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Hästi toimiv ravikorraldus lapseeas
Täiskasvanu eas mitmed terviseriskid



Ajaloost

• 1768 – Giovanni Morgagni: postmortem kirjeldus lühikesekasvulisest 
naisest neerude ja gonaadide düsgeneesiga

• 1902 – Funke: 15 tüdruk gonaadide düsgenees, lühike kasv, 
puberteedi puudumine, kaasasündinud lümfödeem, lühike ja lai kael

• 1930 – Ullrich: selge TS kliinilise pildi kirjeldus, millele järgnes kinnitus 
karüotüpiseerimise läbi aastaid hiljem

• 1938 – Henry Turner: kliinilise pildi kirjeldus  7 TS naisel. Oli esimene, 
kes kasutas östrogeen asendusravi
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Turneri sündroomi definitsioon (TS)
TS diagnoosi peaksid saama kõik fenotüübilt naised

kelle karüotüüp sisaldab ühte X kromsoomi ja täielikku või osalist teise sugukromosoomi puudumist, 
millega kaasneb üks või mitu kliinilist manifestatsiooni (lühike kasv, gonaadide düsgenees)



Turneri sündroomi definitsioon (TS)
TS diagnoosi ei peaks saama naised

• kellel on üks terve X kromosoom ja teises X kromosoomis deletsioon distaalsemal kui Xq24
• üle 50 a vanused naised, kellel on vähem kui 5% 45,X mosaiiksust
• fenotüübilt mehed, kellel karüotüüp 45,X/46,XY jmt variandid

6



Üldine informatsioon

• Üks X-kromosoom puudub kas osaliselt või täielikult

• Esineb 1:2000 naise kohta

• Diagnoosimata patsientide hulk on märkimisväärne

• Elavad kaua ja suhteliselt tervelt  kui saavad vajaliku ravi ja 
teostatakse vajalikud  tervisekontrollid

• Preventsioon oluline 



Diagnoosimise aeg

• Sünnil – kui vastsündinul on tüüpilised stigmad  pediaater

• Varases lapseeas – kasvab aeglaselt, eakaaslastest oluliselt lühem

• Puberteedieas – sekundaarsed sugutunnused puuduvad, menarchet ei 
teki

• Hiljem – terviseprobleemid erinevad  perearst, günekoloog, 
kardioloog, endokrinoloog, KNK, nefroloog

 Täiskasvanute käsitlus väga killustatud, terviseprobleemid väga 
erinevad





TS patsiendi üleminek pediaatrilt täiskasvanute 
võrgustikku
• Lastearstide poolt üle antud patsiendid kõige paremini 

koolitatud/ravitud

• Hilinenud diagnoosiga noored naised – ei ole saanud ravi GH-ga, 
lapseeas vajakajäämised ka muus ravis, psühhosotsiaalne toetus, 
teadlikkus oma haigusest puudulik

• Täiskasvanu eas diagnoositud naised – TS-ga kaasnevad 
komplikatsioonid on diagnoosimata ja ravimata



Kardiaalsed probleemid

• Kaasasüninud südamerikked 23-40%:
• Bikuspiidne aordiklapp (BAV 16%)

• BAV patsientidel suurem risk aordi stenoosi väljakujunemiseks ja rekurgitatsiooniks

• Infektsioonide risk suurem

• Aordi koarktatsioon (11%)

• Aordi stenoos/regurgitatsioon (3.4%)

• Kopsuveenide anomaaliad (2.3%)

 Ehhokardiograafia

 MRI



Kardiaalsed probleemid

• Aordi dissektsioon
• 2/3 algab ülenevas aordis (tüüp A) ja 1/3 alanevas aordis

• Dissektsioon on tavaliselt äge, kaasneb valu rindkeres, kaelas ja/või seljas; 
sageli tekib ruptuur, hemoperikard ja tamponaad

• Tekib noores eas – 20-39 a vanuselt (Taani uuring)

• Enamasti lõpeb surmaga

• Sageli jääb õigel ajal diagnoosimata – ei mõelda selle peale

• Esmaabi käsiraamatutes ei ole TS nimetatud aordi dissektsiooni riskifaktorite 
seas

• Aordisuistiku dilatatsioon(50%)
• BAV + dilatatsioon+ kõrge vererõhk seostud sagedamini aordi dissektsiooniga

Carolyn A Bondy Curr Opin Cardiol. 2008 November; 23(6): 519-526; 
www.eje-online.org

http://www.eje-online.org/


Hüpertensioon

• Hüpertensiooni diagnoos lastel 7-17%, täiskasvanutel kuni 50% noortel TS 
patsientidel

• Iseloomulik muutus – vererõhu ööpäevane rütmika kaob varakult

• Ravimata hüpertensioon tõstab aordi dissektsiooni riski oluliselt

• Soovitus on ravida hüpertensiooni nii vara kui võimalik 

• Hüpertensiooni ravi eesmärgid:
• Trikuspiidse aordiklapi korral, süstoolne vererõhk < 140 mmHg
• Bikuspiidse aordiklapi korral < 120 mmHg

• Kasutada vajadusel beeta-blokaatoreid, sest siinustahhükardia on TS patsientidel 
tavaline

www.eje-online.org

http://www.eje-online.org/


Venn diagram of 65 people with TS who had aortic dissection where signs of congenital heart disease (CHD) or 

systemic hypertension (HTN) were explicitly considered.

M Carlson, and M Silberbach J Med Genet 2007;44:745-749

©2007 by BMJ Publishing Group Ltd



TS Euroopa ravijuhises:

• Kardivaskulaarsed probleemid väga tõsised

• Kellel rohkem stigmasid ja karoütüüp 45,X - neil kõrgem KV risk

• QTc aeg – mitte kasutada seda prolongeerivaid ravimeid

• Vererõhu ravi rakendada sõltumata vanusest, eesmärk 135/85 mmHg

• Kui lähevad IVF-le siis ainult ühe embrüo siirdamine lubatud

• Kui ASI > 2.5 cm või anamneesis aordi dissekstioon/koarktatsioon –
IVF vastunäidustatud uues ravijuhendis

• Ilma riskifaktoriteta TS rasedatel ehho 20 rasedusnädalal

www.eje-online.org

http://www.eje-online.org/


Ülekaalulisus/Rasvumine

• Lühikese kasvuga inimestel on  kalorite põletamise võime madalam

 normaalse kaalu hoidmine TS patsiendil on raske

• Dieedinõustamine ja füüsiline aktiivsus oluline lapseeast alates

• Sageli füüsiline aktiivsus ei ole saanud elu osaks kuna kooli ajal ei 
tegelenud sellega

• Soovitav on kerge füüsiline koormus 1 tund 2-3 korda nädalas

• Kaalu raske langetada kui ravimata hüpotüreoosi või mõnede 
hormoonasendusravi vormide korral

• Ülekaaluga seonduvalt lisandub hüpertensiooni ja diabeedi risk

Gerard S Conway Clinical Endocrinology (2010) 73, 696-699 doi:10.1111/j.1365-2265.2010.03861.x



Diabeet, erinevate organite patoloogiad

• Prediabeet 50%, 2 tüüpi diabeet - insuliin resistentsus, harvem 
insuliini defitsiitsus

• Neerude struktuuri ja veresoonte väärarenguid 25-43% 

• Ebaselge põhjusega gamma-GT ja transaminaaside tõus; tsöliaakia

• Düslipideemia oluliselt nooremas eas

• Silmaprobleemid 63% - strabism, ptoos, ambüaapia ja värvide 
nägemise nõrkus

• 27% rohkesti sünnimärke, kuid pahaloomustumine ei ole kõrge

M Elsheikh et al Endocrine Reviews 2002 23(1): 120-140



Kuulmisnõrkus

• Kuulmislangus on sage ja aladiagnoositud

• Keskkõrva põletikud lapseeas 60-80%

• Sensoneuraalne kuulmislangus on tavaline ja progresseeruv 
täiskasvanu eas

 Audiogrammid iga 3-5 aasta tagant

Gerard S Conway Clinical Endocrinology (2010) 73, 696-699 doi:10.1111/j.1365-2265.2010.03861.x



Osteoporoos ja hormoonasendusravi

• Osteoproosi ravi peaks olema enesestmõistetav kui iga teine ravi

• Östrogeenasendusravi peaks kestma kuni 50 eluaastani

 Densitomeetria teha tavapäraselt 3-5 aasta tagant

 peale osteoporoosi ravi alustamist igal aastal

Gerard S Conway Clinical Endocrinology (2010) 73, 696-699 doi:10.1111/j.1365-2265.2010.03861.x



Kilpnäärme funktsioon

• Täiskasvantud TS patsientidel 25-30%, sagedus tõuseb vanusega         
(Tavapopulatsioonis 1.5%)

• 50% kõrged kilpnäärme autoanikehad

• Graves’i haiguse esinemissagedus ei ole tõusnud

 TSH, TPO-AK

M Elsheikh et al Endocrine Reviews 2002 23(1): 120-140



Fertiilsus

• Spontaanne rasedus < 5%, suur risk rasedust kaotada

• TS patsiente nõustada – fertiilsus langeb aastatega väga kiiresti

• Mosaiiksetel TS patsientidel soovitav rasestuda noorelt

• Munarakke säilitamiseks mitte võtta enne 12 eluaastat

• Soovitatakse IVF doonoriga, adopteerimist, (surrogaatemadust) -
juriidilised probleemid, adekvaatne nõustamine

• IVF raseduste õnnestumise protsent sama, mis tervetel

• Oluliselt rohkem kardiovaskulaarseid tüsistusi

• Rasedust peaks juhtima multidistsiplinaarne meeskond, k.a. kogemusega 
kardioloog, endokrinoloog

Claus H Gravolt et al  www.eje-online.org DOI:10.1530/EJE-17-0430



Kardiovaskulaarsete haiguste diagnostika enne fertiilsust 
taastavat ravi

• 2 aastat enne planeeritavat rasedust teha rinnaaorti ja südant visualiseeriv 
ehhokardiograafia ja KT/MRI uuring

• Spontaanset rasedust ja IVF peaks vältima kui alaneva aordi suuruse indeks (ASI) 
> 2.5 cm/m2 või kui ASI on 2.0-2.5 cm/m2 ja kaasnevad aordi dissektsiooni (AoD) 
riskifaktorid (bikuspiidne aordiklapp, aordikaare elongatsioon, aordi koarktasioon
ja hüpertensioon)

• AoD anamneesiga patsiente nõustada mitte rasestuma

• AoD riskifaktoritega rasedatel ehho iga 4-6 nädala tagant, ka postpartum



Sotsiaalsed aspektid

• Saavad sotsiaalselt rahuldavalt hakkama; töötavad, kuid varem pensionile 
kui teised

• Vähem sõpru, harvem abielus, rohkem isoleeritust, enesesse sulgumist

• Varane ovariaalne puudulikkus ja infertiilsus tekitavad mitmeid probleeme

• Vajavad tugigruppi, nõustamist

Gerard S Conway Clinical Endocrinology (2010) 73, 696-699 doi:10.1111/j.1365-2265.2010.03861.x



Ravi/jälgimse strateegia

• Baasanalüüsid
• Karüotüüp, väikese vaagna ja neeru USG uuring, ehhokardiograafia, 

kilpnäärme funktsioon ja antikehad, gonadotropiinid

• Igaaastane jälgimine
• Läbivaatus (KMI, vererõhk, südame parameetrid), kilpnäärme funktsioon, 

paastuglükoos ja –lipiidid, maksafunktsioon, neerufunktsioon

• Iga 3-5 aasta tagant 
• Ehhokardiograafia (MRI), densitomeetria, audiogramm, tsöliaakia

M Elsheikh et al Endocrine Reviews 2002 23(1): 120-140



Testida erinevaid 
vanusegruppe



Tänan Teid!
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