Souhrn

Turneifiv syndrom pdi mezi nefastjSi chromozomalni aberace. Jedgpben chybnim
nebo strukturalni anomalii jednoho X chromozomtipadré chromozomalni mozaikou. Byva
spojen gastjSim vyskytem wkterych @nich vad. Opakovanjsme vySdili 81 divek a Zen

s Turnerovym syndromem vesku 5 aZz 23 let. Sledovali jsme vyskytndich vad a jejich
piipadnou souvislost s karyotypem. Bagtji se vyskytovala uéchto divek myopie (29 %), dale
hypermetropie (24 %), epikantus (20 %), poruchyvbeitu (17 %), amblyopie (12 %),
strabismus (10 %) a pt6za (5 %). Porucha barvdoyla definovana jako protanie v 8,5 %,
deuteranie v 3,4 % a tritanie v 5,2 %. Vyskyt ptrbarvocitu byl vyssi nez wbné populaci,
kde se ale lisi dle pohlawiasgjsi je u mu#. Souvisi to s umishim genu praerveny a zeleny
fotopigment, ktery je lokalizovan na dlouhém ramé&nk chromozomu. Vyskyt strabismu
a ptézy byl vysSi nez uébné populace. Celkovy rozsah reffaich vad byl nepatenvyssi
nez u Bzné populace, s rozdilnym rozlozenim dle karyotyypermetropie byla zaznamenana
castji u karyotypu 45, X, a to ve 28 %, zatimco u choammalni mozaiky byla pouze v 18%.
Obraceny porér byl u myopie - u chromozomalni mozaiky v 31 % lkanyotypu 45, X ve 26 %.
Celkow pri srovnani vyskytu jednotlivych ¢mich vad u karyotypu 45, X a chromozomalni
mozaiky jsme zaznamenali obdobné nalezy. Tyto wslejsme hodnotili téZ pomoci
deskriptivni statistiky. Na standardni Grovni sndidosti 95% nebyl nalezen zadny statisticky
vyznamny vztah mezi karyotypem a jakymkoli typesmiovady. Z tohoto @vodu, je mozné
ucinit zawr, Ze alespd v rdmci nami zkoumaného vzorku skupiny, karyotygma vliv

na konkrétni éni postiZeni.



