosahuje 10 000
°C/min. Nasledny proces rozmrazeni opét probiha rychle, a to ponofenim nosiCe se
vzorkem do nahfatého média o 37 °C béhem 1-2 sekund. Nasledné probiha postupné
zbavovani vzorkd kryoprotektiv a kultivace v inkubatoru. Metoda vitrifikace se stale
zdokonaluje. Vyvoj spociva v dosazeni co nejrychlejSiho pfechodu teplot a co
nejmensiho objemu mraziciho média. Preziti rozmrazenych oocytl je uvadéno v mife
vice nez 84 %. Uspésnost fertilizace vitrifikovanych oocytl v porovnani s éerstvymi
dosahuje stejnych hodnot. (Rezagova, 2018, s. 436-449)

Grynberg (2016, s. 13) mimo jiné poukazuje i na nulovy narust
chromozomalnich abnormalit, t€éhotenskych komplikaci €i vrozenych vad u déti
narozenych z vitrifikovanych oocytd, stejné jako Rezadova (2018, s. 449).
Kryokonzervace oocytl je tak povazovana za vhodné zvoleny postup uchovani
plodnosti u dopivajicich a dospélych divek a Zzen s Turnerovym syndromem. Pfed
samotnym odbérem oocytu probiha ovarialni stimulace formou podavani exogenniho
FSH po dobu 10-15 dnl. Poté nasleduje transvaginalni odbér zralych oocytl fizeny

ultrazvukem, které je mozné vyuZzit ke kryokonzervaci. (Grynberg, 2016, s. 13)

V dusledku rizika nizkého poc¢tu FSH-senzitivnich folikuld, jejichz vyskytjeu TS
Casty, by se dala predpokladat nizka uspésnost ovarialni stimulace a nizky vytézek
vhodnych oocytu ke kryokonzervaci. Autor Talaulikar (2019, s. 505-506) vSak ve své
retrospektivni kohortové studii, ktera zkoumala proces kryokonzervace u 7 Zzen s TS,
uvadi miru ziskanych oocytl srovnatelnou s udaji u zdravych zen. (Talaulikar, 2019,
s. 505-506) Souvislost s ovarialni rezervou a potencialné uspésnou ovarialni stimulaci
ma anti-Mulleriansky hormon (dale AMH), jehoz normalni sérova hodnota v jakékoli
Casti cyklu je 14,28-48,55 pmol/l. (Dayal, 2014, s. 131) Ve studii autora Talaulikar byly
hladiny sérového AMH pomérné nizké, median dosahoval hodnoty 7pmol/l. Nebyla
v8ak zjisténa Zadna korelace mezi hodnotami tohoto hormonu a po¢tem odebranych
oocytl. Autor tedy predpoklada, ze hodnoty AMH u mladych Zen s Turnerovym
syndromem nemusi presné predikovat miru odpovédi ovarii na stimulaci. Dle autora
studie je kryokonzervace oocytl po ovarialni stimulaci bezpe¢na a uspésSna metoda
zachovani plodnosti Zen s TS, ktera pro né predstavuje Sanci mit v budoucnu vlastni
potomky. (Talaulikar, 2019, s. 505-506)
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Autofi Oktay a Bedoschi provadéli studii, ve které se zabyvali kryokonzervaci
oocytl u divek ve véku 13-15 let. Nutnou soucasti celého procesu byl souhlas
zakonnych zastupcl divek. Z celkového poctu 5 divek u€astnicich se vyzkumu byl 3 z
nich diagnostikovan TS s chromozomalni mozaikou, zbylym 2 divkam hrozilo
pfed€asné ovarialni selhani z jinych davodu. Ve v8ech 3 pfipadech divek s TS jiz
probéhla menarche, avSak cykly byly nepravidelné. Pfed kryokonzervaci byla
zahajena ovarialni stimulace a podavan folikulostimulacni hormon. Vzhledem k
pravdépodobné nezralosti hypotalamu u mladych divek byl béhem stimulace
suplementovan i luteinizaéni hormon (dale LH). V ramci regulace hormonalni hladiny
se podaval v prvni poloviné cyklu, tedy ve folikularni fazi, antagonista gonadoliberinu
(gonadotropin releasing hormone, dale GnRH) k zabranéni narlstu hladiny LH. Bylo
zadouci, aby alespon 2 folikuly mély pramér vice nez 18-20 mm. Ke zrani folikull byl

pouzit lidsky choriovy gonadotropin.

Folikuly byly klientkdm odebrany pod UZ kontrolou pomoci transvaginalni
sondy. Oocyty byly kryokonzervovany formou vitrifikace. Primérny pocet ziskanych
oocytl od kazdé klientky byl 13,25, z toho 51 % oocytl bylo zralych. Tyto oocyty byly
pouzity k okamzité vitrifikaci. Z odebranych nezralych oocytl dozralo in vitro béhem
24 h 14,3 % a zvysil se tak celkovy pocet kryokonzervovanych oocytu. VSechny
klientky cely proces zvladly bez komplikaci a u Zadné z nich se neobjevil ovarialni

hyperstimulacni syndrom, jeZ je s hormonalni stimulaci ¢asto spojovan.

Autofi v uvedené studii prokazali, ze u postpubertalnich jedincu, ktefi jsou
vystaveni riziku pred€asného vyhasnuti ovarii v dusledku TS, je mozné v ramci
uchovani vlastni plodnosti vyuzit procesu kryokonzervace jiz v mladém véku, po
zahajeni menarche. Oktay a Bedoschi prosazuji stanovisko, Zze u novorozencl
narozenych z vitrifikovanych oocytl nedochazi k zadnému nartstu chromozomailnich
abnormalit ¢i vrozenych vyvojovych vad v porovnani s pouzitim Cerstvych oocytu pfi
IVF. Kryokonzervace oocytu tak byla uznana i Americkou spole¢nosti pro reprodukéni
medicinu jako vhodna metoda uchovani plodnosti. Zavérem autofi vSak pfipousti, ze
k ddkladnéjSimu popisu celé problematiky kryokonzervace oocytu jsou potieba
rozsahlejsi klinické studie. (Oktay a Bedoschi, 2014, s. 343-345)

V ramci reSersni ¢innosti byl dohledan jeden dosud publikovany pfipad Zzeny s

TS, ktera porodila dité, jez bylo pocato touto metodou asistované reprodukce. Pfipad
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podrobné v roce 2022 popsal autor Strypstein a kolektiv. Diagnéza Turnerova
syndormu pacientky nastala v 11 letech véku na zakladé podezfeni vzhledem k
ristové retardaci. V tomto pfipadé predstavoval karyotyp chromozomalni mozaiku 45,
X/46, XX. Nastal spontanni pubertalni vyvoj v€etné menarché, ktera se objevila ve 13
letech a cykly probihaly pravidelné po 28 dnech. Klientka ve véku 24 let v ramci
posuzovani reprodukcnich moznosti vyuzila sluzeb pfislusné kliniky asistované
reprodukce. Podstoupila prekoncepcni kardiovaskularni vysSetfeni, které ve vSech
ohledech prokazalo fyziologické hodnoty, uspokojivé vysledky byly ziskany i po
provedeni ovarialniho hormonalniho profilu a UZ vySetfeni panve a vajeCnikl. Pocet
antralnich folikuld dosahoval hodnoty 37. Situace tak ve vSech aspektech byla
naklonéna provedeni ovarialni stimulace a odbéru oocytl ke kryokonzervaci. Proces
ovarialni stimulace byl zahajen aplikaci rekombinantniho FSH, od Sestého dne
stimulace byl pfidavan antagonista GnRH. Pfi priméru tfech folikult vétSim nez 20
mm bylo podpofeno jejich zrani agonistou GnRH. Nasledné doslo k transvaginalnimu
odbéru oocytl a jejich vitrifikaci. Proces byl opakovan po 2 mésicich na prani klientky
s cilem zvysit celkovy vytéZzek odebranych oocytd. Celkem bylo odebrano a

vitrifikovano 29 zralych oocyta.

Po péti letech se klientka obratila na kliniku asistované reprodukce s pfanim
otéhotnéni po vice nez jednom roce neuspéchu pfirozenou cestou. Hodnoty
hormonalniho profilu byly v normé&, ovSem sérova hladina AMH vykazovala pokles asi
0 56 % od minulého vySetieni, tedy v ramci 5 let. Spermiogram neprokazal zadné
abnormality. Klientka se tedy rozhodla pro vyuziti svych jiz kryokonzervovanych oocytu
a ICSI doplnéné o preimplantacni genetickou diagnostiku aneuploidii. Z 29
vitrifikovanych oocytu prezilo po rozmrazeni 23. Probéhl proces ICSI, ve vysledku byly
vitrifikovany pouze ftfi blastocysty, jez podstoupily preimplantacni genetickou
diagnostiku. Dvé blastocysty vykazovaly euploidni povahu, jedna z nich tedy byla
prenesena do délozni dutiny. Tento pokus nebyl uspésny a téhotenstvi se nepotvrdilo.
Klientka ale v ramci nékolika nasledujicich tydnd spontanné otéhotnéla, tento stav
pretrvaval az do 38. tydne, kdy porodila zdravého chlapce. Klientka vSak vyuZzila sluzeb
kliniky znovu o rok pozdéji. Druhé embryo, které bylo taktéz euploidni a pouzitelné k
transferu, bylo po rozmrazeni pfeneseno do délohy. Tentokrat uspésny pokus vedl k

porodu zdravého dévcete ve 40. tydnu téhotenstvi.
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Dle autora je kryokonzervace oocytt vhodna moznost uchovani plodnosti u zen
s TS, které jsou ohrozeny predCasnym ovarialnim selhanim. Vysoka mira preziti
oocytll po zahtati byla srovnatelna s vysledky z jinych studii. Uspé&$nost oplozeni po
ICSI ovSem byla pouhych 57 %. Tuto skute¢nost autor dava do souvislosti s naslednou
nizkou mirou (7 %) euploidni povahy embryi. Jinym posuzovanym parametrem by
mohl byt porod Zivého ditéte na vitrifikovany oocyt, ten v tomto pfipadé dosahoval 3 %
a ve srovnani s jinou populaci Zen podstupujicich proces uchovani fertility je tento
vysledek naopak obstojny. Autor zavérem uvadi, Zze tento prezentovany pfipad
podporuje dobrou proveditelnost kryokonzervace oocytu u klientek s TS a poukazuje
na realny potencial vyuzitelnosti oocytd po ovarialni stimulaci. (Strypstein, 2022, s.
544-547)

Kryokonzervace ovarialni tkané

Mezi pouzivané metody uchovani plodnosti u divek a Zzen s TS mimo
kryokonzervace oocytu patfi také kryokonzervace ovarialni tkané, kterou Ize vyuzit jiz
u divek prfed zaCatkem puberty. Otazkou zpUsobu provadéni kryokonzervace ovarialni
tkané a souvisejicich dilemat ohledné této metody se zabyval autor Jeve a kolektiv
autoru, ktefi v publikovaném ¢lanku shrnuji sou¢asné poznatky o tomto zplsobu
uchovani fertility. Hlavnim rozdilem mezi kryokonzervaci ovarialni tkané (ovarian
tissue cryopreservation, dale OTCP) a kryokonzervaci oocytu je ve zplsobu odebrani,
kdy OTCP se provadi laparoskopickym odebranim ovarialni tkané. Dale se tato
metoda liSi zplisobem zmrazeni, které probiha pomalu v tekutém dusiku. Pro ochranu
odebrané tkané prfed procesem pomalého mraZzeni se vyuzivaji takzvané
kryoprotektanty, jejichz soucast tvofi lidsky sérovy albumin, ethylenglykol a sacharéza.
Pro lepsi ucinnost kryoprotektivnich latek je vyhodou separace kary ovaria od diené.
Tento proces podpofi i vytvoreni jednotlivych prouzkd z ovarialni tkané. V obdobi, kdy
si klientka pfeje otéhotnét, nasleduje rozmrazeni a autotransplantace odebrané tkané
do oblasti fossa ovarica. Jeve poukazuje na skute¢nost, ze uspé&Snost OTCP muze byt
vazana jen na urcitou skupinu mozaiky u pacientek s TS. Pfi svém tvrzeni se odkazuje
na retrospektivni studii autora Mamsen a kolektivu (2019, s. 1220), ktera sice
prokazala pritomnost folikull pfi biopsii v 60 % pfipadl, avSak zaznamenala jejich
vysokou miru morfologickych abnormalit. Autor Jeve se ve svém ¢lanku vyjadfuje i k
véku pacientek s TS, kdy by metoda OTCP méla byt zvazovana. Obecné Ize Fici, ze

vyznamnym faktorem hrajici roli je chromozomalni mozaika — zda je u konkrétni
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klientky pfitomna, ¢i ne. U pfipadl s mozaikou Ize oCekavat, Ze ovarialni rezerva bude
dostateCna i v pozdéjSim véku nez prepubertalnim, a proto je vhodné nabidnout
moznost OTCP az po zahajeni puberty. Autor vSak zdurazruje, Ze nastup spontanni
puberty, mozaika ani normalni hladina hormon( v8ak nemusi byt vzdy podmifujicim
faktorem pro pfitomnost funkénich folikuld v ovariich. Klientky s nemozaikovou
aberaci, tedy 45X, maji vzhledem k nizSi pravdépodobnosti zachovani ovarialni
funkce vyhledy do budoucna zpravidla horsi, a tak je dle autorti vhodné kryokonzervaci
ovarialni tkané zvazit jiz prepubertalné. Vzhledem k tomu, Zze u nemozaikovych
pacientek s Turnerovym syndromem muze byt mnozstvi a kvalita folikul v ovarialni
tkani limitovana na prepubertalni obdobi, autor dokonce tvrdi, Zze OTCP muze byt u

téchto pacientek jedinou moznosti uchovani plodnosti.

Dulezitou oblasti, kterou se autor Jeve a kolektiv zaobirali, je mnozstvi
odebirané tkané pro OTCP. Na jedné strané stoji moznost jednostranné ooforektomie,
ktera predstavuje nizsi riziko krvaceni a vzhledem k malé velikosti ovarii u
prepubertalnich divek poskytuje vice tkané k uchovani. V tomto pfipadé vSak autor
upozorfiuje na jesté ¢asnéjsi vyskyt menopauzy po ooforektomii, a to asi o 1,8 roku.
Na strané druhé je diskutovanym zplsobem odbéru metoda jen Castecné biopsie
ovarii. Zbyla tkan v téle tak pfedstavuje misto pro potencialné uspésnéjsi implantaci
kryokonzervované tkané v budoucnu. Z uvedenych skute¢nosti Ize vyvodit, ze v dnesni
dobé mezi odborniky zatim neexistuje jednotna shoda v pfistupu k mnozstvi odebirané
tkané pfi OTCP. Zavérem se Jeve vyjadfuje k uchovani fertility metodou OTCP u
détskych a prepubertalnich klientek s TS. Ve svém ¢lanku z roku 2019 uvadi, Ze chybi
dostatek studii, které by se zabyvaly OTCP v tomto véku u klientek s TS, a to zfejmé
kvuli nové povaze této technologie. Vzhledem k pozitivnim vysledkim, které tato
metoda pfinesla u divek, jimz hrozila budouci ztrata plodnosti vzhledem k nadorovému
onemocnéni a jeho I|éCbé, Jeve vyjadfuje mySlenku, Ze by se vyuzZivani
kryokonzervace ovarialni tkané mélo znacné rozsifit i u prepubertalnich klientek s TS.
(Jeve, 2019, s. 2-5)

MozZnosti zachovani plodnosti u pacientek s Turnerovym syndromem rozebira i
autor Rodriguez-Wallberg a kolektiv. V letech 1999-2021 provadél prospektivni studii,
ve které sledoval 100 pacientek s TS a provadéné zplsoby uchovani plodnosti.
Kryokonzervace ovarialni tkané byla planovana u 74 % z nich. Divky v prepubertalnim

véku (pfed 13. rokem) mély OTCP podstoupit v 89 %, adolescentky v 71 % a dospélé
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Zeny v 54 %. VétSina pacientek, jimz byla odebrana ovarialni tkan, neprojevovala
zadné znamky spontanniho nastupu puberty, v téchto pfipadech byla provadéna
kryokonzervace ovarii po pfedchozi hormonalni stimulaci. Autorova studie je vSak
limitovana nedostatkem dosavadnich vysledk( uspéSnosti retransplantace ovarialni
tkané, jejiz mira je stale nejista vzhledem k Casté rapidni atrézii ovarii u pacientek s
TS. Dlvodem této limitace je zfejmé stale nizky vék klientek pro zaloZeni rodiny.
Rodriguez-Wallberg se ovSem rozchazi s pfedchozim zminovanym autorem ve
tvrzeni, ze by prepubertalni pacientky s TS mély byt podporovany v OTCP jako v
nadéjné metodé uchovani plodnosti. Autor Rodriguez-Wallberg naopak vyslovuje
nazor, ze momentalni nedostatek udaju o mife Uspésnosti koncepce po opétovné
retransplantaci ovarialni tkané nepodporuje hojné vyuZzivani této metody u divek v
mladém véku. Toto prohladeni zastava i presto, Ze u jinych skupin pacientek s odliSnou
diagndézou byla kryokonzervace ovarialni tkané jiz prokazana jako uspésna, vcetné

poctu zivé narozenych déti. (Rodriguez-Wallberg, 2023, s. 1-7)
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4. Vedeni porodu u zeny s Turnerovym syndromem
Gravoholt a kolektiv ve vydanych guidelines k péci o pacientku s Turnerovym

syndromem vydavaji doporuceni i ke zplusobu vedeni porodu. Vaginalni porod
doporuduji jen v pfipadé hodnoty ASI nizsi nez 2,0 cm/m2. V pfipadé, ze ASI se
pohybuje v rozmezi od 2,0 do 2,5 cm/m?, vaginalni porod je mozno zvaZovat, ovéem
s urychlenim druhé doby porodni a s epiduralni analgezii. Porod cisafskym fezem je
v tomto pfipadé také povazovan za vhodnou moznost ukoncéeni t€hotenstvi. Sectio
caesarea (dale SC) by vdak mél byt upfednostnén v situaci, kdy hodnota ASI pfesahne
2,5 cm/m?2, Vaginalni porod s epiduralni analgezii a urychlenim druhé doby porodni
neni kontraindikovan, neni vSak ani upfednostnén pfed porodem cisafskym fezem. U
pacientek s pfipadem aortalni disekce v anamnéze je zvlasté doporuceno provést
planovany cisarsky fez. (Gravholt, 2017, s. 25) P¥i planovani zplsobu vedeni porodu
Gravholt upozorfiuje na dulezitost konani odborné konzultace ¢len(
multidisciplinarnino tymu, ktera zahrnuje pfitomnost porodnika, kardiologa a
anesteziologa. Mély by byt zaméfena zejména na problematiku kardiovaskularnich

rizik a patologii aorty matky.

Na zakladé ziskanych poznatkt Gravholt uvadi, Ze vaginalni porod byl u vétSiny
pacientek s TS dosud preferovanym zplsobem porodu. (Gravholt, 2017, s. 25) Nové&jsi
udaje Evropské Kkardiologické asociace ve vydaném Registru téhotenstvi a
kardiovaskularnich nemoci z roku 2021 vSak poukazuji na vysSi podil cisafskych fezu
u Zen s TS. Provedené operacni porody pravdépodobné souvisely s malym télesnym
vzristem matek. (Campens, 2021, s. 1707) Autor Obata provadél v roce 2020 studii,
jiz cilem bylo rozSifit do¢asné poznatky o téhotenstvi a porodech u zen s Turnerovym
syndromem v Japonsku. Z celkovych 18 porodl bylo 14 provedeno cisafskym fezem,
1 porod byl vaginalni instrumentalni a 3 spontanni vaginalni. Indikaci k vice nez
poloviné porodu cisafskym fezem (8) byl bud kefalopelvicky nepomér, nebo fetalni
malprezentace. V ostatnich pfipadech byl SC indikovan z ddvodu zdravotnich
komplikaci matky nebo placenta praevia. Autor studie vysoky podil SC, jejichZ pficinou
byla malprezentace plodu &i kefalopelvicky nepomér, uvadi do souvislosti s nizkym
vzrustem Zen s Turnerovym syndromem, ktery je obecné rizikovym faktorem pro tyto
dvé porodnické nepravidelnosti. Primérna vyska Zen v této studii byla 147 cm. Jedna
Zena, ktera porodila cisafskym Fezem, sice méfila 155 cm, avSak kefalopelvicky

nepomér byl odhalen pelvimetrii az béhem nepostupujiciho porodu. Pfi¢inou byla uzka
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panev rodici zeny. Souvislost mezi nepravidelnostmi a podilem porodl per SC autor
vysvétluje nizkou hladinou estrogend, ktera je pro Zzeny s Turnerovym syndromem
vzhledem ke sniZené funkci ovarii typicka. Anomalie v panevni morfologii se tak
mohou vyskytnouti u téch Zen s TS, které nevykazuji abnormalné nizky télesny vzrust.
V navaznosti na tuto skutec¢nost autor také upozorfiuje na pelvimetrii, ktera sice u Zen
bézné populace pomalu ztraci svou hodnotu, avSak pravé u Zen s Turnerovym
syndromem, jez byvaji morfologickymi abnormalitami panve zasazeny, muize byt
pelvimetrie pfi rozhodovani o zplsobu vedeni porodu velmi uzite¢na. (Obata, 2020, s.
1731-1732) Porod cisafskym fezem je povazovan za vyhodnéjSi v porovnani s
vaginalnim z hlediska méné rapidnich zmén hemodynamiky, avSak Evropska
kardiologicka asociace opét uvadi, Ze vaginalni porod je u pacientek s TS preferovan
vzhledem k nizSimu riziku infekce, krvaceni a poporodni morbidity. (Campens, 2021,
s. 1707) Gravholt a kolektiv na zakladé odbornych nazorl povazuje cisarsky fez za
opodstatnény u Zen s dilatovanou aortou. Ve vydaném guidelinu se vyjadfuje k aortalni
disekci u Zen s Turnerovym syndromem béhem téhotenstvi. Aortalni disekce
predstavuje v tomto obdobi velmi vysoké riziko pro matku a je indikaci pro okamzité
zahajeni intervence. O pfesném postupu rozhoduje stadium téhotenstvi. Pokud
disekce nastane v nizkém stadiu téhotenstvi a plod by nebyl Zivotaschopny, je nutné
provést akutni operaci aorty. V pfipadé, Zze se téhotenstvi nachazi ve stavu viability
plodu, je indikovano ukonceni téhotenstvi cisafskym fezem nasledovano neodkladnou
operaci aorty. (Gravholt, 2017, s. 25) Hranice viability plodu je v Ceské republice
vymezena tydnem gestace 24+0. (Prochazka, 2020, s. 459)

Zpulsob a naCasovani porodu vzdy zavisi na individualnim posouzeni klientky
multidisciplinarnim tymem. Pokud se nevyskytuji zadné porodnické €i kardiovaskularni
komplikace indikujici SC, vaginalni porod je mozny. Epiduralni analgezie pfi porodu
muze byt vyhodna, protoZe snizuje stres v téle a vykyvy krevniho tlaku. Zaroven
podporuje pasivni a Setrny sestup plodu porodnimi cestami a instrumentalni porod ve
druhé dobé porodni, jejiz ulehCeni je vzhledem ke zvySenému riziku aortalnich
komplikaci u zen s TS Zadouci. Porod by mél byt vzdy uskutecfiovan v
perinatologickém centru, které disponuje potfebnym personalnim vybavenim a
dostupnym zazemim pro pfipad akutni operace aorty. Zaroven je pfi pfitomnosti
rizikovych faktort pro disekci aorty doporu€ena hospitalizace zeny po porodu alesporni
5 dni, aby bylo mozné v pfipadé komplikaci zasahnout. (Mascarenhas, 2019, s. 47)
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Autor Cauldwell v uvedené retrospektivni studii zhodnotil i vysledky probéhlych
porodu. Zduraznuje rozdilné zpusoby porodu na zakladé parity a zpasobu otéhotnéni.
Celkovy pocet porodu ve studii byl 107. Velmi vysoka mira cisafskych fezu vynika ve
v8ech skupinach Zen s Turnerovym syndromem, tento operacni porod se objevil v
poctu 72 ze 107 porodu (67,3 %). Ve skupiné nullipar probéhl SC v 73,1 % a ve skupiné
multipar v 61,8 %. Planovany cisafsky fez podstoupilo 42,3 % nullipar a 45,5 %
multipar. Druhym nej€astéjSim zplsobem ukon&eni téhotenstvi byl vaginalni porod.
Jeho mira byla vyznamné vySSi u Zen, které pocaly spontanné (48,4 %) ve srovnani s
Zenami, jejichz téhotenstvi nastalo prostfednictvim darovani vajicek (11,1 %). Porod
cisafskym fezem znaéné prevazoval nad ostatnimi zpusoby. Nejcastéji takto porodily
Zeny s darovanym oocytem, v jejich skupiné Cital porod per SC 88, 9 %. Indikace k
cisafskému fezu dle autora nebyly ve vSech pfipadech zaznamenany, avSak Cauldwell
se domniva, ze pfi¢inou mohla byt nejistota k vaginalnimu porodu ze strany porodniku
i klientek, zejména u téch z nich, které nesly vyssi riziko kardiovaskularnich komplikaci
¢i byla odhadovana niz8i hmotnost plodu. Autor v zavéru také zddraziuje zajimavy
poznatek, kterym byl pouze jediny vyznamny rozdil v porodnickych komplikacich mezi
skupinami Zen, které otéhotnély spontanné a které diky darovanym oocytl. Tento

rozdil pfedstavoval odliSny zplUsob porodu. (Cauldwell, 2022, s. 798-801)

4.1 Role porodni asistentky v péci o téhotnou zenu s Turnerovym

syndromem
VyS&Si incidence kardiovaskularnich komplikaci Zen v téhotenstvi v poslednich

letech je zplsobena nejen zvySujicim se vékem pfi prvnim téhotenstvi &i obecné
graviditou v pozdnim reprodukénim véku, ale i CastéjSimi pfipady téhotnych Zen s
vrozenou srdec¢ni vadou. To vS8ak neznamena, Ze tyto Zeny nejsou schopny dosahnout
nekomplikovaného téhotenstvi. Dulezitym faktorem je vSak v této situaci dobré
prekoncepéni poradenstvi v€etné mnohych vySetfeni, ktera maji Sanci odhalit
potencialni rizika, pfipadné zvazit indikaci k terapeutickému zasahu v ramci zachovani
optimalniho zdravotniho stavu matky i plodu. | pfesto je vSak v dnesni dobé diagnostika
rozlicnych kardiovaskularnich patologii stale slozita. Fyziologické zmény
kardiovaskularniho systému v téhotenstvi totiz mnohdy onemocnéni napodobuji a
navozuji tak nejasny klinicky obraz. Autorka Millington a kolektiv v roce 2019
zpracovala prfehled nejCastéjSich kardiovaskularnich onemocnéni vyznamnych v
souvislosti s téhotenstvim, mezi které se fadi i Turnerlv syndrom, a zaméfila se na

ulohu porodnich asistentek v obdobi téhotenstvi a porodu.
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Porodni asistentka vstupuje do kontaktu s t€hotnou Zzenou jako jeden z prvnich
¢lenl zdravotnického tymu. Setkava se nejen s Zenami s fyziologickym téhotenstvim,
ale také se podili na péci o rizikové téhotné. Nedilnou soucasti jeji role je tedy i
rozpoznani zdravotnich rizik a iniciace pfipadné terapeutické intervence, ¢imz dojde k
usnadnéni komplexni péCe o zenu s rizikovym téhotenstvim. Edukace porodnich
asistentek je obecné vedena smérem, ktery je zaméfen na t€hotenstvi a porod jako na
normalni a fyziologicky proces, i pfesto je v8ak vhodné poskytovat porodnim
asistentkam adekvatni vzdélani v oblasti odhalovani rizik zejména na zakladé
dukladné provedené anamnézy. Mezi vyznamné rizikové faktory patfi preeklampsie,
koureni, obezita, diabetes mellitus Ci zvySena hladina cholesterolu. Zbystfit by porodni
asistentka méla i pfi potizich klientky, kterymi mohou byt pfetrvavajici tachypnoe,
tachykardie €i ortopnoe. Autorka v souvislosti s odhalovanim rizik vyzdvihuje vyhodnou
schopnost porodnich asistentek se specializaci interpretovat EKG (elektrokardiografie)
a rozpoznat jeho normalni a patologické zmény v téhotenstvi. Dale Millington
zdUraznuje druhou nedilnou soucast péce porodni asistentky, kterou je psychicka
podpora Zzeny. Psychicky stav totiz mize ovlivhovat kardiovaskularni systém.
Depresivni stavy v prubéhu téhotenstvi jsou dle nedavnych vyzkumu rizikovym
faktorem pro rozvoj kardiovaskularnich komplikaci. Zejména béhem porodu jsou
negativni emoce, kterymi jsou uzkost a strach, v této situaci u rizikové téhotné Zeny

velmi nezadouci.

Pfi porodu predstavuji pro zeny s kardiovaskularnim onemocnénim nejvétsi
riziko hemodynamické zmény. Prvni zasadou sniZzovani rizika komplikaci je prevence
syndromu dolni duté Zily, které porodni asistentka dosahne spravnim polohovanim
rodicky idealné na levy bok. (Millington, 2019, 722-725) BEhem druhé doby porodni je
v mnoha zdravotnickych zafizenich vyuzivan tzv. Valsalviv manévr, pfi kterém je
rodicka motivovana k hlubokému nadechu a zadrzeni dechu pfi pfichazejici kontrakci
a naslednému usilovnému tlaceni za pomoci bfiSniho lisu b&éhem kontrakce. (Vaziri,
2016, s. 1) Vyuziti Valsalvova manévru pfi tlaCeni mize zpusobovat vyrazné vykyvy
krevniho tlaku, které pro porod pfi rizikovem téhotenstvi nejsou zadouci. U Zen s
Turnerovym syndromem mohou negativné ovliviiovat sténu aorty. V ramci péce o zenu
s kardiovaskularni patologii autorka Millington porodnim asistentkdm doporucuje
efektivni vedeni infuzni terapie za porodu v€etné podpory Zzeny ve vyuziti epiduralni

analgezie. Tento zpUsob tlumeni bolesti vyznamné zmirfiuje rizikové vykyvy krevniho
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tlaku. Vzhledem k vyznamnému riziku aortalni disekce u Zen s Turnerovym
syndromem by méla porodni asistentka peclivé pozorovat zenu béhem celého porodu
a umét rozpoznat alarmujici symptomy této komplikace, kterymi jsou zejména silna
bolest na hrudi, ale i v bfiSe nebo v zadech. Pokud akutni kardiologicka komplikace v
téhotenstvi €i za porodu nastane, je dulezité, aby Zena méla k dispozici mimo Iékarské
pomoci také psychologickou pééi. Ulohou porodni asistentky je tedy také dopomoc a

podpora Zeny pfi zajisténi této sluzby. (Millington, 2019, s. 725-730)

4.2 Vyznam a limitace dohledanych poznatku
| pfesto, Zze Turneriv syndrom nevykazuje ve spolecnosti vysokou incidenci, je

v dnesdni dobé modernich medicinskych metod zadouci, aby se odborna vefejnost
zabyvala otazkou téhotenstvi této skupiny zen, vCetné rizik, které s sebou pfinasi.
Ackoli je problematika asistované reprodukce a vitrifikace pohlavnich bunék stale pro
velkou Cast populace pomérné kontroverzni téma, je jeho zaclehovani do bézné
medicinské praxe v dnesni dobé nevyhnutelné. Pfikladem potfebnosti tohoto tématu
ve spoleCnosti mohou byt pravé i zeny s Turnerovym syndromem, jejichz neplodnost
pfimo souvisi s genetickym onemocnénim. Brani jim tak v naplfiovani zakladni lidské
potieby, kterou je rozmnoZovani. Bakalafska prace se proto zabyva problematikou

téhotenstvi a asistované reprodukce u Zen s Turnerovym syndromem.

Dohledané a predlozené poznatky mohou slouzit jako edukacni podklad pro
vesSkery zdravotnicky personal, ktery pfijde do kontaktu s té€hotnou Zenou s
Turnerovym syndromem. Porodni asistentky jsou c¢asto prvnim ¢&lankem
zdravotnického tymu, ktery navaze s téhotnou zenou vztah, a proto jim bakalarska
prace muze slouzit k osvojeni zakladnich souvislosti mezi graviditou a timto
genetickym onemocnénim a zaroven k ziskani nejnovéjSich poznatkl k této
problematice. Mimo to jsou to pravé porodni asistentky, které mohou tyto odborné
informace pfirozenou formou reprodukovat zenam, jichz se problematika tyka.
Pfredlozené informace jsou vhodnym materialem i pro studentky porodni asistence,

které si chtéji v dané problematice rozS$ifit své obzory.

Bakalaiska prace je ovSem limitovana nedostateCnym mnozstvim zdroju, které
se tykaji dlouhodobych vysledkd zmifiovanych metod asistované reprodukce.
Darcovstvi oocytd zeny s Turnerovym syndromem vyuzivaji jiz fadu let, avSak
vitrifikace jejich vlastnich oocytu spolu s ovarialni tkani je velmi nova metoda uchovani

plodnosti. V ramci reSerSe se nepodafilo dohledat dostateéné mnozstvi podkladd ani
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k problematice vedeni porodu specificky u Zen s Turnerovym syndromem. Stejné tak
existuje omezeny pocet zdroja, které se vyjadfuji k péci porodnich asistentek o tyto

zeny.
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ZAVER

TurnerGv syndrom je chromozomailni aberace vyskytujici se u zZen, ktera se v
téméFr 100 % pFipadl poji s predéasnou ovaridlni insuficienci a neplodnosti. Zeny s
Turnerovym syndromem vSak v touze po téhotenstvi a vlastnim potomkovi nejsou v
porovnani s béznou populaci vyjimkou. Diky moderni mediciné a jejimu rozvoji jak v
metodach diagnostickych, tak v oblasti asistované reprodukce, miaze byt mnohym
Zzenam tato touha splnéna mnohdy i pfes vSechna zdravotni rizika, ktera toto
onemocnéni pfinasi.

Hlavnim cilem bakalafské prace bylo sumarizovat dohledané poznatky o
téhotenstvi Zen s Turnerovym syndromem. V ramci plnéni prvniho cile byly pfedlozeny
poznatky o prekonceplnim screeningu a studie, které dokladaji jeho dulezitost
vzhledem k mnohym rizikim souvisejicich s onemocnénim. Duraz byl kladen na
kardiovaskularni komplikace v téhotenstvi, kterych se odbornici obavaji pfedevsim
kvuli riziku aortalni disekce, jez muze mit fatalni nasledky. Za obecné nejzasadnéjsi
kritérium, které pfi posuzovani téhotenstvi hraje roli, je primér aorty a provedeni

dusledné kardiologické anamnézy.

Mimo dosazeni téhotenstvi s darovanymi oocyty se v poslednich letech nabizi
Zzenam s Turnerovym syndromem i moznost otéhotnéni s vlastnim genetickym
materialem a porodit své vlastni potomky. V ramci plnéni druhého cile bakalarské
prace byly sumarizovany nejnovéjSi poznatky nejen o darcovstvi oocytu, ale i o
metodach uchovani plodnosti, které zahrnuji kryokonzervaci oocytl €i ovarialni tkané
ve véku Zeny, kdy jesté ovaria nejsou insuficientni. Z vysledkd dohledanych studii Ize
vyvodit pomérné vysokou uspésnost klinického otéhotnéni pfi vyuziti vlastnich
odebranych oocytl. Mira donoSenych téhotenstvi vSak byla nizsi, proto je vhodné
vyuziti preimplantacni genetické diagnostiky vzhledem k mozné nizsi kvalité embryi.
Kryokonzervace oocytu €i ovarialni tkané je metoda pomérné nova a poznatky o jeji
uspésnosti jsou zatim omezené. Studie vénujici se odbéru oocytl a ovarialni tkané jiz
popsaly nékolik pfipadu provedeni kryokonzervace, avSak od tohoto procesu jesté ve
vétsSiné pFipadl neubéhla dostate€na doba, aby klientky otéhotnély, porodily a cely
prubéh byl vyhodnocen. V ramci reSerSe byl dohledan pouze jediny pfipad otéhotnéni

a porodu po vyuziti embrya s dfive vitrifikovanym oocytem.

Nejnoveéjsi gudelines k péci o Zzenu s Turnerovym syndromem pfi vedeni porodu
preferuji vaginalni porod jen pokud nejsou pfitomny rizikové faktory, kterymi jsou
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predevs§im velky primér aorty €i zavazna kardiologicka anamnéza. V dohledanych
studiich Casto pfevazoval porod cisafrskym fezem. NejCastéjSimi indikacemi byla mimo
zminéné rizikové faktory také multiparita Zeny, malprezentace plodu a kefalopelvicky
nepomér. Pfi spontannim porodu je doporuc¢ovana epiduralni analgezie zamezujici
velkym vykyvum krevniho tlaku. V ramci reSerSe byly pfi pInéni tfetiho cile dohledany,
ackoli velmi omezené, poznatky o péci porodni asistentky. K jeji roli pfi poskytovani
péce klientce s Turnerovym syndromem patfi predevsim psychicka podpora a ¢asné

rozpoznani veskerych rizikovych faktoru.
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SEZNAM ZKRATEK

ACE

AMH

AoD

ASI

DM

FSH

GDM

GnRH

ICSI

IVF

LH
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OTCP

POI

SC

TS

TTE

angiotenzin konvertujici enzym
antimulleriansky hormon

aortalni disekce

aortalni primeér

diabetes mellitus

folikulostimulaéni hormon

gestacni diabetes mellitus
gonadotropin releasing hormon
intracytoplazmaticka injekce spermii
in vitro fertilizace

luteinizacni hormon
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