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V.V. kortorténete

Sz. 1do: 1993. 06. 29.

Suly:
HosSsz:

3 ev:

7,5 év:

4120 g, + 2,4 SDS
56 cm, + 2,8 SDS

alacsonyabb a
kortarsainal
nagyon alacsony



Prezentacios
tunetek (7,5 ev)

Tm: 97,1 cm
-4,7 SDS

s: 16,0 kg
-1,7 SDS

Felszaporodott
subcutan zsirszovet.
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ALACSONYNOVES OKAI

100.000 1jsziilott
3.000 alacsony gyermek

SDS 80% egészséges

400 csontdysplasia

és egy€b org.
(70 malnutritio
psychosoc.depr.
J \ 50 coeliakia
4:::-—=:< 30 hypothyreosis
25 Turner-sy

20 GH-def.

\




Elso vizsgalatok - 7,5 ev

BA: 3,5 ev

Kariotipus: 46,XX

EMA: negativ
SH: 1,21 mE/
4: 3,6 ng/dl

[BA/CA=0,42]

ref. tart.: 0,3-4]

ref. tart.: 6-12]

Dg: Centralis hypothyreosis
Th: levothyroxine 50 ug/die



Funkcionalis endocrin probak

Hormon Préba Csucseérték
GH Arginin 2,0 mE/
ITT 2,0 mE/l
(vércukor: 1,5 mM)
TSH TRH 0,01 mE/l
PRL 2,6 ng/ml
Cortisol ITT 22,5 pg/di




2001.09.-8,2 ev

Dg : GH+TSH+PRL

[multiplex
hypophysis
hormon] hiany

Th:

0,5 E/kg/hét GH s.c.
/5 ng/nap L-T4 p.o.
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Koponya MR felvetel
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A hormon poétlo
kezelés hatasa

Dg :
GH+TSH+PRL
hiany

Th :

0,5 E/kg/hét GH s.c.
/5 ng/nap L-T4 p.o.
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A hypophysis fejlodésében
szerepld transzkripcios faktorok

Early transcription factors | ,
e.g. Lbx3, Lbx4, Titf1 [. ] Rathke’s pouch cell

Prop-1 . Anterior pituitary
progenitor cell

CICI @@@

Corticotroph Gonadotroph Lactotroph Somatotroph Thyrotroph




Multiplex hypohysis hormon hiannyal
kapcsolatos gének

HESX1 3p21.3 AR szepto-optikus diszplazia,
valtozé hypophysis h. hiany

PROP1 5q AR GH, PRL, TSH, FSH, LH hiany,
valtozé meértéki ACTH hiany

POU1F1 3pl1l AR,AD GH, PRL hiany, valtozé
(PITL) mértékii TSH hiany

egyéb



Genetikai analizis: PROP1 gén
compaund heterozigéta mutacidja

REPORTED MUTATIONS AND POLYMORPHISMS

OF THE PROP-1 GENE

149-150.de] A

T2 ARG J12-124. del 296-302del A

150 del A

157 deld

4144

RTaC Fi85 B8}
RTiH

B Term

D : Mutations identified in our patient

BRI
F1171



Tovabbi vizsgalatok a hypophysis-
mukodés felmeéreéseére 1.

GnRH-préba: FSH csucsertek: 0,2 E/I
LH csucseértéek: < 0,1 E/I

Dg: FSH + LH hiany

Th: 12 eves kortdl emelked6 adagban osztradiol
kb. 2 év mulva kiegészites progesztagennel



Tovabbi vizsgalatok a hypophysis-
mukodés felméréseére 2.

Metopiron-proba:

11-dezoxikortizol: 0,46 ug/dl (ref.tart.: >7 ug/dl)
kortizol : < 1,0 ug/dl (ref.tart: <5.0 ug/dl)

Dg: ACTH hiany

Th: Hydrocortison 10 mg/m?/die stressz helyzetben



Veéegso diagnozis
PROP1 gén mutacio

okozta multiplex
hypophysis hormon hiany

Kovetkeztetés

A genotipus ismerete segithet
az alacsony beteg gondozasat.



Turner-szindroma



Diagnozis

Klinikai tunetek mellett a

2. X kromoszbma részleges v. teljes hianya v. strukturalis
karosodasa

Alap vizsgalé modszer: periférias verbdl kariotipus
Kiegészits vizsgalat: FISH (fluorescens in situ hybridizatio)
Kariotipus megoszlas: 45,X (kb. 50%)

mozaicizmus (kb. 30%, pl. 45,X/46,XX)

strukturalis anomalia (kb. 20%, pl.
46,X,i(Xq), 46,X,del(Xp), ...)

Incidencia:

1 : 2500 leany ujszulott (Magzatban sokkal gyakoribb!)
Evente kb. 18-20 Uj beteg

Magyarorszagon kb. 2000 Turner-szindromas



Turner-szindroma klinikai jelel

* Alacsonynovés (95-100%)
e Elégtelen serdiilés
* Morfolégiai anomaliak — rendkivil valtozatosak



Az ujsziilott morfologial anomaliai

 a tarkotajon
melyen lenoétt haj

* nyaki redo

o kéz- és
labhati
oedema

Fotok: turnersyndromepictures.com



_

Kéz- és labhati oedema - FOTOK: SE, II. sz. Gyermekklinika képanyagabdl



A fej es az arc morfologiai anomaliai

« epicanthus

* ptosis palpebrae
 strabismus

« alacsonyan ul6 fllek

» dysmorphias fulkagylok
* micrognathia

e goOtikus szajpad

* mélyen lenétt haj

FOTOK: SE, Il. sz. Gyermekklinika képanyagabdl



A fej es az arc morfologiai anomaliai

« epicanthus

* ptosis palpebrae

« strabismus

« alacsonyan Ul6 fllek

» dysmorphias fulkagylok
* micrognathia

» gotikus szajpad

* mélyen lenétt haj

FOTO: SE, II. sz. Gyermekklinika képanyagabdl



A nyak és mellkas morfoldgiai
anomaliai

* rovid nyak

* pterygium colli

* pajzs alaku mellkas
* tavol Ulo mellbimbok
* pectus excavatum

FOTO: SE, Il. sz. Gyermekklinika képanyagabdl



A vazrendszer morfologiai anomaliai

e koros fels6-also
testfél arany

e scoliosis
 cubitus valgus

* rovid V.
metacarpusok

e rovid IV.
metatarsusok

FOTO: SE, Il. sz. Gyermekklinika képanyagabdl



A bor és fuggelékeinek morfologiai
anomaliai

cutis laxa
keloidok

multiplex
pigmentfoltok

kbromhypoplasia /
konvexitas




Tarsulo fejlodési rendellenességek

« Bal szivfél fejlddési rendellenessege
— bicuspidalis aorta billenty(
— coarctatio aortae

— aortagyok dilatacio, aneurysma ruptura, aorta disszekcio

—
* Vese fejl6dési rendellenességek
— patkovese

— pyelon-kett6zottség
— forgasi rendellenesség



Az alacsonynovés okai Turner-
szindromaban

T T ( ITIT
1leee]

e intrauterin retardacio

* gyermekkori lelassult
novekedés

‘ X Va4 ) o0 V 4
| e serdul6kori novekedés
Uil Il \ i NN felgyorsulasanak
\ ,laH l;J;Laséq;—%J elmaradasa

1: 8188 (1983) Age [years]




Az alacsonynovés kovetkezménye

TURNER’S SYNDROME CHART 1-20 YEARS
[cm] Height
180 [777]
IEEH

170 |
|

=« * 3tlagos vegmagassag:

+ 18I

e -20-22 cm

28l

* magyar betegek:
141-143 cm

80 ! ‘ ‘ ‘
HERARERARREY | Father’s h;eight \ cm
| Mother's height = | l CT

o iR

oa 4 5 g 7 8 g 90 41 124314 165 16_ 17 18- 1920
Ranke et al., Eur. J. Pediatr. 141: 81—88 (1983) 485 lyodrs]
Normal girls:

Ingeborg Brandt: Human Growth. A Comprehensive Treatise. 2. Ed. Vol. 1. Hrsg. F. Falkner and J. M. Tanner
Ingeborg Brandt: Der Kinderarzt 11, 4351 (1980)
Lothar Reinken et al.: Klin. Padiat. 192, 2533 (1980) and unpublished data

SD = Standarddeviation




Terapia

e Novekedési hormon kezelés

— keteves kortol, ha a testmagassag 3 pc ala
kerult

 Nemi hormon potlo kezelés
—kb. 11-12 éves kortol
— fokozatosan emelkedb adagban
— termeészetes 0sztrogén (tbl, tapasz)

— kb. 2 év mulva, Ill. attoréses verzest kovetoen
ciklikusan progeszteronnal kiegészitve



Csokkent életkilatasok

fokozott mertekl kardiovaszkularis riziko
hypothyreosis (autoimmun eredet()
suketség

0Steoporosis

osztrogenhiany miatti problemak
infertilitas

Holisztikus szemléletl gondozas szukseges!



