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Zapis o konani obhajoby disertaéni prace v oboru Pediatrie

MUDr. Eva Klaskov4, lékaka Détské kliniky LF UP a FNOL a studentka
kombinované formy doktorského studijniho programu Pediatrie na LF UP v Olomouci.

Téma préce: ,Kardiovaskularni projevy Turnerova syndromu od détstvi po dospélost*

Obhajoba se konala v Olomouci dne 30. dubna 2015 v 10:00 hod.
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Zapis diskuze pri obhajobé vysledku postgradualniho studia MUDr. Evy Kliskové na
téma Kardiovaskuldrni projevy u Turnerova syndromu od détstvi po dospélost, ktera se
konala dne 30. 4. 2015 na Détské klinice LF UP a FN Olomouc.

Otazky oponentu

Doc. MUDr. Zdenék FrySak, CSe.
Autorka uvadi pomémé vzacné piipady spontdnniho ot€hotnéni Zen s Turnerovym
syndromem (TS). Jakou bude mit nemocna pravdépodobnost pfenosu své vady na plod? Maji
déti Zen s TS vétsi vyskyt vrozenych vad?
e 2-5% zen s TS je schopno spontadnné ot€hotnét, vyssi Sanci na spontanni
graviditu maji Zeny s mozaikou TS (Bryman et al, 2012).
e 45-50% spontannich gravidit kon¢i spontannim potratem.
e V jedné z nejvétSich studii (Nielsen et al., 1979) mé&lo z 56 déti 32% potomk
vrozenou vadu, 22% chromozomalni abnormalitu (5% Downtv syndrom, 9%
TS). Vyssi pravdépodobnost pfenosu TS byla uddvana u pacientek se
strukturalni abnormalitou chromozomu X.

S jakou frekvenci se pfedpokladd monitorace kardiovaskularnich poméri t&€hotné s TS
v tfetim trimestru?

e Spravna péce o t€¢hotné s TS zacina prekoncepéni screeningem. Pokud
pacientka nema4 signifikantni srde¢ni vadu, &i dilataci ascendentni aorty a
gravidita u ni neni primérné kontraindikovéna, je nezbytna p¥isna kontrola
hypertenze béhem celé gravidity.

e Echokardiografické vySetieni je doporu¢ovano nejméné 1x na konci prvniho a
druhého trimestru, a kazdy mésic ve tietim trimestru. ZvétSeni rozméru
ascendentni aorty o vice > 10% je nezbytné ovétit pomoci magnetické
rezonance (MRI).

e ProkaZeme-li dilataci ascendentni aorty > 25mm/m” nebo > 35mm je nutné
zvazit akutni porod per S.C. (Karnis et al, 2012).

Je disekce popséna jako jediné kardiovaskuldrni riziko nebo 1ze oéekavat i problémy
charakteru méstnavé slabosti t€hotné s Turnerovym syndromem?
e Méstnava srdecni slabost nepatfi mezi typické komplikace v t€hotenstvi u TS,
pfi€inou srde¢niho selhani by mohla byt gesta¢ni hypertenze nebo
preeklampsie.

Ktera centra soustfed’ujici se na péei o pacientky s TS v CR maji stejny algoritmus
kardiovaskularniho sledovéni od détstvi po dospélost? Resp. kdo ma v této oblasti prioritu?
e Algoritmus systematické kardiologické péce o TS zavedeny na Détské klinice
LF UP a FN Olomouc je postupné pfebiran viemi pracovisti v Ceské republice,
ktera koncentruji péc¢i o pacientky s TS. Aktudlné je zaveden na Pediatrické
klinice 2. LF UK a FN Praha Motol, na III. interni klinice V3eobecné fakultni
nemocnice v Praze a na Klinice détského 1ékatstvi FN Ostrava.



Doc. MUDr. Anna Neéasova, CSc.
Jak si autorka pfedstavuje péci o své pacientky po dovrSeni 19 let véku
v souladu se zavadé&jici koncepci multioborové pé€e o VSV v dospélosti?

e Pacientky s TS by mély byt sledovany v nové vznikajicich centrech pro
pacienty s vrozenymi srde¢nimi vadami v dospé€losti. P€Ci o tyto Zeny by mél
garantovat specialista plné¢ sezndmeny s problematikou TS a jeho
kardiovaskularnimi projevy.

Otazky z pléna:

Prof. MUDr. Zdenék Dolezel, CSc.
Pro¢ jsou Zeny s TS $patné vysetfitelné echokardiograficky?

e Pfi¢inou Spatné echokardiografické vySetfitelnosti pacientek s TS je odlisna
morfologie hrudniho koSe v disledku fetalniho lymfedému. Jicnova
echokardiografie patii mezi invazivni zobrazovaci vySetfeni a vyZzaduje
pacientovu spolupraci. Z tohoto diivodu tuto metodu prakticky nepouzivame u
détskych pacientek s TS, vhodnéjsi zobrazovaci metodou je MRI, které€ je
povazovano u TS za zlaty standard.

Doc. MUDr. Zdenék FryS$ak, CSe.
Je provadéno MRI s kontrastem?

e Ne -k zobrazeni morfologie aortalni chlopné a hrudni aorty pouZivime nativni
MRI.

Prof. MUDr. Vladimir Mihal, CSc.
Ktery z rizikovych faktort pro aortalni disekci je povaZovan za nejvyznamné&jsi?
e Bikuspidalni aortalni chlopeii a koarktace aorty jsou pfitomny aZ u 50% zZen
s aortalni disekci (Carlson et al., 2007; Bondy et al. 2008).

Je soudasti multidiscipinarni pé€e o pacientky s TS i psychologicka intervence?
e Ano, soudasti tymu je psycholog (détstvi a adolescence), psycholog se rovnéz
ucastni kazdoro€nich setkéani pacientek s TS.

Doc. MUDr. Anna Nec¢asova, CSc.
Bikuspidalni aortalni chlopeii maji i jind onemocnéni asociovana s cystickou medionekrozou.

Prof. MUDr. FrantiSek Kopriva, Ph.D.
Vzhledem k omezené vypovédni hodnoté echokardiografie, kdy ¢asujete u déti MRI vySetfeni
srdce a velkych cév?

e Prvni MRI srdce a velkych cév indikujeme ihned po stanoveni diagnézy TS,
pokud je divka schopna vySetfeni absolvovat bez analgosedace. V ptipadé, kdy
provedeno i diive v analgosedaci. Dalsi MRI je indikovano pfi ukonceni
pediatrické péce a vzdy pfed planovanou graviditou (pokud je nutné, kdykoli
v mezicase).



MUDr. Petr Dzubak, Ph.D.
Jaké procento buné&énych linii s patologickou chromozomalni vybavou je povaZovéno za
mozaicismus?
e Za chromozomalni mozaicismus je povaZovan stav, kdy prokaZeme stejnou
chromozomalni abnormalitu nejméné ve dvou mitdzéach a podil patologické
bunééné linie predstavuje nejméné 5% vSech analyzovanych mit6z.

Méli jste v péci mozaiku 45.X, 46,XX, 47, XXX?
e V naSem souboru je jedna pacientka s karyotypem 45,X/46,XX/47, XXX.

Byla u infertilnich pacientek s nizkoprocentni mozaikou TS provadéna MRI srdce?
e Ano, studie byla zaloZzena na MRI vySetfeni ve snaze maximalné zvysit
senzitivitu pro detekci bikuspidalni chlopné, koarktace aorty a dilatace
ascendentni aorty.

Prof. MUDr. Dagmar PospiSilova, Ph.D.
Je mozné preZit aortalni disekci?

e Ano, mortalita je udavana mezi 50 — 70%. Zasadni vliv na neptiznivou
progndzu aortalni disekce u TS mé podcenéni varovnych ptiznakil, mezi néz
patfi nahle vznikla bolest na hrudi, v zadech a pocit dyspnoe. Nezbytnou
soucasti péce o pacientky s TS je pouceni pacientky o téchto symptomech a
zdGraznéni nezbytnosti okamzitého vyhledani 1ékatské péce.

Prof. MUDr. Zdenék Dolezel, CSc.
Je u TS zaznamenavana né&jaka rasova predispozice, nebo zvys$end incidence v nékterych
oblastech?

e U TS nebyla zaznamenéna rasova predispozice ani zvySeny endemicky vyskyt.



