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Streszczenie
Zespół Turnera (ang. Turner’s syndrome, łac. syndroma Turner) 
spowodowany jest całkowitym lub częściowym brakiem jedne-
go z chromosomów X we wszystkich komórkach organizmu lub 
w pewnej ich części. Występuje u 1 na 2000 – 2500 żywo uro-
dzonych noworodków płci żeńskiej. Jest jedną z najczęstszych 
aberracji chromosomowych. Szerokie spektrum problemów 
zdrowotnych w tym zespole nakłada obowiązek zapewnienia 
pacjentce wielospecjalistycznej opieki medycznej 
Artykuł oparty jest na przeglądzie najnowszej literatury, a jego 
celem jest zwrócenie uwagi na to, że zaburzenia neurologiczne 
w tym neuropsychiatryczne oraz neuropsychologiczne, choć 
nie stanowią objawów osiowych w zespole to opracowywanie 
procedur medycznych dla tych nieprawidłowości powinno być 
uwzględnione w optymalnym modelu opieki nad pacjentkami 
z zespołem Turnera. Przeprowadzenie dalszych prac badaw-
czych i poszerzenie wiedzy w tej dziedzinie może spowodować 
rozwój metod terapeutycznych, których zastosowanie z pewno-
ścią korzystnie wpłynie na codzienne funkcjonowanie chorych 
i poprawi ich jakość życia.
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Abstract
Turner’s syndrome is caused by the complete or partial absence 
of one of the X chromosomes in all or part of the body’s cells. 
It occurs in 1 in 2000 - 2500 live-born female babies and is one 
of the most common chromosome aberrations. The wide spec-
trum of health problems in this syndrome makes it necessary to 
provide the patient with multi-specialist medical care. 
The article is based on a review of the recent literature and its 
aim is to draw attention to the fact that the development of 
medical procedures for neurological, including neuropsychiatric 
and neuropsychological disorders, although they do not con-
stitute axial symptoms in the syndrome, should be included in 
the optimal model of care for patients with Turner syndrome. 
Conducting further research and expanding knowledge in this 
field may lead to the development of therapeutic methods, the 
application of which will certainly have a beneficial effect on 
the daily functioning of patients and improve their quality of life.
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Wprowadzenie
W populacji żywo urodzonych noworodków płci żeń-

skiej, szacuje się, że co roku w Polsce rodzi się około stu 
dziewcząt z rozpoznaniem zespołu Turnera (ZT) [1], a licz-
bę chorych na tę chorobę w Polsce można szacować na oko-
ło dziesięć tysięcy osób, z których blisko trzy tysiące stano-
wią dziewczynki przed osiemnastym rokiem życia [2]. Na 
całym świecie liczba pacjentek z zespołem Turnera wynosi 
półtora miliona [3]. Szerokie spektrum problemów zdro-
wotnych w tym zespole nakłada obowiązek zapewnienia 
pacjentce wielospecjalistycznej opieki medycznej [4]. Przez 
wiele lat badania koncentrowały się przede wszystkim na 
kluczowych kwestiach, takich jak niski wzrost, opóźnienie 
dojrzewania czy towarzyszące zaburzenia kardiologiczne, 
nefrologiczne, ortopedyczne czy laryngologiczne. Dopiero 
niedawno zaczęto zdawać sobie sprawę z istotnego wpływu 
deficytów neurokognitywnych na komfort życia pacjentek 
z ZT. Zaburzenia neurologiczne w populacji dziewczynek 
z zespołem Turnera występują stosunkowo rzadko, więk-
szość przypadków stanowi padaczka i guzy ośrodkowego 
układu nerwowego. Częstsze są nieprawidłowości neu-
ropsychologiczne takie jak trudności poznawcze, zwłasz-
cza umiejętności wzrokowo-przestrzenne i matematyczne, 

a także problemy neuropsychiatryczne, w tym zaburzenia 
lękowe, zaburzenia ze spektrum autyzmu, nadpobudliwość 
psychoruchowa z deficytem uwagi czy schizofrenia. 

Mechanizm wpływu aberracji chromosomowych na roz-
wój somatyczny jest lepiej znany od wpływu tychże aberra-
cji na rozwój psychospołeczny. Chromosom X oprócz okre-
ślania płci, od dawna uważany jest za odgrywający kluczo-
wą rolę w rozwoju mózgu i inteligencji. Rola niewydolności 
hormonalnej wydaje się także istotna w nieprawidłowych 
stanach neurologicznych oraz neuropsychologicznych. 

Artykuł oparty jest na przeglądzie najnowszej literatu-
ry, a jego celem jest zwrócenie uwagi na to, że zaburzenia 
neurologiczne w tym neuropsychiatryczne oraz neuropsy-
chologiczne, choć nie stanowią objawów osiowych w ze-
spole to opracowywanie procedur medycznych dla tych nie-
prawidłowości powinny być uwzględnione w optymalnym 
modelu opieki nad pacjentkami z zespołem Turnera. Prze-
prowadzenie dalszych prac badawczych i poszerzenie wie-
dzy w tej dziedzinie może spowodować rozwój metod tera-
peutycznych, których zastosowanie z pewnością korzystnie 
wpłynie na codzienne funkcjonowanie chorych i poprawi 
ich jakość życia. 
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Zespół Turnera – definicja, epidemiologia i symptomatologia
W publikacji autorstwa Laugela i wsp. [7], w której 

przeanalizowano 144 przypadki obniżonego napięcia mię-
śniowego w okresie niemowlęcym, u 2 pacjentów z hipo-
tonią o charakterze obwodowym potwierdzono podłoże 
metaboliczne obserwowanych zaburzeń. Analizując cho-
roby metaboliczne jako przyczynę wiotkości

Zespół Turnera (ang. Turner’s syndrome, łac. syndroma 
Turner) spowodowany jest całkowitym lub częściowym 
brakiem jednego z chromosomów X we wszystkich ko-
mórkach organizmu lub w pewnej ich części. Występuje 
u 1 na 2000 – 2500 żywo urodzonych noworodków płci 
żeńskiej [1,5-7]. Jest jedną z najczęstszych aberracji chro-
mosomowych. Ocenia się, że występuje u 3% wszystkich 
ludzkich płodów. Jednakże tylko 1% spośród tych płodów 
dożywa porodu [8]. Tym samym, zespół ten odpowiada za 
około 7-10% spontanicznych poronień. Szczególnie duża 
liczba płodów z zespołem Turnera nie przeżywa pierwsze-
go trymestru ciąży [9]. 

O rozpoznaniu zespołu możemy mówić u pacjentki 
z charakterystycznymi cechami fenotypowymi powiąza-
nymi z całkowitym lub częściowym brakiem chromosomu 
X w badaniu cytogenetycznym. U ponad połowy chorych 
z zespołem Turnera stwierdza się monosomię 45,X. U 20–
30% obecny jest kariotyp mozaikowy, na który składają się 
co najmniej dwie różne linie komórkowe, u pozostałych na-
tomiast występują inne anomalie strukturalne [10]. Chro-
mosom pierścieniowy X oraz izochromosom Xq to częste 
aberracje strukturalne występujące u pacjentek z kliniczny-
mi cechami zespołu. Ich fenotyp najczęściej nie różni się 
znacząco od pacjentek z monosomią 45,X [11]. Warto jed-
nak zaznaczyć, że ten pierwszy predysponuje do wyższego 
ryzyka wystąpienia upośledzenia umysłowego [12]. 

Zespół Turnera coraz częściej rozpoznawany jest pre-
natalnie [3]. Do postawienia rozpoznania konieczne jest 
wykonanie biopsji kosmówki lub amniopunkcji oraz ozna-
czenie kariotypu w uzyskanym materiale [1]. 

Zmapowanie chromosomu X i poznanie części jego 
genów stworzyło możliwość powiązania niektórych cech 
zespołu z zaburzeniem funkcji określonych genów. Oka-
zało się również, że zmienność obrazu cytogenetycznego 
przekłada się na zmienność fenotypu pacjentek z zespołem 
Turnera, co ma istotne znaczenie w prognozowaniu prze-
biegu choroby (np. ograniczenie zdolności neurokogni-
tywnych-haploinsuficjencja genów VSPA locus Xp22.33, 
STS locus Xp22.3, NLGN4X locus Xp22.3 [13,14]. Praw-
dopodobieństwo wystąpienia poszczególnych objawów 
związane jest z genotypem, ale korelacja pomiędzy fenoty-
pem a genotypem nie jest łatwa do przewidzenia, zwłasz-
cza gdy płód ma kariotyp mozaikowy [15]. 

Najważniejsze cechy występujące u osób z zespołem 
Turnera to: niski wzrost, słabo zaznaczone cechy żeńskie 
i wrodzona dysgenezja gonad powodująca w większości 
przypadków bezpłodność. 

Niskorosłość występuje w blisko 100% przypadków 
[9]. Zespół Turnera w krajach zachodnich jest najczęstszą, 
po konstytucjonalnie niskim wzroście i rodzinnym niskim 
wzroście, przyczyną niskorosłości u dziewczynek [16]. 

Tempo wzrastania w dzieciństwie jest wolniejsze i nie 
obserwuje się skoku pokwitaniowego. Zwolnienie szyb-
kości wzrostu można stwierdzić już w 18 miesiącu życia 
[9]. Średni ostateczny wzrost osiągany przez pacjentki 
z zespołem Turnera wynosi 143 cm i jest o około 22 cm 
niższy niż przeciętna wzrostu kobiet w danej populacji 
[17]. Proporcje ciała chorych są nieprawidłowe: budowa 
ciała jest krępa, szyja krótka, a kończyny dolne skrócone 
w stosunku do długości tułowia. W zdecydowanej więk-
szości przypadków pacjentki z zespołem Turnera mają 
dysgenetyczne gonady. Mają one postać pasm łącznot-
kankowych i nie pełnią one właściwej jajnikom funkcji 
(pierwotna niewydolność jajników-infantylizm płciowy). 
Dojrzewanie płciowe jest opóźnione lub nie występuje 
samoistnie i zazwyczaj musi być wywoływane sztucznie 
w toku terapii hormonami płciowymi. Łącznie z infanty-
lizmem płciowym, pierwotnym brakiem miesiączki i nie-
płodnością występuje u około 70-80% chorych. Rzadko 
kobiety z zespołem Turnera mają zachowaną czynność 
jajników, prawidłowo wykształcają drugorzędowe cechy 
płciowe i są płodne. 

W zespole spotyka się charakterystyczne cechy o cha-
rakterze małych wad wrodzonych (cech dysmorficznych), 
takich jak: poduszeczkowate obrzęki limfatyczne dłoni 
i stóp w okresie noworodkowym i niemowlęcym (22%) 
[18], krótka czwarta kość śródręcza (37%) [18], koślawość 
łokci (47%) [18] i kolan (35%) [9], wysokie, „gotyckie” 
podniebienie (38%) [18], płetwista szyja (25%) [9,18], 
liczne znamiona barwnikowe (25%) [18], nisko osadzo-
ne, zrotowane ku tyłowi uszy, uszy dysplastyczne, odsta-
jące (15%), antymongoidalne ustawienie szpar powieko-
wych, zmarszczka nakątna (epicanthus) (20%) [9], hiper-
teloryzm, zez (15%) [9], wady zgryzu, mikrognacja (60%) 
[9,18], niska linia tylna włosów (42%) [18], krótka szyja 
(40%) [9], szeroko rozstawione brodawki sutkowe, wcią-
gnięte brodawki sutkowe (5%) [9], szeroka, puklerzowata 
klatka piersiowa (30%) [9], dysplazja paznokci (13%) [18], 
skolioza (11%) [18], opadanie powiek (ptoza) (10%) [9]. 
Zwykle u jednego pacjenta występuje kilka takich cech, 
nie spotyka się natomiast wszystkich cech u jednej osoby. 

Wiele chorób i zaburzeń może współtowarzyszyć ze-
społowi Turnera: choroby serca i układu krążenia, nerek 
i układu moczowego, zaburzenia funkcjonowania tarczy-
cy, choroby skóry, zaburzenia narządów sensorycznych, 
przerost migdałków, a także otyłość, zaburzenia tolerancji 
glukozy, cukrzyca i nowotwory gonad. W okresie dojrze-
wania, a także w życiu dorosłym jednym z głównych pro-
blemów często staje się osteoporoza. Schorzenia te poja-
wiają się kilkakrotnie lub nawet kilkunastokrotnie częściej 
niż w ogólnej populacji kobiet. 

U 23-40% chorych występują wrodzone wady serca 
[18]. Większość z tych wad dotyczy lewej części serca. 
Najczęstszą wadą jest dwupłatkowa zastawka aorty i ko-
arktacja aorty. Stwierdzono ponadto trzykrotnie większe 
ryzyko wystąpienie nadciśnienia tętniczego [19]. 

U 25-43% obecne są wrodzone anomalie nerek: nerka 
podkowiasta (10-16%) [18], zdwojenie układu moczowe-
go (5-11%) [18], anomalie ułożenia nerek (6-8%) [18], ek-
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topia nerki (2,5-3,5%) [18], torbielowatość nerek czy jed-
nostronna agenezja nerki (2-5%) [18,20,21]. 

W porównaniu ze zdrową populacją, pacjentki z ze-
społem Turnera częściej chorują na autoimmunologiczne 
choroby tarczycy, zwłaszcza na zapalenie typu Hashimo-
to. Niedoczynność tarczycy stwierdzono u 15-30% chorych 
[16,22]. Zauważono korelację między występowaniem cho-
rób z autoimmunizacji a kariotypem z izochromosomem X 
[23]. W grupie chorych jaką stanowią pacjentki z zespołem 
Turnera zapadalność na cukrzycę typu 2 jest od 2 do 4 ra-
zy większa niż w zdrowej populacji. Stwierdza się także 
predyspozycję do otyłości przypuszczalnie mającej zwią-
zek z niedoborem estrogenów. Kobiety z zespołem Turne-
ra dwukrotnie częściej zapadają na wrzodziejące zapalenie 
jelita grubego i chorobę Leśniowskiego-Crohna. Częstsze 
jest także występowanie celiakii. Ryzyko wystąpienia mar-
skości wątroby jest do 5 razy wyższe niż w ogólnej popula-
cji [24]. Przynajmniej w części ma to związek z częstszym 
występowaniem pierwotnej marskości żółciowej [25]. 

Osteoporoza rozpoznawana jest u większości pacjen-
tek z zespołem Turnera. Przyczyn redukcji masy kostnej 
i zmian osteoporotycznych upatruje się w niskim stężeniu 
estrogenów, hormonu wzrostu i IGF1 w surowicy. 

Choroby ucha środkowego, które występują u 50–85% 
dziewcząt i kobiet z ZT, zwykle rozpoczynają się w dzie-
ciństwie [26]. Problemy ze słuchem są powszechnym za-
burzeniem i korelują z kariotypem [27]. Ubytek słuchu ma 
charakter czuciowy i manifestuje się obniżeniem progu 
czucia słuchowego, może wystąpić już w wieku 6 lat [28]. 
Często występują też problemy z mową, być może związa-
ne z malformacjami podniebienia i żuchwy. W życiu doro-
słym problem niedosłuchu czuciowo-nerwowego dotyczy 
aż 25% chorych z ZT [1]. Zez i nadwzroczność występu-
ją u 25–35 % pacjentek i stanowią istotny czynnik ryzyka 
niedowidzenia [1]. 

W przypadku chorych z mozaicyzmem z obecnością 
chromosomu Y wyższe jest ryzyko zachorowania na no-
wotwory złośliwe gonad (gonadoblastoma, dysgermino-
ma). Ryzyko szacuje się od 7 do 30% [22]. Spośród in-
nych nowotworów stwierdzono znacząco częstsze wystę-
powanie raka jelita grubego, co prawdopodobnie wynika 
z niedoborów estrogenów. Hormonalna terapia zastępcza 
redukuje ryzyko [29]. 

W przeciwieństwie do rozwoju somatycznego, rozwój 
intelektualny dzieci z zespołem Turnera jest na ogół pra-
widłowy. Opóźnienie umysłowe stwierdza się u około 5% 
chorych [17]. Nierzadkie są natomiast zaburzenia osobo-
wości, instynktu poznawczego i rozwoju emocjonalnego. 

Badania epidemiologiczne wykazały trzykrotnie wyż-
szą śmiertelność w grupie pacjentek z ZT w porównaniu do 
populacji zdrowych kobiet, przy czym u 41% przyczyną 
są zaburzenia związane z układem krążenia (choroba nie-
dokrwienna serca-11%, choroby naczyń mózgowych-11%, 
tętniak aorty-8%, wrodzone wady serca-8%) [23]. 

Kompleksowa terapia w zespole Turnera podąża 
w dwóch głównych kierunkach: poprawy wzrastania oraz 
wywołania feminizacji. Leczenie przyczynowe jest nie-
możliwe, jednak odpowiednio wczesne wdrożenie lecze-

nia objawowego może w znaczący sposób poprawić jakość 
życia chorych. Należy podkreślić, że u chorych z ZT nie 
występuje niedobór hormonu wzrostu (GH) [30, 31], a je-
go sekrecja jest prawidłowa, natomiast nie jest on we wła-
ściwy sposób wykorzystywany (oporność receptora hor-
monu wzrostu) [32]. Rozpoczęcie estrogenoterapii w 12 
roku życia celem stymulacji rozwoju drugorzędowych 
cech płciowych ma pozytywny wpływ na układ sercowo-
-naczyniowy, ośrodkowy układ nerwowy, tkankę kostną 
i funkcję wątroby [33, 34]. 

Nieprawidłowości strukturalne i morfologiczne w OUN 
w zespole Turnera

Od dawna uważa się, że Chromosom X, który zawiera 
około 4% ludzkiego genomu, oprócz określania płci, od-
grywa kluczową rolę w rozwoju mózgu. Poważne wrodzo-
ne zaburzenia w strukturze ośrodkowego układu nerwo-
wego w populacji kobiet z zespołem Turnera są rzadkie, 
natomiast często występują dyskretne strukturalne i funk-
cjonalne nieprawidłowości. Obrazowanie przy pomocy re-
zonansu magnetycznego (MR) jest przydatne w identyfika-
cji nieprawidłowości związanych z ZT. 

Badania za pomocą obrazowania strukturalnego u dzie-
ci, nastolatek i dorosłych pacjentek z ZT ujawniły zmie-
nioną neuroanatomię, ale nie są w stanie określić, kiedy 
w rozwoju powstają różnice. Ponadto nie bez znaczenia 
jest potencjalny wpływ hormonu wzrostu i/lub egzogennej 
terapii estrogenowej na rozwój neurologiczny. Davenport 
i wsp. [16], wykazali w badaniu, że typowy profil neuro-
anatomiczny obserwowany u osób starszych z ZT, charak-
teryzujący się zmniejszoną objętością istoty szarej w korze 
przedruchowej, somatosensorycznej i ciemieniowo-poty-
licznej, jest obecny już w 1 roku życia, co sugeruje stabilny 
fenotyp, a zmiany mogą zachodzić w okresie prenatalnym 
lub noworodkowym. 

Badania in vivo rezonansu magnetycznego (MR) ziden-
tyfikowały kilka regionów mózgu, które wydają się rozwi-
jać nieprawidłowo w ZT [100]. Stwierdzono, że kora przed-
czołowa, wyspa [36], ciało migdałowate oraz górne zakręty 
skroniowe [36], wykazują różnice anatomiczne pomiędzy 
ZT a zdrową populacją. Wyniki te są interesujące w świetle 
obserwowanych trudności w sferze społecznej w ZT [37]. 

W literaturze opisano pięć przypadków agenezji ciała 
modzelowatego [19, 38-41]. Przedstawiono rzadkie przy-
padki guza rzekomego mózgu [23], zespołu Dandy-Walke-
ra [42] oraz malformacji Chiari typu I [18]. 

U pacjentów z towarzyszącą padaczką w obrazie MR 
stwierdzono takie nieprawidłowości jak: obustronną hi-
poplazję okołosylwialną [21], obustronną drobnozakręto-
wość czołową [20], dysgenezję korową mózgu-pachygyrię 
i lissencefalię [43] oraz hiperintensywność w sekwencji 
FLAIR okołokomorowej i podkorowej istoty białej [22]. 

Na podstawie wyników badań można przypuszczać 
o ewentualnej roli chromosomu X w morfogenezie koro-
wej. Dalsze badania mogą pomóc w zrozumieniu związ-
ku między obserwowanymi różnicami w morfologii oko-
licy ciemieniowej w stosunku do obserwowanych trudno-
ści poznawczych w ZT. 
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Subtelne neurologiczne deficyty w przetwarzaniu 
przestrzennym i społeczno poznawczym u pacjentów z ZT 
wiążą się ze specyficznymi zmianami w rozwoju trajekto-
rii włókien nerwowych istoty białej łączących różne czę-
ści mózgu [44]. Zmiany neurorozwojowe w połączeniach 
neuronalnych w niektórych regionach mózgu przypisuje 
się niedoborom estrogenów w okresie przed i po porodzie 
[29]. Część autorów wykorzystało zaawansowane techni-
ki obrazowania, takie jak DTI (obrazowanie tensora dy-
fuzji, od ang. diffusion tensor imaging) czy techniki ob-
razowania objętościowego, aby wykazać rozległe zmiany 
w istocie białej oraz zmiany objętościowe struktur OUN 
w ZT [45, 46]. Deficyty społeczno-poznawcze oraz de-
ficyty pamięci przypisywane są zmniejszonej objętości 
ciała migdałowatego i hipokampa [47,48]. Zmniejszona 
objętość ciała modzelowatego, mostu, VI i VII płatka ro-
baka móżdżku oraz poszerzenie czwartej komory mózgu 
obserwowane u dziewcząt z ZT, sugerują obecność nie-
prawidłowości w strukturach tylnojamowych niezależnie 
od zmian nadnamiotowych [49]. Oprócz nieprawidłowo-
ści w istocie białej, stwierdza się także zmiany wolume-
tryczne w istocie szarej [33,50-52]. Odnotowano wzrost 
objętości w istocie szarej móżdżku, korze przedczoło-
wej oraz zakrętach skroniowych górnych i środkowych 
[47,51]. Badanie płata ciemieniowego, przy użyciu struk-
turalnego MR, zobrazowało nieprawidłowe zwiększenie 
objętości istoty białej lewego górnego regionu ciemie-
niowego. Analiza objętości mózgu przy użyciu rezonan-
su magnetycznego o wysokiej rozdzielczości wykazała 
również obustronnie zmniejszenie istoty szarej płata cie-
mieniowego i istoty białej płata potylicznego powiązane 
ze zwiększoną gęstością istoty szarej móżdżku [53]. Za-
uważono również zwiększenie objętości zarówno istoty 
szarej, jak i białej prawego górnego zakrętu skroniowe-
go [54,55]. Inne regiony mózgu, w których zanotowano 
zmniejszenie objętości w ZT, obejmują potyliczną istotę 
białą, hipokamp i wzgórze. 

Technikę spektroskopii protonowej rezonansu magne-
tycznego wykorzystano do wykazania nieprawidłowości 
w składzie chemicznym miąższu mózgu. Stwierdzono 
niższe stężenie asparaginianu N-acetylu w dolnym płacie 
ciemieniowym i wyższe stężenie choliny w hipokampie 
[51,56]. Przyjmuje się, że obserwowane u pacjentek z ze-
społem Turnera zaburzenia poznawcze odzwierciedlają 
zmiany w układach neurobiologicznych. 

Zmiany w regionie płata ciemieniowego skutkują: nie-
podzielnością uwagi, niezdolnością do skupiania wzroku 
na określonym miejscu, trudnościom w orientacji prze-
strzennej i w integracji wrażeń wzrokowych w jedną ca-
łość oraz koordynacji ruchu oczu i rąk, niezdolnością do 
celowego działania wymagającego ruchu, problemom 
w troszczeniu się o siebie, niezdolnością do odróżnienia 
kierunków (lewy płat), trudnościom w liczeniu i mate-
matyce, problemami z czytaniem, brakiem świadomo-
ści części ciała (prawy płat), trudnościom w rysowaniu 
i konstruowaniu obiektów oraz zaburzeniom osobowości 
(zwykle leje ciemieniowo-skroniowe) [57], dysfunkcje te 
często dotyczą pacjentek z zespołem Turnera. 

Ciało migdałowate odgrywa natomiast kluczową ro-
lę w zachowaniach i pamięci opartej na skojarzeniach 
emocjonalnych, odpowiada za generację negatywnych 
emocji, agresji oraz reakcje obronne, ponieważ pobudza 
układ współczulny. Odgrywa ważną rolę w przetwarzaniu 
informacji w sferze kontaktów międzyludzkich. W jed-
nym z badań u kobiet z ZT gorsze wyniki w zadaniu roz-
poznawania mimiki twarzy wyrażającej strach były sko-
relowane ze zwiększoną aktywacją w prawej części ciała 
migdałowatego [58, 59]. 

Reis i in. dokonali oceny monozygotycznych bliźniąt 
płci żeńskiej (pierwszy bliźniak z kariotypem 46,XX; 
drugi bliźniak z kariotypem 45,X) [60]. Cechy fizyczne 
u dziewczynki z ZT były stosunkowo łagodne w odnie-
sieniu do pełnego spektrum wad fizycznych i niepełno-
sprawności związanych z zespołem. Porównano fenotypy 
neurobehawioralne bliźniąt. Mimo, że obie siostry uzy-
skały prawidłowy zakres inteligencji, to u dotkniętej cho-
robą bliźniaczki niewerbalny IQ był o 18 punktów niższy 
niż u jej siostry, podczas gdy werbalny IQ wykazał jedy-
nie 3-punktową różnicę pomiędzy nimi. Ocena behawio-
ralna wskazywała na większe problemy z uwagą, nadpo-
budliwością i lękiem u chorej bliźniaczki. Ilościowa ana-
liza strukturalna mózgu ujawniła dowody zarówno ogól-
nego, jak i regionalnego wpływu monosomii X na rozwój 
neurologiczny. Objętość płynu mózgowo-rdzeniowego 
była większa o 25% u dziewczynki z ZT w porównaniu 
z jej siostrą, z odpowiadającym zmniejszeniem objętości 
istoty szarej. Prawy czołowy, prawy ciemieniowo-poty-
liczny i lewy ciemieniowo-okołosylwialny region wyka-
zały największą rozbieżność pomiędzy siostrami. Różni-
ce odnotowano także w tylnym dole czaszki: 50% wzrost 
objętości czwartej komory i zbiornika wielkiego u bliź-
niaczki z zespołem Turnera. 

Nieprawidłowości funkcjonalne 
Zespół Turnera jest stanem genetycznym, który po-

zwala na bezpośrednie badanie złożonych interakcji po-
między genami, hormonami, zachowaniem i rozwojem 
mózgu. Wyniki badań pokazują istnienie nieprawidłowej 
morfologii mózgu już na początku rozwoju w ZT, ale su-
gerują również obecność neurorozwojowych zmian sieci 
neuronalnych w niektórych regionach, które mogą być po-
tencjalnie konsekwencją niedoboru estrogenów, zarówno 
przed, jak i po porodzie. 

W badaniach przy użyciu funkcjonalnego obrazowanie 
metodą rezonansu magnetycznego (fMRI) w trakcie wy-
konywania zadań śledzenia wielu obiektów [61], zadań 
oceny orientacji liniowej [62] i zadania Go/NoGo [63] 
wykazano nietypową aktywność mózgu u dziewcząt z ZT. 
Nieprawidłowe zaangażowanie obszarów ciemieniowych 
i przedczołowych podczas określonych zadań. W bada-
niach fMRI stwierdzono również wizualno-przestrzenne 
zaburzenia pamięci operacyjnej [64-66]. 

Wiele wczesnych zaburzeń neurodynamicznych wystę-
puje znacznie częściej u mężczyzn niż u kobiet. Obejmują 
one zaburzenia ze spektrum autyzmu (ASD), zespół nad-
pobudliwości z deficytem uwagi (ADHD), antyspołecz-



Aneta Gawlik, Agnieszka Tokarska, Justyna PaprockaO R I G I N A L  A R T I C L E

44 C h i l d  N e u r o l o g y

ne zaburzenia osobowości, dysleksję, opóźnienie mowy 
oraz zespół Tourette’a. Ekspresja genów zlokalizowanych 
w chromosomie X oraz wczesna ekspozycja na hormony 
gonadalne (androgeny i estrogeny) wydają się być najważ-
niejszymi czynnikami determinującymi zróżnicowanie 
płciowe mózgu. Monosomia chromosomu X oraz niedo-
bór estrogenów w ZT może tłumaczyć częstsze występo-
wanie tych zaburzeń w zespole w porównaniu do populacji 
zdrowych kobiet. Wreszcie, istnieją wstępne dowody, że 
genomowy imprinting, hormony płciowe i hormon wzro-
stu mają znaczący wpływ modulacyjny na dojrzewanie 
mózgu w tym zespole. Podczas gdy ZT jest wyraźnie zde-
finiowanym zespołem genetycznym, istnieje kilka różnych 
mechanizmów, które wydają się przyczyniać do zaburzeń 
neurologicznych. Obejmują one niedobór steroidów gona-
dalnych, haploinsufficienję genów na chromosomie X, im-
printing genów. 

Zaburzenia neurologiczne w zespole Turnera 
Zaburzenia neurologiczne w populacji dziewczynek 

z zespołem Turnera występują stosunkowo rzadko, więk-
szość przypadków stanowi padaczka i guzy ośrodkowego 
układu nerwowego. 

Padaczka związana z zespołem Turnera 
Padaczka towarzysząca zespołowi Turnera występuje 

rzadko i u większości pacjentek stwierdza się wady roz-
wojowe kory [67]. Istnieje tylko kilka doniesień o przy-
padkach pacjentów z ZT, u których wystąpiły zaburzenia 
napadowe [20-22, 43, 56, 68-72]. W literaturze opisano 11 
przypadków. Większość (81,8%) stanowiły bardzo młode 
osoby, których wiek w momencie wystąpienia napadów 
nie przekraczał 12 lat. U 63,6% pacjentów analiza kario-
typu wykazała mozaikowatość. Około 45% przypadków 
miało napady mieszane. U wszystkich stwierdzono niepra-
widłowości w badaniu encefalograficznym (EEG), wiele 
z nich wykazało zespół iglica-fala. Około 54% przypad-
ków ujawniło nieprawidłowości w obrazowaniu mózgu za 
pomocą rezonansu magnetycznego. 

U pacjentów z ZT i objawową padaczką zaobser-
wowano korowe wady rozwojowe, w tym pachygyrię 
i lissencefalię [43], obustronną polimikrokrogyrię czoło-
wą [20], obustronną drobnozakrętowość okołosylwial-
ną [21]. W innych przypadkach nie stwierdzono niepra-
widłowości w budowie anatomicznej mózgu [56, 70, 
71]. Anomalie chromosomowe obejmowały 45,X [21]; 
45,X/46,XX [20,56]; 45,X/47,XXX [43]; delecję całego 
krótkiego ramienia chromosomu X [72] i kariotyp mozai-
kowy (45,X/46,XXp+/47,XXp+Xp+) [73]. Grosso i wsp. 
dokonali przeglądu napadów i zapisów EEG u 43 pa-
cjentów z poliploidią/aneuploidią chromosomu X, z któ-
rych 11 pacjentów miało rozpoznany ZT (dwóch z mo-
zaiką 45,X/46,XX nie miało padaczki [74]. Większość 
miała złożone napady częściowe. Obserwowano różne 
rodzaje napadów: od nieświadomości, przez częściowe 
do uogólnionych, z dobrą reakcją na standardowe lecze-
nie przeciwdrgawkowe. Padaczka występowała głównie 
u osób z trisomią chromosomu X. Około 15% pacjentów 

z zespołem 47,XXX ma zaburzenia napadowe [75]. Tri-
somia chromosomu X prawdopodobnie zwiększa częstość 
występowania napadów, zwłaszcza uogólnionej padaczki 
toniczno klonicznej. Istnieją jedynie pojedyncze doniesie-
nia o występowaniu napadów w ZT z mozaikowatością 
45,X/46,XX/47,XXX, prawdopodobnie dlatego, że ten ka-
riotyp obejmuje tylko 3% wszystkich chorych z ZT [76]. 
Około 81,8% przypadków było leczonych wieloma lekami 
przeciwpadaczkowymi. 

Ze względu na rzadkość choroby patofizjologia padacz-
ki w ZT nadal jest niejasna. Zmiany strukturalne w OUN 
u pacjentek z ZT wiążą się z dysfunkcją poznawczą, mogą 
one być również częściowo odpowiedzialne za patogene-
zę padaczki. Badania histopatologiczne u pacjentów z pa-
daczką MR-ujemną wykazały dyskretne nieprawidłowo-
ści, tj. stwardnienie hipokampalne, mikrodysgenezję lub 
ogniskową dysplazję korową [75], wskazując, że napady 
padaczkowe mogą być obecne także przy prawidłowym 
obrazie w MR. Ponadto wydaje się, że rola niewydolności 
w zakresie wydzielania hormonów płciowych wpływa na 
występowanie padaczki w ZT. Badania wykazały, że po-
przez zmianę pobudliwości neuronalnej hormony mogą 
wpływać na progi i wzorce napadów [77]. 

Podsumowując, związek epilepsji z ZT jest rzadki, 
a w ciągu ostatnich 20 lat opublikowano tylko kilka rapor-
tów. Istnieją jednak dowody na to, że padaczka może być 
nietypowym objawem zespołu Turnera. Nieprawidłowości 
chromosomu X mogą być odpowiedzialne za równoczesne 
występowanie tych dwóch jednostek chorobowych. Kario-
typ mozaikowy z 47,XXX prawdopodobnie zwiększa ry-
zyko wystąpienia padaczki, ale do wyciągnięcia wniosków 
potrzeba więcej badań. Stwierdzono również, że w zespole 
trisomii chromosomu X pacjenci z padaczką mają wyższy 
stopień niepełnosprawności intelektualnej niż pacjenci bez 
padaczki [74, 78]. Leczenie lekami przeciwpadaczkowymi 
często nie jest całkowicie skuteczne w tym zespole. Po-
trzebne są dalsze badania dotyczące mechanizmu i postę-
powania z padaczką u pacjentów z ZT. 

Zaburzenia mózgowo-naczyniowe 
Ze względu na towarzyszące zespołowi Turnera zabu-

rzenia kardiologiczne, w tym nadciśnienie tętnicze i me-
taboliczne (cukrzyca, zaburzenia gospodarki lipidowej, 
otyłość) oraz stosowaną terapię estrogenowo-progestero-
nową, pacjentki wymagają szczególnej uwagi w celu za-
pobiegania niepożądanym zdarzeniom mózgowonaczynio-
wym. Podnosi się możliwy związek między udarami mó-
zgu a zespołem Turnera. 

W literaturze opisano kilka przypadków udaru mózgu 
w ZT, prawdopodobnie związanych z miażdżycą naczyń. 
Irioka i wsp. zgłosili przypadek 37-letniej kobiety z wtór-
nym brakiem miesiączki, u której wystąpił nagły niedo-
wład spowodowany udarem niedokrwiennym. W badaniu 
radiologicznym stwierdzono wewnątrzczaszkowe zwęże-
nia tętnic, a na podstawie badań laboratoryjnych rozpozna-
no cukrzycę oraz dyslipidemię. Kariotypowanie ujawniło 
delecję krótkiego ramienia chromosomu X. Stwierdzono, 
że przyczyną udaru mózgu była przedwczesna miażdżyca 
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[79]. W innym przypadku opisano niedowład połowiczy 
prawy i przeczulicę po prawej stronie ciała u 21-letniej pa-
cjentki z rozpoznanym w 9 roku życia zespołem Turnera, 
leczonej przez 6 lat rekombinowanym hormonem wzro-
stu. Mimo leczenia przeciwzakrzepowego postępował nie-
dowład połowiczy. Rezonans magnetyczny mózgu w se-
kwencjach DWI i T2WI wykazał zmianę o średnicy 1,5 
cm w odnodze tylnej lewej torebki wewnętrznej oraz mo-
ście. W angiografii MR i TC-CFI zobrazowano 50% zwę-
żenie w prawej tętnicy środkowej mózgu. Nie stwierdzono 
angiopatii, koagulopatii i innych klasycznych czynników 
ryzyka zawału mózgu. Patogeneza zespołu Turnera mogła 
odegrać rolę w rozwoju zawału mózgu u tej pacjentki [80]. 

Chociaż odnotowano niewiele przypadków krwawie-
nia śródmózgowego, przypuszczalną przyczyną krwawień 
było nadciśnienie tętnicze, niemniej jednak w niektórych 
przypadkach zgłaszane są również nieprawidłowości na-
czyniowe w mózgu. Rozwarstwienie aorty w ZT jest czę-
sto zgłaszane, natomiast rozwarstwienie tętnicy szyjnej 
wewnętrznej jest rzadkością. Opisano kilka przypadków 
zespołu moyamoya (niedrożność dużych tętnic wewnątrz-
czaszkowych, szczególnie końcowego odcinka tętnicy 
szyjnej wewnętrznej i tętnic środkowej i przedniej mózgu) 
przebiegającego pod postacią udaru mózgu lub krwotoku 
śródmózgowego [81]. 

Guzy mózgu 
Nowotwory OUN w ZT występują z większą często-

tliwością w porównaniu z populacją ogólną, co sugeruje 
możliwą tendencję do onkogenezy w tym zespole. W lite-
raturze opisano trzynaście przypadków oponiaka z towa-
rzyszącymi objawami neurologicznymi, w tym incyden-
talnie bezobjawowymi [82], kilka przypadków glejaka 
wielopostaciowego [24, 25], i czaszkogardlaka [28]. Część 
przypadków oponiaka wiąże się ze stosowaną terapią za-
stępczą estrogenami. 

Głównym objawem zgłaszanym przez pacjentki był 
ból głowy głównie w okolicy czołowej i ciemieniowej. Co 
wskazuje, że u pacjentek z bólem głowy należy rozważyć 
wykonanie rezonansu magnetycznego głowy, aby wyklu-
czyć poważne nieprawidłowości strukturalne. 

Zaburzenia nerwowo-mięśniowe 
U dziewczynek z zespołem Turnera obserwuje się 

opóźnienie rozwoju ruchowego, szczególnie w pierw-
szych latach życia. Jest ono spowodowane dysfunkcją 
analizatora kinestetyczno-ruchowego. Tworzy go anali-
zator skórno-kinestetyczny-część czuciowa, który odbiera 
informacje z powierz¬chni skóry (dotyk, ucisk) oraz od 
poruszających się części ciała, kończyn, narządów mowy 
(czucie ruchu). Zbudowany jest z: receptora (odbiór bodź-
ców), drogi dośrodkowej (włókna nerwowe przewodzące 
impulsy do kory mózgowej) oraz ośrodka korowego, do 
którego docierają impulsy z obwodu (pola pierwszorzęd-
ne - uświadomienie wrażeń dotyku i ruchu, pola drugorzę-
dowe - analiza i synteza odebranych bodźców skór¬nych 
i kinestetycznych) oraz część ruchowa-pole 4 ruchowe 
(tzw. pole piramidowe) daje początek drodze odśrodkowej 

(droga piramidowa), która przewodzi impulsy nerwowe 
z kory mózgowej do mięśni i umożliwia wyko¬nywanie 
prostych ruchów dowolnych. Układ pozapiramidowy (po-
zostałe pola czuciowo-ruchowe i drogi pozapiramidowe 
oraz powiązane z nimi części mózgu), który realizuje ru-
chy półautomatyczne, towarzyszące ru¬chom dowolnym. 
Pola drugorzędowe - ru¬chowe biorą udział w wykony-
waniu złożonych i precyzyjnych czynności ruchowych, ich 
organizowaniu się, nadawaniu im płynności, tworzeniu się 
złożonych na¬wyków ruchowych. Pola trzeciorzędowe- 
płaty czołowe mózgu, szczególnie ich przednie części są 
ściśle związane z pozo¬stałymi okolicami kory i częściami 
mózgu, integrują one czynności mózgu i odgrywają istot-
ną rolą w planowaniu dzia¬łania, porównywaniu wyników 
z zamierzeniami, ich kontrolowaniu i korygowaniu. Obie 
części: czuciowa i ruchowa, ściśle ze sobą współpracują na 
zasadzie sprzężenia zwrotnego. Analizator odbiera bodźce 
związane z ruchem i położeniem ciała przekazywane przez 
receptory znajdujące się w skórze, narządzie równowagi, 
mięśniach, ścięgnach i stawach. Dzięki tym informacjom 
jednostka może uświadomić sobie, co dzieje się z jej cia-
łem oraz regulować wykonywane przez siebie ruchy [83]. 

Zaburzenia w rozwoju ruchowym przejawiają się za-
zwyczaj w ogólnej niezręczności ruchowej oraz obniżo-
nej sprawności manualnej. Ich najczęstszymi objawami 
są: opóźnione nabywanie sprawności lokomocyjnych 
w okresie wczesnego dzieciństwa-siadania, wstawania, 
chodzenia, skakania, biegania. Mała precyzja czynności 
ruchowych i niski stopień automatyzacji ruchów, co ła-
two można zauważyć w trakcie czynności samoobsługo-
wych, zabaw konstrukcyjnych i ruchowych oraz podczas 
rysowania. Zakłócenia koordynacji wzrokowo-ruchowej 
w czynnościach, w których ruch odbywa się pod kontrolą 
wzroku a także obniżenie precyzji czynności manualnych 
(tzw. koordynacji oko-ręka). Trudności w opanowywaniu 
czynności wykonywanych za pomocą rąk, takich jak np. 
zapinanie guzików, wiązanie sznurowadeł, jedzenie łyż-
ką, rysowanie, lepienie z plasteliny, budowanie z klocków, 
cięcie nożyczkami itp. Trudności w nauce pisania [84]. 
Wells i wsp. twierdzą, że u chorych z zespołem Turnera 
mogą występować objawy zwiększonego zmęczenia mię-
śni przy wykonywaniu krótkich serii aktywności. Jednak 
szybkość metabolizmu odzyskiwania homeostazy wydaje 
się być porównywalna ze zdrowymi [83]. 

W zespole Turnera stwierdza się różne deficyty rucho-
we. Dziewczynki wykazują lepsze wyniki w testach koń-
czyn górnych, natomiast gorsze w testach angażujących 
mięśnie kończyn dolnych i tułowia. Bardziej masywna 
górna część ciała powoduje prawie dwukrotnie większą 
wytrzymałość izometryczną mięśni tej części ciała. Z dru-
giej strony, mięśnie brzucha testowane podczas siadów 
z leżenia oraz próby skoczności okazały się słabsze w po-
równaniu ze zdrowymi [85]. Wytłumaczeniem mogą być 
zaburzenia wzrokowoprzestrzenne, proporcji ciała (krót-
sze kończyny dolne względem tułowia), siły mięśniowej 
w poszczególnych odcinkach ciała oraz wady postawy. 

W ocenie drobnych funkcji motorycznych oraz równo-
wagi ciała pacjentki z zespołem Turnera wypadają gorzej, 
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zwłaszcza w przypadku kobiet leczonych HTZ, aniżeli 
w grupie kontrolnej. Ciekawe jest to, że im większy sto-
sunek obwodu talii do bioder, tym gorsze wyniki zarów-
no równowagi ciała, jak i drobnych funkcji motorycznych 
[86]. El-Mansoury i wsp. badali równowagę ciała dziewczy-
nek z ZT z wykorzystaniem zmodyfikowanego testu Bru-
ininks-Oseretsky. W skład tego testu wchodziły następujące 
próby: test Romberga z otwartymi oczami, test Romberga 
z zamkniętymi oczami, stanie na jednej nodze z otwartymi 
oczami, stanie na jednej nodze z zamkniętymi oczami, cho-
dzenie po równoważni. Analizie poddano 75 kobiet. Chore 
uzyskały gorsze wyniki w porównaniu z grupą kontrolną. 
Pogorszenie wyników powodowały złamania oraz stosowa-
nie aparatów słuchowych, natomiast występowanie moza-
icyzmu wpływało na osiąganie lepszych wyników [87]. 

Saad i wsp. zidentyfikowali zaburzenia neurologiczne, 
które mogą wpłynąć na sposób poruszania się osób z ze-
społem Turnera. W wynikach badań przeprowadzonych 
u grupy 53 dziewcząt z zespołem Turnera w wieku od 3 
do 16 lat, u 17% odnotowali zmniejszone napięcie mię-
śniowe oraz zmniejszoną siłę mięśniową [88]. W przypad-
ku osób z kariotypem 45,X podczas neuroobrazowania 
stwierdza się często zmiany morfologiczne w obrębie płata 
ciemieniowego, potylicznego oraz w regionach móżdżku, 
co również może wpływać na zaburzenia zdolności moto-
rycznej [53]. Badania neuroobrazowe wskazują, że zabu-
rzenia motoryczne w zespole Turnera mają swoje źródło 
w budowie mózgu. Lepage i wsp. na podstawie przepro-
wadzonych badań u 17 chorych z zespołem Turnera z ka-
riotypem 45,X, stwierdzili odmienną pobudliwość kory ru-
chowej w stosunku do zdrowych kobiet [89]. Koordynacja 
ruchowa w dużej mierze uwarunkowana jest prawidłowym 
działaniem układu nerwowego. 

Literatura donosi o możliwych odchyleniach w zespo-
le Turnera i występowaniu deficytów w umiejętnościach 
wizualno-przestrzennych oraz wykonawczych [90]. Jako 
przyczynę podaje się dwie hipotezy. Pierwsza z nich do-
tyczy ewentualnych wad w obrębie prawej półkuli mózgo-
wej, druga wad w obrębie obu półkul. Jednak dotychczas 
żadna z hipotez nie została potwierdzona [91]. Autorzy 
sugerują, że charakterystyczny obraz problemów wzroko-
wo-przestrzennych może mieć pewne związki z struktu-
rami neuroanatomicznymi, genotypem oraz zaburzeniami 
hormonalnymi występującymi w zespole Turnera [92]. 
Spotykane w zespole Turnera liczne odstępstwa w budo-
wie ciała, jak np. koślawienie stawów kolanowych i stóp, 
asymetrie w obrębie tułowia oraz obniżona siła mięśniowa 
obręczy biodrowej, mogą wpływać na zdolności porusza-
nia się chorych. 

Współistnienie zespołu Turnera i chorób recesywnych 
sprzężonych z chromosomem X jest niezwykle rzad-
kie, najczęściej występujące to dystrofia mięśniowa Du-
chenne’a (DMD; OMIM#310200) oraz hemofilia A i B 
(OMIM#306700 i OMIM# 306900). 

Udokumentowanych zostało kilka przypadków DMD 
u pacjentek z zespołem Turnera [26,27,93-95], nie wszyst-
kie z nich zostały przeanalizowane cytogenetycznie i mo-
lekularnie. Dystrofia mięśniowa Duchenne’a może wystą-

pić u dziewczynek z zespołem Turnera, niemniej współist-
nienie tych dwóch jednostek chorobowych jest niezmier-
nie rzadkie. Dystrofia mięśniowa Duchenne’a/Beckera 
(łac. dystrophia progressiva pseudohypertrophica, DMD/
BMD) jest dziedziczoną recesywnie chorobą sprzężoną 
z chromosomem X (mutacje w allelu recesywnym położo-
nym na chromosomie X-prążek Xp21), powodującą postę-
pujący i nieodwracalny zanik mięśni. Są to różne mutacje 
genu DMD kodującego białko dystrofinę. Dystrofina wraz 
z kompleksem innych białek łączy włókna aktynowe z bło-
ną komórkową, a także bierze udział w przekazywaniu sy-
gnałów w komórkach. Jej brak powoduje uszkodzenia bło-
ny komórkowej i nekrozę komórek mięśniowych. W DMD 
mutacje powodują przesunięcie ramki odczytu i całkowity 
brak dystrofiny w mięśniach, natomiast w BMD występu-
je skrócona wersja dystrofiny, dzięki czemu choroba ma 
lżejszy przebieg. Ze względu na sposób dziedziczenia za-
padają na nią niemal wyłącznie chłopcy. W związku z wy-
stępowaniem jednego chromosomu X, istnieją pojedyncze 
przypadki wystąpienia DMD u dziewczynek z zespołem 
Turnera [26]. 

W 2016 roku Kaczorowska i wsp. opisali przypadek 
4,5-letniej dziewczynki z klasycznym zespołem Turnera 
(45,X), u której wystąpiły również objawy dystrofii mię-
śniowej Duchenne’a wywołane mutacją punktową w genie 
dystrofiny (c.9055delG) [96,97]. Pacjentka od okresu no-
worodkowego prezentowała charakterystyczne dla zespo-
łu Turnera cechy dysmorfii. Równocześnie obserwowano 
wczesny początek objawów dystrofii mięśniowej manife-
stujący się między innymi opóźnieniem rozwoju psycho-
motorycznego oraz przerostem mięśni łydek. Badania ob-
razowe ujawniły obecność nerki podkowiastej i łagodnej 
koarktacji aorty. W badaniach laboratoryjnych stwierdzono 
hipertransaminazemię (AST 300 U/l, ALT 92 U/l), zwięk-
szone stężenie fosfokinazy kreatynowej (CPK 3781 IU/l) 
i subkliniczną niedoczynność tarczycy. Od szóstego mie-
siąca życia zanotowano stopniowy wzrost stężenia zarów-
no CPK (20451 IU/l), jak i aminotransferaz (AST 450 U/l, 
ALT 348 U/l). Przesiewowe badania metaboliczne przy 
użyciu Tandem GC/MS nie wykazały patologii. W badaniu 
neurologicznym stwierdzono znaczne opóźnienie w roz-
woju psychoruchowym, zez zbieżny oraz przerost mięśni 
łydek. Pacjentka była w stanie siedzieć, ale wstawała tylko 
przy wsparciu lub pomocy rąk (objaw Gowers’a), szybko 
się męczyła i nie umiała wchodzić po schodach. Miała za-
burzony stereotyp chodu (chód kołyszący). Głowa opadała 
z powodu osłabienia siły mięśni szyi. Mówiła kilka niewy-
raźnych słów. Nie zgłaszała potrzeb fizjologicznych. Była 
nadpobudliwa i miała epizody agresji. Analiza histopato-
logiczna wycinka mięśnia czworogłowego uda wykazała 
miopatię z cechami dystrofii mięśniowej i znaczący spadek 
ekspresji dystrofiny. W elektromiografii (EMG) kończyn 
górnych i dolnych stwierdzono zapis miogenny. Przewod-
nictwo nerwowe mieściło się w zakresie normy. Inni na-
ukowcy-Ferrier i wsp. w 1965 roku opisali dziewczynkę 
z kariotypem mozaikowym 45,X/46,XX, która prezento-
wała objawy dystrofii mięśniowej w wieku sześciu lat [26]. 
Miała problemy ze wspinaniem się po schodach, łatwo się 
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męczyła. Objawy kliniczne postępowały powoli. Rozpo-
znanie DMD opierało się na cechach klinicznych (osłabie-
niu mięśni, przeroście rzekomym mięśni łydek, wysokim 
stężeniu CPK w surowicy, biopsji mięśni). Diagnozy nie 
potwierdzono molekularnie, ponieważ gen odpowiedzial-
ny za chorobę nie był jeszcze znany. Chelly i in. w 1986 
roku przedstawili kobietę z kariotypem 45,X i wczesnym 
początkiem DMD [93]. Natomiast Sano i in. w 1987 roku 
opisali dziewczynkę z mozaiką 45,X/46,XX i stosunkowo 
późną prezentacją kliniczną DMD [27]. Jej rozwój moto-
ryczny był normalny do 5 roku życia, następnie pojawiły 
się problemy z poruszaniem. Podobnie jak w poprzednim 
przypadku, diagnoza opierała się na cechach klinicznych. 
Ou i in. w 2010 roku opisali dziewczynkę o kariotypie 
46,X,i(X)(q10) [95]. Zaczęła chodzić o czasie, ale łatwo 
się przewracała, nie skakała i nie biegała. W wieku 4 lat 
miała typowe cechy DMD. 

Z przeglądu poprzednio opublikowanych prac wygląda 
na to, że dziewczynki z monosomią chromosomu X ma-
ją ciężki przebieg choroby, nawet w porównaniu z typo-
wym przebiegiem choroby u chłopców [98, 99]. Nie tylko 
wcześniej występują zaburzenia, ale też choroba postępuje 
szybciej. U dziewczyn z mozaikowym kariotypem prze-
bieg choroby jest łagodniejszy. Przypuszczalnie rodzaj 
mutacji w genie dystrofiny może również wpływać na 
fenotyp. Nie można tego analizować na podstawie prze-
prowadzonych badań, ponieważ tylko dwie na sześć pa-
cjentek miały wykonaną ocenę molekularną genu DMD. 
Niepełnosprawność intelektualna jest zgłaszana u 30-50% 
dzieci z DMD, a jej obecność nie zależy od warunków spo-
łeczno-ekonomicznych, wykształcenia lub nasilenia obja-
wów oraz czasu trwania choroby [100]. Niemniej jednak, 
niektórzy autorzy [101] opisywali zróżnicowanie w po-
ziomie inteligencji wśród dzieci z DMD. Przypuszczalnie 
bardzo wczesne pojawienie się klinicznych cech DMD jest 
konsekwencją współistnienia monosomii chromosomu X. 
Współistnienie choroby recesywnej sprzężonej z chromo-
somem X należy rozważyć u kobiet dotkniętych zespołem 
Turnera wykazujących dodatkowe nietypowe cechy kli-
niczne. 

Zaburzenia neuropsychiatryczne w zespole Turnera 
Kobiety z zespołem Turnera są szczególnie narażone na 

zwiększone ryzyko wystąpienia niektórych zaburzeń neu-
rodegeneracyjnych. W jednym z badań autyzm obserwowa-
no u 5 na 150 osób z ZT (3%) [102]. W czasie, gdy ta ob-
serwacja została opublikowana w latach 90-tych, częstość 
występowania autyzmu w normalnej populacji kobiet była 
uważana za 1:10 000, obecnie jest ona szacowana na 4:10 
000 (Chakrabarti i Fombonne 2001, Fombonne 2005, Ba-
ird i in. 2006), dając osobom z ZT 75-krotnie zwiększone 
ryzyko wystąpienia zaburzeń ze spektrum autyzmu. ADHD 
zaobserwowano u 24% dziewcząt w wieku szkolnym z ZT, 
co stanowi 18-krotny wzrost w porównaniu z dziewczętami 
w populacji ogólnej (1,3%) [103]. Istnieje również zwięk-
szone ryzyko wystąpienia schizofrenii [104]. 

Zespół Turnera nie wiąże się typowo z chorobami neu-
ropsychiatrycznymi, natomiast niektóre zaburzenia zostały 

dobrze udokumentowane [45]. Opisano zaburzenia nastro-
ju (depresja i zaburzenia dwubiegunowe), lęk oraz zabu-
rzenia odżywiania [105]. Istnieją badania, które wiążą mu-
tacje genów na chromosomie X z zaburzeniami obsesyjno 
kompulsywnymi (OCD) w rodzinach z licznymi przypad-
kami OCD [106]. 

Spektrum zaburzeń autystycznych (ASD od ang. autism spectrum 
disorder) 

Rozwój intelektualny u większości pacjentek z zespo-
łem Turnera przebiega prawidłowo. Charakterystyczny jest 
jednak nieharmonijny profil umiejętności poznawczych 
z istotną przewagą zdolności werbalnych nad niewerbalny-
mi [107]. Osoby z zespołem Turnera często wykazują trud-
ności społeczne, które przypominają te związane z zabu-
rzeniami ze spektrum autyzmu (ASD). Badania podkreśla-
ją znaczenie genów sprzężonych z chromosomem X w ma-
nifestacji fenotypu autystycznego. Obecnie, kiedy deficyty 
społeczne są stwierdzane częściej, pojawia się pytanie, czy 
deficyty te są zgodne z diagnozą ASD. Co najmniej jedno 
badanie wykazało, że częstość występowania autyzmu nie 
jest większa w ZT [108], podczas gdy starsze badanie su-
gerowały znacznie zwiększoną częstość, oceniając że 5% 
pacjentów z ZT jest dotkniętych zaburzeniami ze spektrum 
autyzmu [102]. 

ASD stanowi grupę zaburzeń neurorozwojowych, która 
charakteryzuje się trudnościami w komunikacji oraz spo-
łecznym funkcjonowaniu, a także powtarzalnymi, stereo-
typowymi zainteresowaniami i aktywnościami. W zależ-
ności od badanej populacji rozpowszechnienie ASD w po-
pulacji ogólnej wynosi od 0,1 do 1,5%. Badacze z Centers 
for Disease Control and Prevention z Atlanty podali, że 
w 2012 roku u 1 na 68 dzieci w wieku 8 lat rozpoznano 
ASD. Stosunek mężczyzn do kobiet wynosi średnio 4,5:1. 
Wydaje się, że w ujawnieniu się fenotypu ASD odgrywają 
rolę różne geny, chociaż istotny jest również udział czynni-
ków środowiskowych. Mogą one wpływać na płodowy lub 
wczesny rozwój mózgu już po urodzeniu dziecka w spo-
sób bezpośredni lub poprzez modyfikacje epigenetycz-
ne. Chociaż ASD są opisywane w powiązaniu z wieloma 
różnymi zespołami genetycznymi, nie jest jasne, czy ich 
współwystępowanie jest wynikiem tych samych układów 
genów włączonych w rozwój obu jednostek chorobowych, 
czy też niepełnosprawność intelektualna związana z takimi 
zespołami imituje objawy ASD [109]. Istnienie w obrębie 
chromosomu X tzw. genu lub genów podlegających pięt-
nu genomowemu i ich istotna rola w poznaniu społecznym 
była po raz pierwszy opisywana przez Skuse i wsp. w 1997 
roku. 

Ważne jest, aby lekarze znali typowe deficyty stwier-
dzane w ZT i jednocześnie pamiętali o możliwości współ-
istnienia zaburzeń ze spektrum autyzmu. Dlatego dzieci 
z ZT, które mają deficyt umiejętności społecznych, powin-
ny otrzymać takie same badania przesiewowe w kierunku 
ASD jak dzieci bez ZT. Diagnoza ASD wymaga zarówno 
stwierdzenia zaburzeń dotyczących interakcji społecznych, 
jak i powtarzalnych wzorców zachowań (RRB). RRB są 
zazwyczaj rzadziej spotykane w zespole Turnera. Wiele 
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opartych na dowodach naukowych programów nauczania 
umiejętności społecznych opracowanych dla dzieci i mło-
dzieży z ASD, może być również pomocnych w rozwiązy-
waniu niektórych trudności społecznych w ZT. 

Zespół nadpobudliwości psychoruchowej z deficytem uwagi (ADHD od 
ang. attention-deficit hyperactivity disorder) 

Biologiczne i środowiskowe mechanizmy leżące u pod-
staw ryzyka ADHD są wieloczynnikowe, złożone i niejed-
norodne oraz jak dotąd słabo zdefiniowane. Istnieją dowo-
dy na to, że ADHD jest związane z nieprawidłowościami 
strukturalnymi i funkcjonalnymi w wielu regionach mó-
zgu, zwłaszcza ze zmniejszoną objętością zwojów pod-
stawnych, kory czołowej i ciemieniowej oraz zaburzoną 
łącznością między tymi regionami. 

W zespole Turnera stwierdza się większe ryzyko wystą-
pienia ADHD (24%) w stosunku do ogólnej populacji ko-
biet (1,3%) [103]. Dziewczęta z ZT i ADHD wykazują wy-
raźną nadpobudliwość porównywalną do poziomów obser-
wowanych w idiopatycznym ADHD u chłopców i częściej 
rozpoznaje się u nich nadpobudliwą prezentację choroby 
[103]. Ich reakcje emocjonalne są niewspółmiernie silne 
w porównaniu z wywołującymi je bodźcami, gwałtow-
ne i zmienne. Deficyty uwagi i funkcji wykonawczych są 
jednak również widoczne w tej populacji i wydają się być 
niezależne od innych deficytów poznawczych charaktery-
stycznych dla tej populacji, takich jak upośledzenie widze-
nia i ogólne zdolności poznawcze [110]. 

W ZT całkowita objętość mózgu wydaje się porów-
nywalna z objętością mózgu u osób zdrowych, natomiast 
opisuje się zmniejszenie objętości kory mózgowej szcze-
gólnie w regionach ciemieniowych i potylicznych, hipo-
kampie, wzgórzu i zwojach. Podobnie struktura płata cie-
mieniowego i jego łączność z innymi regionami korowymi 
zwłaszcza korą czołową wydają się różnić między osoba-
mi z ZT a zdrową populacją [34, 35, 111, 112]. Łącznie 
dane te stanowią możliwy mechanizm leżący u podstaw 
problemów z uwagą i nadpobudliwością. 

Prawdopodobnie zwiększenie częstości ADHD w ze-
spole Turnera wynika z faktu, że osoby te, podobnie jak 
mężczyźni, są funkcjonalnie hemizygotami dla niektórych 
lub wszystkich genów zlokalizowanych na chromosomie 
X. W związku z tym mutacje lub polimorfizmy związane 
z chromosomem X, które wywołują fenotypy charaktery-
styczne dla ADHD, będą widoczne i nie będą moderowane 
przez skutki drugiego allelu. W ZT dochodzi także do za-
burzeń hormonalnych, do zmian stężeń hormonów płcio-
wych, hormonów tarczycy czy hormonu wzrostu. Ważnym 
pytaniem pozostaje, czy objawy związane z ADHD i defi-
cyty poznawcze w ZT, są przede wszystkim skutkiem bez-
pośrednich nieprawidłowości genetycznych, czy w patoge-
nezie biorą udział zaburzenia hormonalne czy może równy 
udział tych dwóch elementów. 

Nie było konkretnych badań naukowych na temat le-
czenia ADHD u osób z ZT, uważa się że standardowe za-
lecenia dotyczące leczenia i wsparcia w ADHD powinny 
być stosowane także w tym zespole, ale z pewnymi dodat-
kowymi względami. W podejmowaniu decyzji o rodzaju 

stosowanych leków trzeba brać pod uwagę aktualny stan 
kardiologiczny czy jednoczesną terapię hormonalną ze 
względu na możliwe skutki uboczne. 

Inne zaburzenia psychiatryczne 
Czynniki psychologiczne, środowiskowe i osobowo-

ściowe pacjentek z ZT mogą usposabiać do występowa-
nia zaburzeń afektywnych [105]. Współwystępujące za-
burzenia nastroju wiążą się m.in. z pojawieniem się myśli 
i zamiarów samobójczych. Sporadycznie zdarzają się do-
niesienia o przypadkach współistnienia ZT i schizofrenii. 
Żaden ze zdefiniowanych stanów psychiatrycznych nie jest 
tradycyjnie związany z ZT i nie jest wymieniony w DSM-
-IV (Diagnostic and Statistical Manual of Mental Disor-
ders), klasyfikacji zaburzeń psychicznych [113]. 

Sporadycznie zdarzają się doniesienia o przypadkach 
współistniejącej schizofrenii z zespołem Turnera. Co cie-
kawe większość dotyczy kobiet mających kariotyp mozai-
kowy (45,X/46,XX) [114]. 

McCauley i wsp. wykonali badania cytogenetyczne 
u pacjentów przewlekle psychotycznych, wśród 6483 pa-
cjentów znalazło się 11 przypadków z zespołem Turnera, 
było ich trzy razy więcej niż oczekiwano [115]. Naukow-
cy wykazali, że polimorfizm genu HOPA w obrębie Xq13 
określanego jako HOPA(12bp) jest związany ze schizofre-
nią, opóźnieniem umysłowym i niedoczynnością tarczycy 
[116]. Przypuszczalnie można upatrywać w tym przyczyny 
częstszego występowania schizofrenii w zespole Turnera. 

Słopień i wsp. opisali przypadek pacjentki z rozpozna-
nym w 5 roku życia zespołem Turnera (45,X). Z powodu 
niskorosłości chora do 16 roku życia otrzymywała hormon 
wzrostu. W kolejnych latach życia zdiagnozowano u niej 
celiakię, nietolerancję laktozy oraz niedoczynność tarczy-
cy. Pacjentka nigdy nie stosowała substancji psychoaktyw-
nych. W MR obraz mózgowia był prawidłowy. W zapisie 
badania elektroencefalografem (EEG) nie stwierdzano od-
chyleń. Badanie słuchu oraz wzroku nie wykazało niepra-
widłowości. W rodzinie pacjentki krewny I stopnia cho-
rował na zaburzenie afektywne, prawdopodobnie dwubie-
gunowe, popełnił samobójstwo. Ze względu na problemy 
z koncentracją uwagi oraz problemy grafomotoryczne 
pacjentka we wczesnym okresie szkolnym została objęta 
opieką poradni psychologiczno-pedagogicznej. Rozpozna-
no specyficzne trudności w uczeniu się. Narastały proble-
my edukacyjne. Obserwowano wolniejsze tempo mówie-
nia, słabe umiejętności przewidywania zdarzeń i plano-
wania działania, trudności w zakresie pamięci wzrokowej 
i koordynacji wzrokowo-ruchowej. Pacjentka wykazywa-
ła istotne trudności w rozumieniu standardów zachowa-
nia oraz złożonych sytuacji społecznych. Obserwowane 
w trakcie rozwoju liczne nieprawidłowości w zakresie ko-
munikacji społecznej i funkcjonowania społecznego oraz 
ograniczone, powtarzalne wzorce zachowań i aktywności 
rodzice początkowo wiązali wyłącznie z obrazem klinicz-
nym ZT, chorobami towarzyszącymi (np. celiakia) oraz 
wahaniami nastroju. Odrzucali argumenty wskazujące na 
możliwość występowania ASD. Ze względu na częste wa-
hania nastroju, nasilenie problemów z koncentracją uwagi, 
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impulsywność została objęta opieką psychiatryczną. W 18 
roku życia postawiono rozpoznanie autyzmu atypowe-
go (wg klasyfikacji ICD-10). Następnie zaobserwowano 
u niej istotne obniżenie nastroju, niechęć do nawiązywania 
kontaktów nawet z najbliższą rodziną. Pacjentka wypowia-
dała myśli samobójcze, zgłaszała treści urojeniowe, które 
występowały wyłącznie w okresie obniżonego nastroju. 
Z powodu zamiarów samobójczych zaistniała konieczność 
hospitalizacji pacjentki. Rozpoznano ciężki epizod depre-
sji z objawami psychotycznymi [117]. 

Zaburzenia chromosomów płciowych związane są 
z różnymi formami zaburzeń neuropsychiatrycznych, ta-
kimi jak schizofrenia. Zarówno ZT, jak i schizofrenia są 
stosunkowo rzadkimi schorzeniami. W konsekwencji, oso-
by cierpiące na obie choroby są rzadkością. Czynniki ge-
netyczne odgrywają ważną rolę w rozwoju schizofrenii. 
Ryzyko tej choroby jest trzy razy większe u osób z lekką 
niepełnosprawnością intelektualną niż w populacji ogól-
nej, a nieprawidłowości chromosomalne są u tych osób 
wykrywane częściej. Ogólnie rzecz biorąc, ZT występu-
je około trzy razy częściej u schizofrenicznych kobiet niż 
w ogólnej populacji. Zespół Turnera jest jedną z najczęst-
szych aberracji chromosomowych zatem istnienie jedno-
cześnie takiego zespołu psychiatrycznego ma praktyczne 
konsekwencje zarówno dla pacjentek jak i leczących je le-
karzy. Potrzebne są dalsze badania naukowe aby określić 
częstość i epidemiologię współistnienia tych dwóch jedno-
stek chorobowych, aby zrozumieć ich biologiczne podsta-
wy, a co najważniejsze aby uniknąć stygmatyzacji i okre-
ślić optymalne strategie leczenia. Rozpoznanie we wcze-
snym dzieciństwie zespołu Turnera, nie zwalnia od dalszej 
obserwacji stanu somatycznego i psychicznego pacjenta. 

 Zaburzenia lękowe i depresja 
Niewiele jest badań dotyczących obszaru zaburzeń 

psychicznych współwystępujących z zespołem Turnera, 
a wyniki są często sprzeczne. Mogą pojawić się objawy 
lękowe, niepokój oraz depresja, które najczęściej wyni-
kają z niskiej samooceny, świadomości swojej fizycznej 
odmienności i niepłodności, braku doświadczeń seksual-
nych [30], jak również towarzyszących zespołowi zabu-
rzeń ogólnomedycznych. Choroba trzewna często jest wią-
zana z pojawianiem się, nawet u dzieci w wieku przed-
szkolnym, objawów lękowych i depresyjnych, zachowań 
agresywnych, a także problemów ze snem [118]. Dobrze 
opisanym zaburzeniem, w którym w obrazie klinicznym 
obserwujemy objawy lękowe oraz depresyjne jest niedo-
czynność tarczycy [119]. 

Kobiety, u których późno rozpoznano zespół Turnera, 
mają zwiększone prawdopodobieństwo wystąpienia obja-
wów depresji od łagodnej do ciężkiej [120]. Częstość wy-
stępowania lęku lub depresji w ZT w ciągu całego życia 
wynosi 52% i jest znacznie większa w porównaniu z czę-
stością występowania tych schorzeń u kobiet w popula-
cji [94, 115]. Zgłoszono wiele podtypów lęku, w tym lęk 
uogólniony, lęk społeczny, fobie i zachowania obsesyjno-
-kompulsywne [115]. W ocenie lęku i depresji u dziew-
czynek z ZT, należy uwzględnić wzajemne oddziaływanie 

deficytów społecznych oraz aspektów psychologicznych 
i medycznych. Słabe relacje z rówieśnikami mogą zwięk-
szyć niepokój społeczny, a to niestety może zaburzać kon-
takty społeczne i stać się błędnym kołem prowadzącym 
do większej izolacji społecznej i objawów depresji. Jeśli 
uwaga i trudności z matematyką utrudniają funkcjonowa-
nie w środowisku szkolnym, niepokój związany z eduka-
cją może nasilać zaburzenia lękowe, a następnie również 
zmniejszyć zdolności w zakresie koncentracji uwagi i/lub 
wyników w nauce. Ze względu na ich potrzeby medycz-
ne, osoby z zespołem Turnera mogą również doświadczać 
lęku związanego z leczeniem lub zdrowiem. Częste zabie-
gi medyczne, wizyty lekarskie, pobieranie krwi do badań 
laboratoryjnych lub codzienne zastrzyki z rekombinowa-
nym hormonem wzrostu mogą wywoływać lęki, fobie lub 
objawy depresji. 

Techniki psychologiczne oparte na terapii poznawczo-
-behawioralnej (CBT) są skuteczne u dzieci, młodzie-
ży i dorosłych z zaburzeniami lękowymi i depresyjnymi 
[118]. Podobnie jak w przypadku leków stosowanych 
w leczeniu ADHD, ważne jest uwzględnienie historii cho-
roby przy podejmowaniu decyzji o rodzaju stosowanych 
leków przeciwlękowych, ponieważ niektóre z nich mogą 
mieć skutki uboczne, takie jak np. wydłużenie odstępu QT. 
Mogą występować znaczne różnice w nasileniu zaburzeń 
poznawczych, społecznych i emocjonalnych wśród osób 
z zespołem Turnera, a czynniki medyczne, genetyczne 
i środowiskowe leżące u podstaw tej zmienności są obsza-
rami aktywnych badań. 

Zaburzenia neuropsychologiczne w zespole Turnera 
Niepełnosprawność intelektualna jest wynikiem zło-

żonych procesów mających wpływ na funkcjonowanie 
układu nerwowego. Szacuje się, że 25–35% przypadków 
niepełnosprawności intelektualnej ma podłoże genetycz-
ne. Uważa się, że rozwój neuronów, funkcjonowanie mó-
zgu i zachowanie są zakodowane na poziomie genów, ale 
dziedziczenie większości fenotypów neuronalnych jest po-
ligenowe i bardzo złożone. Także środowisko ma ogromny 
wpływ na mózg i zachowanie poprzez modyfikacje aktyw-
ności synaps i szlaków neuronalnych, a także poprzez epi-
genetyczne modyfikacje DNA i chromatyny. Zmiany ge-
netyczne i epigenetyczne w neuronach mogą w znacznym 
stopniu zaburzyć rozwój, funkcjonowanie i plastyczność 
mózgu, co może prowadzić do zaburzeń neurologicznych 
i psychicznych [121]. 

Problemy rozwojowe w zespole Turnera upatruje się 
w ubytku części materiału genetycznego w wyniku aber-
racji chromosomów płciowych, co powoduje między in-
nymi zmiany w strukturze mózgu i komunikacji między 
jego częściami. Przyczyny natury hormonalnej, czynniki 
środowiska rodzinnego, szkolnego, rówieśniczego i zawo-
dowego, które współkształtują charakterystyczny dla ZT 
profil osobowości, mogą wpływać na sprawność procesów 
pamięci, czas reakcji, sprawność funkcji neuromotorycz-
nych oraz na zachowanie [44, 84, 109]. 

Badania wykazują, że niepełnosprawność intelektualna 
nie występuje w zespole częściej niż w ogólnej popula-
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cji, z wyjątkiem pacjentek mających mały, pierścieniowy 
chromosom X, u których ryzyko jej wystąpienia jest więk-
sze i wynosi około 30% [122-124]. Inteligencja większości 
dziewczynek i kobiet z ZT jest w normie. 

Dziewczęta z zespołem Turnera mają charakterystycz-
ny profil neuropoznawczy. W profilu tym nie występu-
ją deficyty w jednej, konkretnej lokalizacji mózgu, lecz 
charakteryzuje się on wieloogniskową dysfunkcją mózgu, 
której skutkami są najczęściej: zaburzenia koncentracji, 
zaburzenia koordynacji wzrokowo-ruchowej oraz wzroko-
wo przestrzennej [125]. Trudności w rozwiązywaniu pro-
blemów niewerbalnych, zaburzenia pamięci niewerbalnej 
oraz trudności z abstrakcyjnym myśleniem mogą powo-
dować, zwłaszcza w okresie szkolnym, problemy w nauce 
przedmiotów ścisłych, głównie słabsze wyniki w matema-
tyce [125,126]. Dyskalkulia występuje u około 3-6% dzie-
ci i mogą jej towarzyszyć zaburzenia czytania i/lub uwagi 
[127]. Natomiast w skalach słownych testów inteligencji 
kobiety z ZT uzyskiwały lepsze wyniki niż kobiety zdro-
we. Lepiej czytały, lepiej przyswajały słownictwo i rozu-
miały rzadko używane słowa, były dokładniejsze [125]. 
Według Wikiery i Noczyńskiej u dziewcząt z zespołem 
występują naturalne zdolności do nauki języków, zarówno 
języka ojczystego, jak i języków obcych [125]. W sferze 
poznawczej nakładają się często negatywne czynniki psy-
chologiczne (niska samoocena, zaniżone poczucie własnej 
wartości, poczucie inności) i społeczne (brak akceptacji, 
odtrącenie), które mogą pogłębiać zaburzone funkcje po-
znawcze. 

Zaburzenia emocjonalne 
W opisach funkcjonowania emocjonalnego dziewcząt 

i kobiet z zespołem Tunera zwraca się uwagę na takie ce-
chy jak: niedojrzałość emocjonalna, trudności w kontro-
lowaniu emocji, skłonność do wycofywania się, poczucie 
osamotnienia, podwyższony poziom lęku i nieśmiałość. 
Problemy emocjonalne nasilają się wraz z wiekiem. Ba-
dania przeprowadzone przez Skuse i in. w 1994 roku [59] 
wykazały, że w okresie dorastania co czwarta dziewczyn-
ka miała problemy z emocjonalnym przystosowaniem się 
i wymagała pomocy psychologicznej. 

Pomimo że, rozwój psychospołeczny dziewczynek 
z zespołem Turnera jest spowolniony, to w wieku dorosłym 
wiele kobiet dotkniętych tym zespołem nie ujawnia zabu-
rzeń emocjonalnych, jest dobrze przystosowana społecznie 
i prowadzi satysfakcjonujące życie rodzinne i zawodowe. 

Zaburzenia funkcjonowania społecznego 
Niektórzy autorzy zwracają uwagę na niski poziom 

kompetencji społecznych dziewczynek z zespołem Tune-
ra, którego przejawami są trudności w nawiązywaniu in-
terakcji społecznych, utrzymywaniu trwałych relacji kole-
żeńskich oraz budowaniu przyjacielskich więzi z rówieśni-
kami [128]. Wymienione problemy nasilają się w okresie 
dorastania. Badania poziomu wykształcenia, wielkości 
zarobków i statusu rodzinnego kobiet z zespołem Tur-
nera przeprowadzone w latach 90 we Francji, Włoszech, 
USA i Japonii wykazały, że kobiety z zespołem Turnera 

są podobnie, a nawet lepiej wykształcone w porównaniu 
z członkami rodziny lub z ogólną populacją kobiet w tych 
krajach. W świetle przedstawionych wyników bardzo za-
smuca fakt, że w Polsce, jak się szacuje, blisko 50% ko-
biet z zespołem Tunera pozostaje bez pracy i utrzymuje 
się z rent socjalnych lub innych form pomocy społecznej. 
Pomimo, że polskie kobiety z zespołem Turnera posiada-
ją co najmniej równy, jeśli nie wyższy poziom wykształ-
cenia, w porównaniu z populacją ogólną, to ciągle nie są 
w stanie przełamać mocno zakorzenionych w świadomo-
ści społecznej stereotypów [84, 125]. Genetyczny patome-
chanizm wad wrodzonych w ZT, niekorzystne rokowanie 
dotyczące rozwoju płciowego i oczywisty deficyt zdrowia 
fizycznego są podstawą pesymistycznej prognozy w odnie-
sieniu do funkcjonowania psychospołecznego dziewczy-
nek i kobiet z ZT. Prognoza ta uwikłana jest w szczególny 
antropologiczno-kulturowy kontekst. Choroby genetyczne 
niepokoją, budzą społeczne uprzedzenia i prowadzą do 
stygmatyzacji [113]. 

Ogromną rolę w rozwoju poznawczym dziewcząt z ZT 
może odegrać odpowiednia pomoc pedagogiczna. Wiele 
spośród deficytów poznawczych można skorygować po-
przez regularne ćwiczenie zaburzonych funkcji, motywo-
wanie do pracy oraz wzmacnianie poczucia własnej warto-
ści. Niezwykle istotnym aspektem leczenia dziewcząt i ko-
biet z ZT jest przekazanie im pełnej i rzetelnej informacji 
na temat choroby, a także powinny one zostać objęte wspar-
ciem psychologicznym. Idealną terapię stanowi współpraca 
zespołu medycznego z zespołem psychologiczno-pedago-
gicznym [129]. Zrozumienie pierwotnych deficytów w ZT 
jest ważne, aby można było opracować konkretne interwen-
cje terapeutyczne, w tym ćwiczenia neuropsychologiczne 
ukierunkowane na poprawę podstawowych deficytów, jak 
również nauczanie alternatywnych strategii w obszarach 
słabości. Istnieje potrzeba lepszego zrozumienia wpływu 
czynników hormonalnych, genetycznych, środowiskowych 
i rodzinnych jako predyktorów różnic w neurorozwoju 
dzieci z Zespołem Turnera i dzieci zdrowych. 

Podsumowanie 
Rozwój diagnostyki prenatalnej przyczynił się do te-

go, że zespół Turnera coraz częściej rozpoznawany jest 
już w życiu płodowym. W okresie noworodkowym podej-
rzenie tego zespołu nasuwa obecność poduszeczkowatych 
obrzęków na stopach i dłoniach oraz wad układu krążenia 
(koarktacja aorty). W późniejszym wieku zespół najczę-
ściej diagnozowany jest na podstawie niedoboru wzrostu, 
który bada się w oparciu o siatki centylowe. U pozostałych 
dziewcząt choroba wykrywana jest w wieku nastoletnim 
z powodu braku dojrzewania i pierwszej miesiączki lub 
jeszcze później, kiedy młoda kobieta ma trudności z zaj-
ściem w ciążę. Najczęstszą przyczyną zgłoszenia się do le-
karza jest niskorosłość dziecka. Należy pamiętać, że zespół 
Turnera może objawiać się również chorobami towarzy-
szącymi, które są mniej charakterystyczne i nie przywodzą 
od razu na myśl tego zespołu. Zaburzenia neurologiczne 
w populacji dziewczynek z zespołem Turnera występują 
stosunkowo rzadko, większość przypadków stanowi pa-
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daczka i guzy ośrodkowego układu nerwowego, opisywa-
no także przypadki zaburzeń mózgowonaczyniowych oraz 
nerwowo-mięśniowych. Pacjentki mogą mieć również sze-
reg problemów neuropsychiatrycznych, w tym zaburzenia 
lękowe, zaburzenia ze spektrum autyzmu, nadpobudliwość 
psychoruchową z deficytem uwagi czy schizofrenię. 

Zespół Turnera ma charakterystyczny profil neuropo-
znawczy. Dziewczynki mają specyficzne braki w zdolno-
ściach wizualno-przestrzennych, wzrokowo-przestrzen-
nych, funkcji motorycznych, pamięci niewerbalnej, funkcji 
wykonawczej i zdolności koncentracji uwagi. Obserwowa-
ne deficyty mogą być spowodowane czynnikami genetycz-
nymi lub endokrynologicznymi. Pomimo trudności 80% 
pacjentek uzyskuje średnie lub wyższe wykształcenie. 

Oprócz określania płci, chromosom X od dawna uwa-
żany jest za odgrywający kluczową rolę w rozwoju mózgu 
i inteligencji. Zespół Turnera jest jedną z najczęstszych nie-
prawidłowości chromosomów płciowych i jako taki stano-
wi ważny problem zdrowotny. Spowodowany jest brakiem 
jednego z chromosomów X lub jego części, tak więc bada-
nia przeprowadzone w tej populacji mogą pomóc nam mo-
delować wpływ genów zlokalizowanych na chromosomie 
X oraz wpływ hormonów płciowych na wczesny etap roz-
woju mózgu, a tym samym lepiej zrozumieć różnice w roz-
woju ośrodkowego układu nerwowego u mężczyzn i kobiet. 
Rozdzielenie udziału hormonów steroidowych i czynników 
genetycznych jest jednak trudne. Ponadto ten paradygmat 
badawczy stworzył już nowatorskie teorie, takie jak teoria 
rodzicielskiego imprintingu w patogenezie autyzmu. 

Historia badań nad zespołem Turnera jest stosunkowo 
krótka. Kolejne wyniki badań przynoszą nowe informa-
cje. Istnieją również kwestie sporne inaczej przedstawiane 
przez różnych badaczy. W związku z tym zespół Turnera 
jest chorobą, która do dzisiaj pozostaje w kręgu zaintere-
sowań naukowców. Potrzebne są dalsze badania dotyczące 
zaburzeń neurologicznych, w tym neuropsychiatrycznych 
oraz neuropsychologicznych w zespole Turnera. Nie tylko 
mogą one dostarczać cennych informacji w zrozumieniu 
wpływu genów i hormonów na rozwój układu nerwowe-
go człowieka, ale przede wszystkim wskazywać kierunek 
w odpowiednim leczeniu dziewczynek z zespołem Turne-
ra. Nowe odkrycia powinny być uwzględnione w optymal-
nym modelu opieki nad pacjentkami z monosomią chro-
mosomu X, aby w jak najlepszym stopniu zapewnić im 
stan fizycznego, umysłowego i społecznego dobrostanu. 
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