
ΠΕΡΙΓΕΝΝΗΤΙΚΗ ΙΑΤΡΙΚΗ & ΝΕΟΓΝΟΛΟΓΙΑ TΟΜ. 3, TΕΥΧ. 3, ΣΕΛ. 241-252, 2008

241© EΛΛHNIKH ΕΤΑΙΡΕΙΑ ΠΕΡΙΓΕΝΝΗΤΙΚΗΣ ΙΑΤΡΙΚΗΣ - ΕΛΛΗΝΙΚΗ ΝΕΟΓΝΟΛΟΓΙΚΗ ΕΤΑΙΡΕΙΑ

Σύνδρομο Turner: σύγχρονες απόψεις

Α. Τσιγγινού,  Κ. Δημητρακάκης , C. Bondy*, Α. Αντσακλής 

Α' Μαιευτική & Γυναικολογική κλινική Πανεπιστημίου Αθηνών, Νοσοκομείο Αλεξάνδρα
*DEB, NICHD, National Institutes of Health, Bethesda, MD, USA

Αλληλογραφία: Κων/νος Στεφανίδης, Μιχαλακοπούλου 152, Αθήνα 11527, Ελλάδα
Fax:+ 30 210 7706988
E-mail: konstef@hol.gr

Περίληψη
Το σύνδρομο Turner (μονοσωμία Χ) είναι η μοναδική συμβατή με τη ζωή μονοσωμία και αποτελεί την
πιο κοινή γενετική διαταραχή που αφορά τις γυναίκες, με συχνότητα μια στις 2500 γεννήσεις (Nielsen
and Wohlert 1991). Στο παρελθόν, μόνο τα άτομα με κλινικά εμφανή στίγματα τύγχαναν διάγνωσης και
δεν υπήρχαν θεραπευτικές λύσεις, με αποτέλεσμα υψηλή θνητότητα και θνησιμότητα (Gravholt, Juul
et al. 1996). Τα τελευταία χρόνια,  λόγω της αυξημένης ευαισθησίας των φορέων στο χαμηλό ανάστημα,
ανιχνεύονται ακόμα και τα ηπίως επηρρεασμένα άτομα ενώ αρκετές τυχαίες διαγνώσεις επιτεύχθηκαν
μέσω του προγεννητικού ελέγχου.  
Οι νέες θεραπείες για κορίτσια και γυναίκες με σύνδρομο Turner έχουν βελτιώσει πολύ την ποιότητα ζωής
και υγείας τους. Νεαρά κορίτσια αντιμετωπίζονται με αυξητική ορμόνη για να αυξήσουν το τελικό τους
ανάστημα, και με οιστρογόνα για να προκαλέσουν και να διατηρήσουν τα θήλεα χαρακτηριστικά τους και
να εμποδίσουν την εκδήλωση οστεοπόρωσης.  Προσεκτική παρακολούθηση για ωτίτιδες, νόσους θυρεοει-
δούς, υπέρταση, δυσλιπιδαιμία και διαβήτη επιτρέπει την πρώιμη  και αποτελεσματική αντιμετώπιση αυ-
τών των συνήθων προβλημάτων. Λεπτομερής καρδιαγγειακή εκτίμηση και τακτική μέτρηση της διαμέτρου
της  αορτής είναι αναγκαίες για την αναγνώριση ατόμων με αυξημένο κίνδυνο για ρήξη και διαχωρισμό.  
Έτσι η άποψή μας για τον φαινότυπο και την ποιότητα ζωής που χαρακτηρίζει το σύνδρομο Turner,
έχει αλλάξει μάλλον δραματικά. Παρόλα αυτά, ακόμα και ελαφρώς επηρεασμένα άτομα, αποτελούν
πρόκληση από απόψεως ανάπτυξης, ενδοκρινολογίας, καρδιαγγειακής κατάστασης, ψυχοκοινωνικής
και αναπαραγωγικής δυνατότητας. Επίσης, η μελέτη μεταβολικών παραγόντων κινδύνου στις γυναίκες
με  σύνδρομο Τurner  μπορεί να διαλευκάνει κάποιες διαφορές ανάμεσα στα φύλα  που αφορούν στην
αθηροσκληρυντική  καρδιακή νόσο.

Λέξεις κλειδιά: μονοσωμία Χ, θεραπεία ορμονικής υποκατάστασης, αυξητική ορμόνη, οστεοπόρωση, πρώιμη ωοθηκική ανεπάρ-
κεια, βραχύ ανάστημα, συγγενής καρδιοπάθεια μωσαϊκισμός, γενομικό αποτύπωμα
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Χρωμοσωμική αρχή 
Το σύνδρομο Turner οφείλεται σε ανωμαλία των
χρωμοσωμάτων του φύλου.  Στον καρυότυπο των
ατομων με σύνδρομο, περιλαμβάνεται ένα φυσιο-
λογικό Χ χρωμόσωμα ενώ το δεύτερο απουσιάζει
μερικώς ή πλήρως. Ο πιο συνήθης καρυότυπος εί-
ναι 45,Χ (παλαιότερα κάποιες φορές σημαινόταν
ως 45, Χ0).  Ο ατελής διαχωρισμός  των φυλετικών
χρωμοσωμάτων (αποτυχία σωστής διαίρεσης) που
οδηγεί σε θήλυ 45,Χ μπορεί να συμβεί στη διάρ-
κεια της πρώτης ή της δεύτερης μειωτικής διαίρε-
σης κατά την σπερματογένεση ή την ωογένεση, ή
ακόμα και κατά τη διάρκεια των κυτταρικών διαι-
ρέσεων νωρίς στην εμβρυονική περίοδο. Στο σύν-
δρομο Turner σε περίπτωση κατά την οποία το δεύ-
τερο φυλετικό χρωμόσωμα υπάρχει, αυτό παρου-
σιάζει σοβαρή δομική διαταραχή-συνήθως απώ-
λεια μεγάλου τμήματος του βραχέος σκέλους (Xp).
Το σύνδρομο μπορεί να εμφανιστεί και με μωσαϊ-
κισμό, κατά τον οποίο δύο ή περισσότερες κυτταρι-
κές σειρές εμφανίζουν διαφορετικούς καρυότυ-
πους. Στην περίπτωση αυτή, μια κυρίαρχη κυτταρι-
κή σειρά φέρει ένα ανώμαλο Χ χρωμόσωμα και
μια μικρότερη δεύτερη σειρά εμφανίζει καρυότυπο
45,Χ.  Στο 15% των ατόμων η κυρίαρχη σειρά είναι
45,Χ και η δεύτερη σειρά αποτελείται από φυσιο-
λογικά 46,ΧΧ κύτταρα (45, Χ/46,ΧΧ), ενώ στο 5-
10% , ο μωσαϊκισμός περιλαμβάνει κυτταρική σει-
ρά με Υ χρωμόσωμα (φυσιολογικό ή θραύσμα). Η
διάγνωση συνδρόμου  Turner  ορίζει θήλυ φαινότυ-
πο, οπότε το Υ χρωμόσωμα είναι είτε ελαττωματι-
κό είτε το ποσοστό κυττάρων με Υ είναι πόλυ μι-
κρό ή περιορισμένο σε μη γοναδικούς  ιστούς, ώστε
να επιτρέπεται η ανάπτυξη θήλεος φαινοτύπου.
Δεν είναι ξεκαθαρισμένο το ακριβές ποσοστό των
κυττάρων με επηρρεασμένο καρυότυπο που απαι-
τούνται για την εκδήλωση του συνδρόμου και παρά
το ότι τα αμιγή 45Χ άτομα είναι περισσότερο επη-
ρεασμένα, “στίγματα” βρίσκονται και σε άτομα με
επικράτηση φυσιολογικών  46ΧΧ κυττάρων1. Τα
τελευταία χρόνια η ηλικία διάγνωσης φαίνεται να
είναι μικρότερη, με μέσο όρο τα 6,6 χρόνια συγκρι-
νόμενα με τα δεδομένα του 1991, όταν ως μέση ηλι-
κία διάγνωσης  αναφέρονταν τα 11,2 έτη2.

Προγεννητική διάγνωση Συνδρόμου Turner
Δεδομένου του εκτεταμένου πλέον προγεννητικού
ελέγχου με υπερηχογράφημα και κυτταρογενετικά
test και της σημαντικής βελτίωσης της αξιοπιστίας
του, αυξημένο εμφανίζεται το ενδιαφέρον των γο-
νέων ως προς τις συνέπειες προγεννητικής διάγνω-
σης συνδρόμου Turner. Είναι δύσκολο να συλλε-

χθούν αξιόπιστα ποσοτικά δεδομένα ως προς την
προγνωστική αξία τέτοιων εξετάσεων σε σύγκριση
με το κλινικό αποτέλεσμα. Τα συνήθη υπερηχογρα-
φικά ευρήματα περιλαμβάνουν κυστικό ύγρωμα,
εμβρυικό ύδρωπα ή αυξημένη αυχενική διαφάνεια
και οδηγούν σε κυτταρογενετικό έλεγχο με επακό-
λουθο τη διάγνωση συνδρόμου Turner. Μεγάλες
μελέτες με τέτοιες κυήσεις δεν υπάρχουν και τα δε-
δομένα είναι περιορισμένα3,4. Το ποσοστό αυτόμα-
των αποβολών πρώτου τριμήνου με καρυότυπο 45Χ
είναι εξαιρετικά υψηλό και η διατήρηση ενός τέτοι-
ου  εμβρύου ως το μέσον και το τέλος της κύησης
είναι μικρότερη του 10%.
Σήμερα, πολλές γυναίκες υποβάλλονται σε κυττα-
ρογενετικό έλεγχο λόγω ηλικίας, χωρίς υπερηχο-
γραφικές ενδείξεις εμβρυικής ανωμαλίας. Με βά-
ση δεδομένα από αρκετές Ευρωπαϊκές χώρες, φαί-
νεται ότι στις περισσότερες περιπτώσεις προγεννη-
τικής διάγνωσης συνδρόμου Turner, οι γονείς επι-
λέγουν εκλεκτική διακοπή της κύησης5,6. Συνεπώς,
η δυνατότητα να μελετηθεί η έκβαση της κύησης
και ο τελικός φαινότυπος του νεογνού είναι πολύ
περιορισμένη. Στην υπάρχουσα βιβλιογραφία φαί-
νεται πολύ επισφαλής η προγεννητική διάγνωση
χρωμοσωμικής ανωμαλίας του φύλου, ιδιαίτερα για
περιπτώσεις μωσαϊκισμού. Κάποια παλαιότερα
δεδομένα από εκτρώσεις και γεννήσεις βρεφών με
μωσαϊκισμό 45,Χ/46,ΧΥ αφορούν σε φαινοτυπικά
φυσιολογικά άρρενα7. Άλλη μελέτη δείχνει ότι από
τις κυήσεις στις οποίες διαγνώσθηκε σύνδρομο
Turner και δεν διακόπηκαν, ένα ποσοστό 83%
έφτασε ως τη γέννηση ζώντος νεογνού, και το 30%
από τα νεογνά αυτά είχαν φυσιολογικό φαινότυπο
και καρυότυπο8. Με βάση αυτά τα δεδομένα, φαί-
νεται ότι η προγεννητική διάγνωση επιβαρύνεται
με μεγάλο ποσοστό ψευδώς θετικών αποτελεσμά-
των και η προγνωστική αξία κυτταρογενετικού
ελέγχου ρουτίνας είναι περιορισμένη για το σύν-
δρομο Turner. Σε μελέτη 104 περιπτώσεων με κα-
ρυότυπο 45 Χ ή 45Χ/μωσαϊκό από κυταρογενετικές
εξετάσεις, βρέθηκαν 6 περιπτώσεις αμιγούς 45Χ
με φυσιολογικό υπερηχογράφημα. Απο αυτές, μια
κύηση διακόπηκε, και μία χάθηκε στην παρακο-
λούθηση. Από τις 4 που απομείναν στη μελέτη και
έφτασαν σε τοκετό, ένα νεογνό είχε εικόνα συν-
δρόμου Turner, και οι άλλες 3 γεννήσεις αφορού-
σαν σε κατά τα φαινόμενα φυσιολογικά αγόρια9.
Είναι φανερό ότι τα δεδομένα είναι λίγα, όμως η
διαθέσιμη βιβλιογραφία υποδεικνύει ότι κυτταρο-
γενετική προγενετική διαγνωση συνδρόμου Turner
με φυσιολογικό υπερηχογράφημα έχει πολύ μεγά-
λο ποσοστό ψευδώς θετικών αποτελεσμάτων. 
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Ένας άλλος τρόπος για να εκτιμήσουμε τη σημα-
σία της τυχαίας προγεννητικής διάγνωσης του συν-
δρόμου είναι να συγκρίνουμε τον φαινότυπο κορι-
τσιών που γεννήθηκαν με τέτοια διάγνωση σε σύ-
γκριση με το φαινότυπο κοριτσιών στα οποία το
σύνδρομο διαπιστώθηκε αργότερα, με κλινικές με-
θόδους. Στις λίγες υπάρχουσες μελέτες φαίνεται
ότι κορίτσια στα οποία είχε τεθεί 'τυχαία'  προγεν-
νητική διάγνωση συνδρόμου, έχουν εμφανώς λιγό-
τερες εκδηλώσεις φαινοτύπου Turner, από κορί-
τσια στα οποία η διάγνωση έγινε με βάση την κλινι-
κή εικόνα τους. Η διαθέσιμη βιβλιογραφία είναι
εξαιρετικά περιορισμένη αλλά δεν υποστηρίζει την
απαισιοδοξία που ανατανακλάται σε διακοπές
κυήσεως σε ποσοστό 75-100%9,10.

Φαινοτυπική άποψη 
Το πιο κοινό κλινικό σημείο είναι το χαμηλό ανά-
στημα και /ή η ωοθηκική ανεπάρκεια σε ένα θήλυ
άτομο. Η συχνότητα των κυριότερων χαρακτηριστι-
κών που βρέθηκαν σε μια μελέτη του National
Institute of Health (NIH) και βασίστηκε στην ανα-
λυτική μελέτη 150 ενήλικων ατόμων με σύνδρομο
Turner, φαίνεται στον Πίνακα 1.  Το χαμηλό ανά-
στημα επικρατεί και η ωοθηκική ανεπάρκεια είναι
το δεύτερο σε συχνότητα χαρακτηριστικό του συν-
δρόμου Turner. Η αυξημένη κυρτότητα στην υπε-
ρώα είναι στοιχείο χρήσιμο στην κλινική διάγνωση.
Στην παιδική ηλικία είναι συνήθης η χρόνια μέση
ωτίτιδα και οφείλεται σε βραχεία και υπερελικω-
μένη Ευσταχιανή σάλπιγγα. Αυτή η διαταραχή
ακοής  εξομαλύνεται με την πάροδο της ηλικίας. Οι
ενήλικες με σύνδρομο Turner όμως έχουν αυξημέ-
νο κίνδυνο για νευροαισθητήριο βαρηκοϊα που δεν
αποκαθίσταται χειρουργικά ή φαρμακευτικά. Συγ-
γενείς καρδιοπάθειες βρίσκονται περίπου στο 50%
των ασθενών με σύνδρομο. 
Αυτοάνοσες παθήσεις θυρεοειδούς προσβάλουν το
50% των γυναικών με σύνδρομο Turner μέχρι τα 50
τους έτη και μπορεί να νοσήσουν ακόμα και κορί-
τσια 4 ετών.  Συχνή είναι επίσης διαταραχή στην
ανοχής της γλυκόζης και λανθάνων σακχαρώδης
διαβήτης.  Το ενδιαφέρον σε αυτή την περίπτωση
είναι ότι η ευαισθησία στην Ινσουλίνη παραμένει
φυσιολογική ενώ είναι μειωμένη η έκκριση της ιν-
σουλίνης ως απάντηση στις συγκεντρώσεις της γλυ-
κόζης11. Υπέρταση άγνωστης αιτιολογίας εμφανί-
ζεται στο 30-40% των γυναικών με σύνδρομο
Turner. Ήπια ή μετρίως αυξημένα ηπατικά ένζυμα
είναι σύνηθες εύρημα αλλά πολύ λίγες ασθενείς
αναπτύσουν τελικά ηπατική νόσο. Νεφρικές δυ-
σπλασίες, κυρίως  πεταλοειδείς νεφροί και διπλά

πυελοκαλυκικά συστήματα βρίσκονται περίπου στο
20% των ασθενών και είναι κλινικά καλοήθεις. Το
αυχενικό πτερύγιο εμφανίζεται περιπου στο 20-25%
των ασθενών. Γυναίκα με τυπικά χαρακτηριστικά
του συνδρόμου Turner φαίνεται στην εικόνα 1. 
Η νοημοσύνη παιδιών και γυναικών με σύνδρομο
Turner βρίσκεται σε  φυσιολογικά επίπεδα, με φυ-
σιολογικό διανοητικό πηλίκο (IQ). Ενδιαφέρουσα
είναι παρόλα αυτά η ανόμοια λεκτική δυνατότητα
σχετικά με την απόδοση IQ σε πολλά κορίτσια και
γυναίκες με σύνδρομο Turner. Με το test  IQ με-
τράται η ικανότητα του ατόμου να αποδίδει νοητι-
κές προκλήσεις οπως στη γεωμετρία και ασκήσεις
οπτικών πεδίων10. Άτομα με σύνδρομο Turner δεν
αποδίδουν σε τέτοιες ασκήσεις το ίδιο καλά όσο
στις εξετάσεις λεκτικών δυνατοτήτων, χωρίς όμως
κάτι τέτοιο να σημαίνει ότι τα score IQ βρίσκονται
κατώτερα από το φυσιολογικό μέσο όρο. Οι διαφο-
ρές αυτές αντανακλούν την δυσκολία κοριτσιών με
άριστες λεκτικές δυνατότητες να αποδώσουν  το
ίδιο καλά στα μαθηματικά. Με βάση πάντως την
εμπειρία από τα κορίτσια που συμμετείχαν στην
μελέτη του NIH, η εκπαιδευτική παρέμβαση φαίνε-
ται ότι μπορεί να έχει άριστα αποτελέσματα. Τε-
λευταία, έχει παρατηρηθεί αυξημένη επίπτωση
διαταραχών προσοχής και υπερκινητικότητα
(attention deficit and hyperactivity disorder:
ADHD)12. Σε αυτές τις περιπτώσεις, διεγερτικά
φάρμακα πρέπει να χορηγούνται  με μεγάλη προ-
σοχή ιδιαίτερα σε άτομα με υπέρταση, ταχυκαρδία
ή πιθανή αρρυθμία. 

Συγγενείς καρδιοπάθειες
Οι καρδιαγγειακές νόσοι είναι αυτές που βάζουν
σε μεγαλύτερο κίνδυνο άτομα με σύνδρομο Turner.
Σοβαρές συγγενείς ανωμαλίες της καρδιάς βρίσκο-
νται στο 50% ατόμων με το σύνδρομο13. Οι πιο σο-
βαρές διαταραχές περιλαμβάνουν στένωση αορ-
τής, δυσμορφίες αορτικής βαλβίδας ή διαφράγμα-
τος και/ή ανώμαλη επιστροφή από τις πνευμονικές
φλέβες. Οι  διαταραχές αυτές συνήθως ανιχνεύο-
νται νωρίς στην παιδική ηλικία, αλλά ένα σημαντι-
κό ποσοστό εμφανίζει αργότερα απορρύθμιση. Πε-
ρίπου το 25% των ασθενών έχουν αορτική βαλβίδα
διγλώχινα ή με άλλες δυσπλασίες , γεγονός που
απαιτεί παρακολούθηση σε όλη τη ζωή της ασθε-
νούς ώστε να ανιχνευθούν νωρίς λειτουργικές δια-
ταραχές ή διάταση της αορτής. Ακόμη τα άτομα αυ-
τά χρειάζονται χημειοπροφύλαξη για την αποφυγή
επιμόλυνσης της μη φυσιολογικής βαλβίδας. Δυ-
στυχώς οι ανωμαλίες της αορτικής βαλβίδας και
του αορτικού τόξου συχνά διαλάθουν της διάγνω-
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σης από την κλινική εξέταση και συχνά ακόμα και
από τον υπερηχογραφικό έλεγχο της καρδιάς
(όπου είναι δύσκολο να απεικονισθεί καλά το τόξο
στο σύνολό του και είναι δυνατόν να μην μπορεί
να απεικονισθεί η αορτική βαλβίδα σε ποσοστό
40% των ασθενών με σύνδρομο Turner). Για την
διάγνωση βλαβών που δεν είναι δυνατόν να απει-
κονισθούν με την ηχοκαρδιογραφία συνιστάται
Μαγνητική Αγγειογραφία (MRA) με γαδολίνιο
οπότε και καθορίζεται άριστα η καρδιαγγειακή
ανατομία σε ασθενείς με σύνδρομο και απεικονί-
ζονται σημαντικά ελλείματα που δεν απεικονίζο-
νται στην ηχοκαρδιογραφία14,15. Οι σύγχρονες κα-
τευθυντήριες οδηγίες (που βασίζονται στις καλύτε-
ρες διαθέσιμες πηγές, οι οποίες είναι απόψεις ειδι-
κών αφού δεν υπάρχουν ελεγχόμενες κλινικές
έρευνες ) συνιστούν μια MRA για όλα τα άτομα με
σύνδρομο Turner για τον καθορισμό την καρδιαγ-
γειακής ανατομίας16. 
Διαχωρισμός αορτής συμβαίνει στο 1-3% των
ασθενών με σύνδρομο Turner. Αυξημένο κίνδυνο
για διαχωρισμό αορτής υφίστανται ασθενείς με
υπέρταση, δυσπλασίες της αορτικής βαλβίδας και
διάταση αορτής17. Για το λόγο αυτό τα άτομα με τέ-
τοιες δυσπλασίες πρέπει να παρακολουθούνται με
προσοχή.  Είναι σημαντικό να σημειωθεί ότι η διά-
ταση της αορτής που συμβαίνει σε μικρά ή μικρό-
σωμα άτομα μπορεί να έχει το μέγεθος διάτασης
που θα περίμενε κανείς να βρεί σε ασθενείς μέσου
αναστήματος και διαστάσεων17.  Ιδανικά, κορίτσια
και γυναίκες με σύνδρομο Turner  και οποιοδήπο-
τε παράγοντα καρδιολογικού κινδύνου θα πρέπει
να παρακολουθούνται από καρδιολόγους με εμπει-
ρία σε συγγενείς δυσπλασίες. Εκτός από τις ανατο-
μικές δυσπλασίες, άτομα με σύνδρομο Turner μπο-
ρεί να εμφανίζουν σημαντικές διαταραχές στο ηλε-
κτροκαρδιογράφημα18,19. Τόσο οι γυναίκες όσο και
κορίτσια με σύνδρομο μπορεί να παρουσιάζουν
στο ηλεκτροκαρδιογράφημα δεξιά απόκλιση του
άξονα, επιτάχυνση AV αγωγιμότητας, διαταραχές
του κύματος Τ, διαταραχές και παράταση του QT
διαστήματος. Το ηλεκτροκαρδιογράφημα θα πρέ-
πει να περιλαμβάνεται στην εκτίμηση και παρακο-
λούθηση ασθενών με σύνδρομο Turner. Ιδιαίτερη
προσοχή στο ΗΚΓ θα πρέπει να δίνεται για ασθε-
νείς που λαμβάνουν αγωγή με γνωστή επίδραση
στην αύξηση του QT διαστήματος τα οποία αυξά-
νουν τον κίνδυνο αρρυθμιών, όπως είναι κάποια
αντιβιοτικά (μακρολίδες) και διεγέρτες του νευρι-
κού συστήματος (πχ για υπερκινητικότητα) τα
οποία συχνά χορηγούνται σε παιδιά. 

Χαμηλό ανάστημα και θεραπεία με αυξητική
ορμόνη
Δεδομένου ότι τυπικά, το ένα από τα Χ χρωμοσώ-
ματα είναι απενεργοποιημένο σε όλα τα σωματικά
κύτταρα, θα περιμέναμε να προκύπτουν ελάχιστες
συνέπειες από τη μονοσωμία Χ. Παρόλα αυτά προ-
σφάτως ξεκαθαρίστηκε ότι το 15-20% των γονιδίων
του 'απενεργοποιημένου Χ χρωμοσώματος' είναι
στην πραγματικότητα ήδη μεταγεγραμμένα20. Δη-
λαδή, κάποια από αυτά τα γονίδια του Χ, διαφεύ-
γουν της απενεργοποίησης και ονομάζονται 'ψευ-
δοαυτοσωμικά'. Τα γονίδια αυτά έχουν ομόλογά
τους στο Υ χρωμόσωμα και φυσιολογικά εκφράζο-
νται και τα δύο αλλήλια και στα δύο φύλα. Ένα
παράδειγμα αυτού του φαινομένου βρίσκουμε στο
γονίδιο που περιέχει την αλληλουχία για το βραχύ
ανάστημα (short stature homeobox: SHΟΧ), το
οποίο είναι σήμερα το μόνο ειδικό γονίδιο που
σχετίζεται με το φαινότυπο του συνδρόμου
Turner’21. Το γονίδιο εμπλέκεται στη σκελετογένε-
ση και απώλεια του αλληλίου του οδηγεί σε βραχύ
ανάστημα με σκελετικές ανωμαλίες όπως κοντός
αυχένας, βλαισότητα ωλένης, βλαισογονία και
βραχύ 4ο μετακάρπιο οστό. Προφανώς, για την
ανάπτυξη του πλήρους δυναμικού του αναστήματος
ενός ατόμου είναι απαραίτητη η ύπαρξη και των
δύο αλληλίων SHOX. Η απουσία ενός αλληλίου
συνεπάγεται την απώλεια περίπου 20cm από το τε-
λικό ανάστημα του ενήλικα22, ενώ ένα υπεράριθμο
αλλήλιο όπως βρίσκεται στο σύνδρομο Klinefelter
(47,XXY) συνήθως σχετίζεται με υψηλότερο από
το φυσιολογικό ανάστημα. 
Το σύνδρομο Turner χαρακτηρίζεται από ήπια
υπολειπόμενη ενδομήτρια ανάπτυξη, αργή αύξηση
μήκους του βρέφους, στην παιδική ηλικία είναι αρ-
γοπορημένη έναρξη αύξησης του αναστήματος και
δεν επιτυγχάνεται τελικά φυσιολογικό για την ηλι-
κία ύψος, ενώ κατά την εφηβεία απουσιάζει η ανα-
μενόμενη αυξητική ώση. Οι στόχοι των θεραπειών
για την αύξηση του αναστήματος είναι η αποκατά-
σταση κατά το δυνατόν φυσιολογικού ύψους σε
όσο το δυνατόν μικρότερη ηλικία, συνεχίζοντας και
στην εφηβεία ώστε να επιτευχθεί φυσιολογικό ανά-
στημα ενήλικα16. Παρά το ότι τα περισότερα κορί-
τσια με σύνδρομο Turner δεν εμφανίζουν ανεπάρ-
κεια αυξητικής ορμόνης (GH) η θεραπεία με ανα-
συνδυασμένη GH αυξάνει το δυναμικό ανάπτυξης
και το τελικό ανάστημα22. Η πρώτη τυχαιοποιημένη
μελέτη για την παρακολούθηση ατόμων με σύνδρο-
μο Turner που λάμβαναν GH, είχε καθορίσει ως
στόχο της το τελικό ανάστημα. Κορίτσια με σύν-
δρομο Turner που τυχαιοποιήθηκαν να λάβουν GH
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και έφτασαν σε τελικό ανάστημα ενηλίκου της τά-
ξης των 7cm υψηλότερο από την ομάδα ελέγχου,
μετά από θεραπεία κατά μέσο όρο 5,7 χρόνων23.
Οι παράγοντες από τους οποίους προβλέπεται η
καλή ανταπόκριση στη θεραπεία είναι το σχετικά
υψηλό ανάστημα κατά την έναρξη της θεραπείας,
το υψηλό ανάστημα των γονιών, νεαρή ηλικία
έναρξης της θεραπείας, θεραπεία μακράς διαρκεί-
ας και υψηλές δόσεις GH24-26. Τα υπέρ και κατά
της θεραπείας με GH για την ανάπτυξη του ανα-
στήματος σε κορίτσια με σύνδρομο  Turner πρό-
σφατα μελετήθηκε εκτενώς16. Η ιδανική ηλικία
έναρξης και η διάρκεια της θεραπείας με GH είναι
προς το παρόν υπό μελέτη. 
Η GH ξεκινάει σε δόση 0,054mg/kg/ημέρα, και η
δόση μπορεί να προσαρμοσθεί σύμφωνα με την
ανταπόκριση της  ασθενούς και τα επίπεδα του
IGF-I (insulin like growth factor). Δόσεις μεγαλύ-
τερες από αυτή οδηγούν σε σχετικά μικρή αύξηση
του τελικού αναστήματος αλλά δεν παρατηρούνται
ιδιαίτερες ανεπιθύμητες ενέργειες27. Σε κορίτσια
μεγαλύτερης ηλικίας κατά τη διάγνωση, με μικρό-
τερο διαθέσιμο χρονικό διάστημα για να ολοκλη-
ρώσουν την αύξηση του αναστήματός τους καθώς
και σε κορίτσια με πολύ χαμηλό ανάστημα έναρ-
ξης, μπορεί να προστεθεί στην GΗ θεραπεία, ένα
αναβολικό στεροειδές μη αρωματοποιούμενο όπως
η οξανδρολόνη με σκοπό την επίτευξη ενός υψηλό-
τερου τελικού αναστήματος28. Η δόση της οξαν-
δρολόνης είναι επίσης περίπου  0,05mg/kg/ημέρα
και στο διάστημα της θεραπείας πρέπει να ελέγχο-
νται τα ηπατικά ένζυμα καθώς και ενδείξεις αρενο-
ποίησης και σκελετικής ωρίμανσης. Η θεραπεία
μπορεί να συνεχίζεται μέχρι την επίτευξη του επι-
θυμητού αναστήματος ή όταν απομένει μικρό δυνα-
μικό ανάπτυξης (οστική ηλικία ≥ 14 έτη και ρυθ-
μός ανάπτυξης < 2cm/έτος). Η θεραπεία με GH θα
πρέπει να κατευθύνεται από ενδοκρινολόγο παι-
δίατρο και το παιδί θα πρέπει να ελέγχεται κάθε 3-
6 μήνες ως προς το ρυθμό ανάπτυξης και πιθανά
ορθοπαιδικά προβλήματα. 

Πρόωρη ωοθηκική ανεπάρκεια και θεραπεία
με οιστρογόνα 
Σε ποσοστό μεγαλύτερο από το 95% των ασθενών
με σύνδρομο Turner διαπιστώνεται  πρόωρη ωοθη-
κική ανεπάρκεια η οποία συμβαίνει συνήθως στην
παιδική ηλικία αν και μερικές φορές εκδηλώνεται
ως δευτεροπαθής αμηνόρροια σε νεαρές ενήλικες.
Στα θήλεα με απουσία δεύτερου Χ χρωμοσώματος
αυτό που συμβαίνει είναι πρόωρη εκφύλιση του
ωοθηκικού ιστού (όχι δυσγενεσία). Η εκφύλιση

συμβαίνει με αυξημένη ατρησία των ωοθυλακίων,
πιθανά λόγω διαταραχών κατά τις μειωτικές διαι-
ρέσεις μεταξύ των ανευπλοειδικών κυττάρων και/ή
λόγω ανεπάρκειας των Χ-γονιδίων που είναι απα-
ραίτητα για την επιβίωση των ωοκυττάρων 29. Η εκ-
φύλιση των ωοθηκών μπορεί να συμβεί σε οποια-
δήποτε ηλικία από την εμβρυική ζωή μέχρι και με-
τά την ενηλικίωση. Μόνο το 10-30% των κοριτσιών
με σύνδρομο Turner φτάνει να έχει αυτόματη εκ-
δήλωση ήβης30. Η απουσία οποιουδήποτε χαρακτη-
ριστικού της ήβης ως την ηλικία των 12 ετών με αυ-
ξημένα τα επίπεδα της  FSH, αποτελούν ένδειξη
για θεραπεία με οιστρογόνα ώστε να επέλθει η ήβη
και η θηλεοποίηση. Δεν υπάρχουν αξιόπιστες
έρευνες ως προς την ιδανική αγωγή για 'πρόκληση'
ήβης, αλλά η άποψη των ειδικών συγκλείνει στο ότι
η όλη διαδικασία θα πρέπει να αντανακλά τις φυ-
σιολογικές διαδικασίες όσο περισσότερο γίνεται16.
Δεν συνιστάται πλέον καθυστέρηση της ιατρικής
παρέμβασης με σκοπό την πιθανή αύξηση του ανα-
στήματος γιατί κάτι τέτοιο μπορεί να εμποδίσει την
κοινωνική ανάπτυξη του κοριτσιού26. Σήμερα έχει
φανεί ότι η έναρξη υποκατάστασης με χαμηλή δό-
ση οιστραδιόλης από την ηλικία των 12 δεν περιο-
ρίζει το τελικό ανάστημα.31

Η θεραπεία με χαμηλή δόση οιστραδιόλης συνή-
θως ξεκινάει στην ηλικία των 12, και η δόση στα-
διακά αυξάνεται για τα επόμενα χρόνια, ώστε να
αναπτυχθούν επαρκώς η μήτρα και οι μαστοί και
στη συνέχεια προστίθεται στην αγωγή  και προγε-
στερόνη κυκλικά για να προκαλέσει τακτική έμμη-
νο ρύση. Η διαδερμική ή ενδομυική χορήγηση οι-
στραδιόλης θεωρείται πιο συμβατή με τη φυσιολο-
γία, από την από του στόματος αγωγή32,33. Για τη
διατήρηση των θήλεων χαρακτηριστικών και την
προφύλαξη από οστεοπόρωση τα άτομα αυτά θα
πρέπει να λαμβάνουν θεραπεία ορμονικής υποκα-
τάστασης (ΘΟΥ) για 30-40 χρόνια. Οπότε τα χορη-
γούμενα φάρμακα έχει σημασία να αντανακλούν
τις φυσιολογικές διεργασίες όσο είναι δυνατόν πε-
ρισσότερο ώστε να εξασφαλίζεται τόσο η αποτελε-
σματικότητα όσο και η ασφάλειά τους. Τα συμβατι-
κά σκευάσματα 34 που σκόπευαν στις μετεμμηνο-
παυσιακές γυναίκες (πχ συνδυασμένα συνεχή οι-
στρογόνα και προγεσταγόνα για αποφυγή εμμήνου
ρύσεως) έχουν συνδεθεί με ανεπιθύμητα αποτελέ-
σματα όσον αφορά στο μεταβολισμό και στους μη-
χανισμούς πηκτικότητας του αίματος καθώς και με
αύξηση της συχνότητας του καρκίνου του μαστού,
και δεν είναι κατάλληλες για κορίτσια με σύνδρο-
μο Turner. Η  εξέλιξη της εφηβείας θα πρέπει κατά
προτίμηση να επάγεται από παρεντερικά χορηγού-
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μενη οιστραδιόλη και προσθήκη  προγεστερόνης
κυκλικά. Μετά την επίτευξη κυκλικής μηνιαίας  εμ-
μηνορυσίας, κάποιες ασθενείς προτιμούν κύκλους
3 μηνών, οι οποίοι αρκούν για την προστασία του
ενδομητρίου.  Διαδερμικές φόρμες προγεστερόνης
που μπορούν να προκαλέσουν έμμηνο ρύση θα κυ-
κλοφορήσουν σύντομα ώστε ο συνδιασμός οιστρα-
διόλης -προγεστερόνης να είναι όσο φυσικός ή φυ-
σιολογικός είναι δυνατό. 
Με την έναρξη της εφηβείας ένας άλλος παράγο-
ντας στον οποίο πρέπει να δοθεί προσοχή είναι η
ψυχοσεξουαλική και κοινωνική ανάπτυξη, ως μέ-
ρος της όλης θεραπευτικής αντιμετώπισης. Ελπίζε-
ται ότι ειλικρινής και προσαρμοσμένη στην ηλικία
συζήτηση για σεξουαλικά θέματα με την εμπειρία
της πρόωρης ωοθηκικής ανεπάρκειας μπορεί να
βοηθήσουν και να προλάβουν μεταγενέστερα ψυ-
χοσεξουαλικά προβλήματα35.
Η πλήρης οιστρογονική υποκατάσταση για νεαρές
γυναίκες θα πρέπει να είναι τουλάχιστον δόσης
100mg/ημέρα σε patch ή 2 mg από του στόματος οι-
στραδιόλης. Για γυναίκες ηλικίας 35-45 ετών, η δό-
ση οιστρογόνων μπορεί να μειωθεί στα 50mg σε
patch ή 1 mg σε από του στόματος χορήγηση ώστε
να αντανακλά τη φυσιολογική μείωση των τιμών σε
αυτές τις ηλικίες και ακολουθεί περαιτέρω μείωση
για τις ηλικίες των 45-50 ετών προετοιμάζοντας τη
διακοπή (στις περισσότερες περιπτώσεις) της
ΘΟΥ. Κατά την πρώιμη ενήλικο ζωή έχει μεγάλη
σημασία η συνέχιση της ορμονικής θεραπείας. Χω-
ρίς οιστρογονική θεραπεία, τουλάχιστον το 50%
των γυναικών με σύνδρομο Turner αναπτύσσουν
κλινικά σημαντική οστεοπόρωση και κατάγματα
οστών σε νεαρή ηλικία36.

Οστεοπόρωση στο σύνδρομο Turner
Ο κίνδυνος οστεοπόρωσης αποτελεί βασική μέρι-
μνα στο σύνδρομο Turner. Οι αρχικές έρευνες με-
λέτησαν την οστική πυκνότητα (Bone Mineral
Density: BMD) με περιοχικές μετρήσεις που τυπι-
κά υποεκτιμούσαν την BMD σε μικρόσωμα άτομα.
Όμως, κορίτσια και γυναίκες που δεν λάμβαναν
οιστρογόνα αναμφίβολα εμφάνιζαν οστεοπόρωση.
Η τυπική οιστρογονική θεραπεία που ξεκινάει
στην ηλικία των 16, συνδέεται με φυσιολογική πυ-
κνότητα δοκίδων στην οσφυική μοίρα της σπονδυ-
λικής στήλης όπως αυτό φαίνεται από μετρήσεις με
μεθόδους ανεξάρτητες του μεγέθους του οστού
[ποσοτική υπολογιστική τομογραφία: quantitative
CT] ή με χρήση DXA και προσαρμογή για το μέγε-
θος37. Διακοπή της οιστρογονικής θεραπείας συν-
δέεται με ταχεία απώλεια δοκίδων οστών, με απο-

τέλεσμα παθολογικά κατάγματα και απώλεια
ύψους36,38.  Στην εικόνα 2 παρουσιάζεται το αποτέ-
λεσμα διακοπής των οιστρογόνων σε νεαρή γυναί-
κα με σύνδρομο Turner. 
Ανακεφαλαιώνοντας, η κατάλληλη οιστρογονική
θεραπεία που ξεκινάει στην ηλικία των 16 ετών,
αρκεί για φυσιολογική δοκίδωση των οστών (πχ
πυκνότητα σπονδυλικής στήλης)σε γυναίκες μεσύν-
δρομο Turner. Η τρέχουσα δημοσιότητα που σχετί-
ζεται με τους κινδύνους της θεραπείας ορμονικής
υποκατάστασης είναι αρνητική και προκαλεί ανη-
συχία και στις γυναίκες με σύνδρομο Turner, πολ-
λές από τις οποίες διακόπτουν τη θεραπεία, παρά
το γεγονός ότι  φαίνεται να τους είναι απαραίτητη. 
Σε αντίθεση με τις οστικές δοκίδες, το φλοιώδες
τμήμα του οστού μειώνεται εκλεκτικά σε γυναίκες
με σύνδρομο Turner, ανεξάρτητα από τη λήψη οι-
στρογόνων39,40,41. Το φαινόμενο αυτό μπορεί να
συνδέεται με ανεπάρκεια στο SHOX και δεν δεί-
χνει να ανταποκρίνεται σε ορμονική θεραπεία. 
Οι γυναίκες με σύνδρομο Turner θα πρέπει να
ελέγχονται για οστεοπόρωση βάση του ιστορικού
χρήσης οιστρογόνων, της ηλικίας, της παρουσίας
ανεξάρτητων παραγόντων κινδύνου για οστεοπό-
ρωση, όπως η λήψη κορτικοειδών, καθώς και βάση
κλινικών στοιχείων όπως απώλεια ύψους και πόνος
ράχης ή οσφύος. Μετρήσεις BMD με χρήση DXA,
θα εμφανίσουν μειωμένες τιμές στην οσφυική μοίρα
σε γυναίκες πιο κοντές από 1,4m εξαιτίας του μεγέ-
θους τους. Στην περίπτωση που η ορμονική υποκα-
τάσταση έχει χορηγηθεί κατάλληλα, δεν υπάρχουν
άλλοι παράγοντες κινδύνου για οστεοπόρωση και
δεν έχει διαπιστωθεί απώλεια ύψους, τότε T-scores
τάξεως -1 με -2 (SDs) για την σπονδυλική στήλη,
δεν χρειάζεται να θεραπεύονται. Αν το T score εί-
ναι χαμηλότερο ή υπάρχει κλινική υποψία, τότε θε-
ραπεία με διφωσφονικά είναι λογική και αποτελε-
σματική. Ως όριο έναρξης θεραπείας με διφωσφο-
νικά ορίστηκε το T score τάξης  -2,5 SDs βασισμένο
σε μελέτες μετεμμηνοπαυσιακών γυναικών. Το κρι-
τήριο αυτό δεν μπορεί να εφαρμοσθεί με τον ίδιο
τρόπο σε έφηβες ή προεμμηνοπαυσιακές γυναίκες,
αφού δεν έχει καθοριστεί το “όριο καταγμάτων” για
τις ηλικίες αυτές. Επίσης, είναι άγνωστο το κατά πό-
σο η φλοιώδης απώλεια οστού σε άτομα με σύνδρομο
Turner, οδηγεί σε αυξημένη πιθανότητα οστικών κα-
ταγμάτων ή κατά πόσο ανταποκρίνεται σε αντιοστεο-
πορωτικούς παράγοντες όπως είναι τα διφωσφονικά,
οι εκλεκτικοί ρυθμιστές των οιστρογονικών υποδοχέ-
ων (SERMs) ή τα παραθυρεοειδικά ανάλογα. Χαμη-
λές τιμές BMD καρπού ή ισχίου σε γυναίκες με σύν-
δρομο Turner πρέπει να εκτιμώνται εξατομικευμένα.

Τσιγγινού και συν.Σύνδρομο Turner: σύγχρονες απόψεις

246

DHMHTRAKAKKHS  26/9/2008  12:36 μμ  Σελίδα246



Κύηση και σύνδρομο Turner
Στη βιβλιογραφία αναφέρεται ποσοστό 2-3%  αυ-
τόματων κυήσεων σε γυναίκες με σύνδρομο Turner
42. Τα περισσότερα κορίτσια με σύνδρομο Turner
χρειάζονται οιστρογονική υποκατάσταση ακόμα
και για την ανάπτυξη χαρακτηριστικών του φύλου
και η φυσική εγκυμοσύνη δεν είναι δυνατή. Για αρ-
κετές γυναίκες η στειρότητα θεωρείται η πλέον
επώδυνη άποψη του συνδρόμου Turner43 και σε
πολλές περιπτώσεις  εκδηλώνεται ενδιαφέρον για
υποβοηθούμενη αναπαραγωγή με ωοκύτταρα από
άλλη δότρια. Πριν την έναρξη διαδικασιών τεχνη-
τής γονιμοποίησης γενικά συνιστάται η λαπαρο-
σκοπική αφαίρεση των γονάδων, κάτι που φαίνεται
να βελτιώνει τις πιθανότητες επιτυχούς παρέμβα-
σης. Εξάλλου το 5-30% ατόμων με μωσαϊκισμό
45Χ/46ΧΥ, αναπτύσσουν γοναδοβλάστωμα στις
εκφυλισμένες αυτές γονάδες, το οποίο αποτελεί
καλοήθη όγκο αλλά συχνά σχετίζεται με άλλες κα-
κοήθεις εντοπίσεις44,45. Η αφαίρεση των γονάδων
δεν συνιστάται να γίνεται σε παιδική ηλικία παρά
μόνο σε κορίτσια με κλινική ή υπερηχογραφική ει-
κόνα ύπαρξης γοναδοβλαστώματος. Σε άλλη περί-
πτωση, η προφυλακτική γοναδεκτομή πρόωρα,
φέρνει το άτομο αντιμέτωπο με το γεγονός της

στειρότητας και κάτι τέτοιο έχει αποδειχθεί ότι εί-
ναι ιδιαίτερα ψυχοτραυματικό για τα κορίτσια και
τις οικογένειές τους.1
Πρόσφατες μελέτες δείχνουν ότι, σε γυναίκες με
σύνδρομο Turner, επιτυγχάνεται κύηση σε ποσο-
στό ανάλογο με αυτό των γυναικών που πάσχουν
από άλλους τύπους υπογονιμότητας και μπορούν
να φέρουν σε πέρας τις κυήσεις χωρίς αυξημένο
ποσοστό αποβολών46,47. Παρόλα αυτά το ποσοστό
περιγεννητικών μητρικών επιπλοκών για τις γυναί-
κες με σύνδρομο Turner  είναι υψηλό48. Ο διαβή-
της κύησης και η υπέρταση-προεκλαμψία, εμφανί-
ζονται συχνά στις κυήσεις αυτές. Ο τοκετός συνή-
θως γίνεται με Καισαρική τομή εξαιτίας του κοντού
αναστήματός των περισσότερων από αυτές τις γυ-
ναίκες. Η  πιο σημαντική και επικίνδυνη παράμε-
τρος για γυναίκες με σύνδρομο, είναι η αυξημένη
πιθανότητα διάτασης και διαχωρισμού της αορτής
κατά τη διάρκεια της κύησης48. Η πολύ προσεκτική
καρδιαγγειακή αξιολόγηση πρίν να επιχειρηθεί
κύηση και σε όλη τη διάρκειά της, κρίνεται απολύ-
τως απαραίτητη. Γυναίκες με διάταση αορτής,
ανεύρυσμα ή άλλες σημαντικές καρδιαγγειακές
διαταραχές αποτελούν πληθυσμό πολύ υψηλού κιν-
δύνου και είναι καλύτερο να καθοδηγούνται προς
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Πίνακας 1: Φαινοτυπικά χαρακτηριστικά ατόμων με σύνδρομο Turner

Φαινότυπος Ποσοστό (%)
Χαμηλό ανάστημα 98
Ωοθηκική ανεπάρκεια 92
Νευροαισθητήριος βαρηκοϊα 55
Συγγενείς καρδιοπάθειες
Σύνολο 50
Στένωση αορτής 12
Επιμήκυνση αορτικού τόξου 50
Διγλώχιν αορτική βαλβίδα 23
Μερική παλλινδρόμηση πνευμονικής φλέβας 
(PPAVR: Partial anomalous pulmonary venous return) 13
Υπέρταση 30
Διαταραχή στην ανοχή της γλυκόζης 45
Πτύχωση στον αυχένα 33
Σκελετικές ανωμαλίες 10
Νεφρικές ανωμαλίες 25
Αυτοάνοσες νόσοι θυρεοειδούς 10
Διαταραχές των ηπατικών ενζύμων 35
Παχυσαρκία 36
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άλλες εναλλακτικές λυσεις για τη μητρότητα48.

Σύνδρομο Turner και καρκίνος
Η επίπτωση κακοήθων νεοπλασιών σε άτομα με
σύνδρομο Turner, σε σύγκριση με το γενικό πληθυ-
σμό δεν είναι καλά μελετημένη. Σε πρόσφατη επι-
δημιολογική μελέτη, φάνηκε ότι οι γυναίκες με σύν-
δρομο Turner εμφάνιζαν με αυξημένη συχνότητα
μελανώματα, όγκους Κεντρικού Νευρικού Συστή-
ματος (κυρίως μηνιγγιώματα και όγκους εγκεφάλου
παιδικής ηλικίας), καθώς και όγκους ουροδόχου
κύστεως και ουρήθρας. Ο κίνδυνος εμφάνισης γο-
ναδοβλαστώματος σε γυναίκες με μωσαϊκό καρυό-
τυπο που φέρει Υ χρωμόσωμα είναι 7,9%. Τέλος
σημαντικά αυξημένος εμφανίζεται ο κίνδυνος εμ-
φάνισης καρκίνου σώματος μήτρας για τις ηλικίες
15-44ετών49.
Ο κίνδυνος για καρκίνο μαστού σε γυναίκες με
σύνδρομο Turner εμφανίζεται μικρότερος από τον
μέσο κίνδυνο γυναικών αντίστοιχων ηλικιών. Το
γεγονός αυτό δεν έχει μελετηθεί επαρκώς και απο-
δίδεται σε γενετικούς ή/και ορμονικούς παράγο-
ντες. Ενδιαφέρον είναι το γεγονός ότι, παρά την
αποδεδειγμένη επιβάρυνση του κινδύνου με την
λήψη ορμονικών θεραπειών για την εμμηνόπαυση
σε φυσιολογικές γυναίκες, η μακροχρόνια θερα-
πεία ορμονικής υποκατάστασης γυναικών με σύν-
δρομο Turner που ξεκινά από την παιδική ηλικία
δεν φαίνεται να εκθέτει τις γυναίκες αυτές σε αυ-
ξημένο κίνδυνο για καρκίνο μαστού. Σε μια πρό-
σφατη μελέτη 79 γυναικών με σύνδρομο οι οποίες
έλαβαν ορμονική υποκατάσταση για τουλάχιστον
25 χρόνια και παρακολουθούνταν με μαστογρα-
φίες από την ηλικία των 35-40 ετών δεν παρουσιά-
στηκε κανένα περιστατικό καρκίνου ή καλοήθους
πάθησης του μαστού ενώ οι μαστογραφίες δεν χα-
ρακτηρίστηκαν από αυξημένη πυκνότητα34. 

Συνεχιζόμενη φροντίδα
Πολλαπλά θέματα απαιτούν συνεχή φροντίδα για
κορίτσια και γυναίκες με σύνδρομο Turner. Η αυ-
ξημένη επίπτωση αυτοάνοσης θυρεοειδίτιδας οδη-
γεί σε υποθυρεοειδισμό περίπου το 40% των γυναι-
κών ηλικίας 50 ετών, οπότε ο τακτικός έλεγχος λει-
τουργίας του θυρεοειδούς είναι απαραίτητος. Ως
προς την παχυσαρκία, δεν είναι ξεκαθαρισμένο άν
οι  γυναίκες με σύνδρομο Turner έχουν υψηλότερα
ποσοστά παχυσαρκίας από το μέσο όρο του γενι-
κού πληθυσμού50. Η απώλεια της ακοής για κορί-
τσια και γυναίκες με σύνδρομο Turner, είναι μια
άλλη σημαντική παράμετρος. Η χρόνια ωτίτιδα των
κοριτσιών με σύνδρομο Turner οδηγεί προοδευτι-

κά σε απώλεια ακοής, η οποία συνήθως υποχωρεί
μαζί με την ωτίτιδα στην αρχή της ενηλικώσης.
Όμως προοδευτική νευροαισθητήριος βαρηκοϊα
εμφανίζεται σε γυναίκες ηλικίας 30-40ετών και συ-
χνά για την αντιμετώπισή της απαιτούνται βοηθή-
ματα ακοής. Η συνεχής ωτορινολαρυγγολογική πα-
ρακολούθηση είναι αναγκαία σε άτομα με σύνδρο-
μο Turner, καθόλη τη διάρκεια της ζωής τους. 

Το μεταβολικό σύνδρομο στο  Turner
Αυξημένα είναι τα ποσοστά σακχαρώδους διαβή-
τη, δυσλιπιδαιμίας και υπέρτασης μεταξύ των ενη-
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Εικόνα 1: Γυναίκα με πολλά τυπικά χαρακτηριστι-
κά του συνδρόμου Turner. Το ύψος της είναι 133 cm
με αυχενικό πτερύγιο και βλαισό αντιβράχιο. Η θη-
λεοποίηση ήταν εξαίρετη με οιστρογονική θερα-
πεία.  
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λίκων με σύνδρομο Turner51. Μελέτες για την ομοι-
όσταση της γλυκόζης πρίν την εκδήλωση του πλή-
ρους σακχαρώδους διαβήτη αποκαλύπτουν διατα-
ραγμένη έκκριση ινσουλίνης ως απάντηση στο ερέ-
θισμα της γλυκόζης, χωρίς όμως αντοχή στην ινσου-
λίνη σε ποσοστό τουλάχιστον 50% των περιπτώσε-
ων κοριτσιών και γυναικών με σύνδρομο11. Με την
πάροδο της ηλικίας και  την κεντρική εναπόθεση λί-
πους αναπτύσσεται σταδιακά αντοχή στην ινσουλί-
νη και τελικά σακχαρώδης διαβήτης. Ο  διαβήτης
στο σύνδρομο Turner είναι μάλλον ήπιος και ελέγ-
χεται εύκολα. Υπάρχει τάση αθηρογενετικού λιπι-
δαιμικού προφίλ σε κορίτσια με σύνδρομο Turner
11,52, το οποίο οδηγεί σε συσσώρευση σπλαγχνικού
λίπους ειδικά σε άτομα που φέρουν το μητρικό Χ
χρωμόσωμα52. Αυτή η προδιάθεση μπορεί να αντι-
μετωπιστεί με άσκηση και δίαιτα καθώς και χορή-
γηση στατινών όπου χρειάζεται. Υπέρταση ανευρί-
σκεται στο 20% των κοριτσιών και το 40% των ενη-
λίκων με σύνδρομο, ανεξάρτητα από συγγενείς νε-
φρικές η καρδιαγγειακές δυσπλασίες και παχυσαρ-
κία53,54. Η απώλεια της νυκτερινής διακύμανσης της
αρτηριακής πίεσης και του καρδιακού ρυθμού κα-
θώς και συχνά επεισόδια ταχυκαρδίας κατά την
ανάπαυση υποδεικνύουν αρχόμενη διαταραχή μέ-
σω του αυτόνομου συστήματος55. Αυτός ο συνδυα-
σμός παραγόντων κινδύνου προδιαθέτει σε εκδή-
λωση στεφανιαίας και καρδιαγγειακής νόσου σε
γυναίκες με σύνδρομο Turner. 

Αποψη των ειδικών
Οι γυναίκες γενικά εμφανίζουν πιο 'υγιές' λιπιδαι-
μικό προφίλ από τους άνδρες, γεγονός το οποίο θε-
ωρείται ότι τις προστατεύει σχετικά από εκδήλωση
στεφανιαίας νόσου. Οι άνδρες έχουν μεγαλύτερα
ποσοστά σπλαγχνικού λίπους και πιο αθηρογενετι-
κά λιπίδια από τις γυναίκες56 και αυτό το επιβαρυ-
ντικό προφίλ προδιαθέτει τους άνδρες σε εκδήλω-
ση στεφανιαίας νόσου. Είναι ιδιαίτερα ενδιαφέρον
το γεγονός ότι γυναίκες με σύνδρομο Turner και
ένα μοναδικό Χ χρωμόσωμα προερχόμενο από τη
μητέρα (ΧΜ) όπως και οι άνδρες (οι οποίοι έχουν
ένα ΧΜ χρωμόσωμα επίσης) παρουσιάζουν πολλές
ομοιότητες στο μεταβολικό προφίλ 5 όσο και στην
'ανδροειδή' κατανομή του σωματικού λίπους. Η
παρατήρηση υποδεικνύει ότι το ΧΜ κατά προτίμη-
ση προάγει την σπλαγχνική εναπόθεση λίπους και
τα αθηρογενετικά λιπίδια. Η γενομική αποτύπωση
των γονιδίων που συνδέονται με το Χ, θα μπορού-
σαν να εκφράζονται διαφορετικά σε άνδρες και
γυναίκες, αφού αποτυπωμένα (imprinted) γονίδια
ενός απενεργοποιημένου ΧΜ είναι πιθανό να εκ-

φράζονται σε γυναίκες που διατηρούν ενεργό το
πατρικό Χ χρωμόσωμα (XP) το οποίο δεν εκφρά-
ζεται καθόλου στους  άνδρες. Το γενομικό αποτύ-
πωμα περιλαμβάνει την εκλεκτική έκφραση συγκε-
κριμένων γονιδίων που καθορίζονται απο την γονι-
κή τους προέλευση και συχνά συνδέεται με μεθυ-
λίωση του DNA αποτυπωμένων ή απενεργοποιημέ-
νων αλληλίων57. Τα μεταβολικά αποτελέσματα εκ-
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Εικόνα 2: Το αποτέλεσμα διακοπής των οιστρογό-
νων σε νεαρή γυναίκα με σύνδρομο Turner. Και οι
δύο ασθενείς είναι ηλικίας 30 ετών, και οι δύο ξεκί-
νησαν οιστρογονική θεραπεία στα 12-13 χρόνια. Η
μία γυναίκα (φωτ. αριστερά) διέκοψε τη θεραπεία
μετά την εφηβεία γιατί δεν ήταν ευαισθητοποιημένη
για τη σημασία της αγωγής στην προστασία από
οστεοπόρωση, ενώ η δεύτερη (φωτ. δεξιά) συνέχισε
κανονικά τη λήψη οιστρογόνων.
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δηλώνονται διαφορετικά ανάλογα απο την προέ-
λευση του Χ χρωμοσώματος που τα ελέγχει. Έτσι
θεωρείται ότι η  αποτύπωση μητρικά προερχόμε-
νων Χ γονιδίων ( XM ) φυσιολογικά αποτρέπουν
σπλαγχνική εναπόθεση λίπους  ενώ η έκφραση των
αποτυπωμένων γονιδίων από το πατρικό Χ χρωμό-
σωμα (XP ), τυπικά προάγει αυτή την διαδικασία. 

Άποψη 5ετίας
Οι μελλοντικές έρευνες πρόκειται να μελετήσουν
τη δυνατότητα να βρεθούν οι παράγοντες που μπο-
ρεί να λειτουργούν προληπτικά στην αορτική διά-
ταση. Συχνά συμπεραίνουμε ότι η αορτική νόσος
στο σύνδρομο Turner είναι παρόμοια με αυτή που
βρίσκουμε στο σύνδρομο Marfan και ότι η διάταση
της αορτής προδιαθέτει σε διαχωρισμό και ρήξη.
Παρόλα αυτά δεν είναι σαφές το κατά πόσο η διά-
ταση προκαλεί διαχωρισμό στο σύνδρομο Turner,
ούτε το άν είναι δυνατόν οι β-αναστολείς ή οι ανα-
στολείς των υποδοχέων αγγειοτενσίνης να αναστεί-
λουν την διαδικασία. Περαιτέρω μελέτες μακρο-
χρόνιας παρατήρησης είναι σημαντικό να διαλευ-
κάνουν αυτά τα θέματα. 
Η βελτίωση της θεραπείας ορμονικής υποκατάστα-
σης για νεαρές γυναίκες με πρόωρη ωοθηκική ανε-
πάρκεια χρειάζεται περισσότερη έρευνα. Το εν-
διαφέρον για το θέμα αυτό δεν περιορίζεται μόνο
σε γυναίκες με σύνδρομο Turner, αλλά επεκτείνε-
ται και σε νέες γυναίκες με ωοθηκική ανεπάρκεια
που οφείλεται σε θεραπείες για καρκίνο ή σε άλ-
λες καταστάσεις (πρόκειται για κατάσταση που
προσβάλει το 1% των γυναικών ηλικίας κάτω των
40 ετών). Οι ασθενείς αυτές θα χρειαστούν ορμονι-
κή υποκατάσταση για κάποιες δεκαετίες οπότε εί-
ναι σημαντικό να βρεθούν θεραπείες που να εξα-
σφαλίζουν την απαιτούμενη ασφάλεια και κάτι τέ-
τοιο απαιτεί μακροχρόνια παρακολούθηση και
έρευνα επί του θέματος. Σημαντικές ιδέες περιλαμ-
βάνουν πολύ χαμηλή δόση οιστρογόνων για το ανα-
πτυσσόμενο κορίτσι πριν την εφηβεία καθώς και
φυσιολογική ανδρογονική υποκατάσταση. 
Τέλος, η χρήση GH αυξάνει σαφώς το τελικό ανά-
στημα στα περισσότερα κορίτσια με σύνδρομο
Turner. Η θεραπεία αυτή παραμένει ακριβή και ση-
μαίνει χρόνια θεραπεία με επώδυνες ενέσεις και
πολύ συχνές ιατρικές εξετάσεις. Προς το παρόν η
θεραπεία φαίνεται ασφαλής, όμως δεν έχουν απο-
δειχθεί ακόμα σημαντικά οφέλη στην ποιότητα ζω-
ής κοριτσιών που θεραπεύονται με GH26,58,59. Χρει-
αζόμαστε μελέτες που να  περιλαμβάνουν περισσό-
τερα άτομα τα οποία θα παρακολουθούνται για μα-
κρό χρονικό διάστημα ώστε να εκτιμήσουμε οποιο-

δήποτε θετικό ή αρνητικό αποτέλεσμα από το ιστο-
ρικό φαρμακολογικής χρήσης GH κατά την παιδική
ηλικία, ώστε τελικά να αποφασίσουμε αν αυτή η θε-
ραπεία αξίζει το κόστος και την προσπάθεια. 

Turner Syndrome: current aspects
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Summary
Turner's syndrome is the most common sex chro-
mosome abnormality in females, occurring in ap-
proximately 1:2500 live births. It is the only mono-
somy (monosomy X) compatible with life. In the
past, the diagnosis of Turner syndrome was done
only in severely affected individuals and, lack of
therapeutic solutions, resulted in high mortality and
morbidity rates. Today, many mildly affected Turn-
ers are detected due to prenatal cytogenic screening
and to increased awareness of the caregivers to
short stature.  
New therapies for girls and women with Turner syn-
drome improved their health and quality of life.
Growth hormone use increases the final stature of
individuals with Turner syndrome and estrogen
therapy induces feminization and prevents from os-
teoporosis. Careful attention for otitis and thyroid
diseases, hypertension and diabetes allows early and
effective treatment of these common problems.
Special care for cardiovascular disease is critical for
detection and management of individuals of high
risk for aortic dissection. 
Thus, our opinion for phenotype and quality of life
that follows Turner syndrome diagnosis has dramat-
ically changed. Nowdays, even mildly affected indi-
viduals present challenging aspects for practitioners
concerning their development, endocrinological
maturation, cardiovascular status, psychosocial and
reproductive issues. 
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