
X chromosomos monosomija
ir struktûros pokyèiai,
lemiantys Ternerio sindromà: 
retrospektyvusis tyrimas
ir literatûros apþvalga

Santrauka

Dar bo tiks las. At lik ti Vil niaus uni ver si te to li go ni nës San ta rið kiø kli -
ni kø Me di ci ni nës ge ne ti kos cen tre (VULSK MGC) 1999–2015 me tais ru -
ti ni nio ka rio ti pa vi mo ty ri mu nu sta ty tø X chro mo so mos mo no so mi jos ir
struk tû ri niø X chro mo so mos po ky èiø ana li zæ, áver tin ti ti ria mø jø am þiø
diag no zës nu sta ty mo me tu ir ap þvelg ti as me nø, tu rin èiø Ter ne rio sin -
dro mà, svei ka tos prie þiû ros re ko men da ci jas.

Ty ri mo me dþia ga ir me to dai. Ret ros pek ty viai ana li zuo ti
1999–2015 me tais VULSK MGC at lik tø ru ti ni nio ka rio ti pa vi mo ty ri mø
re zul ta tai. Sta tis ti në duo me nø ana li zë at lik ta Microsoft Ex cel bei SPSS
(Sta tis ti cal Pack age for the So cial Sci ences, IBM, USA) 22 ver si jos pro -
gra mo mis. Re zul ta tas lai ky tas sta tis tið kai pa ti ki mu, jei gu p<0,05. Li te -
ra tû ros pa ieð ka at lik ta Pub med duo me nø ba zë je 2016 me tø ba lan dþio
më ne sá, nau do jant MeSH (Med i cal Sub ject Head ings) ter mi nus.

Ty ri mo re zul ta tai. Nuo 1999 me tø VULSK MGC nu sta ty ta
118 X chro mo so mos mo no so mi jø ir (ar) X chro mo so mos struk tû ros po ky -
èiø: dau giau siai – 2001 m. (n=16), ma þiau siai – 2008 m. (n=2) ir 2015 m.
(n=1). Vi sos ko hor tos am þiaus me dia na diag no zës nu sta ty mo me tu bu vo 
13 me tø (min – 0, max – 53). Nag ri në jant pa si skirs ty mà pa gal po ky èio
ti pà, daþ niau siai nu sta ty tas 45,X ka rio ti pas, t. y. 53 pa cien tëms
(44,9 %). Esant ka rio ti pui 45,X diag no zë sta tis tið kai pa ti ki mai daþ niau
nu sta ty ta iki 1 me tø am þiaus, pa ly gin ti su ki tais X chro mo so mos skai -
èiaus ir (ar) struk tû ros po ky èiais bei am þiaus gru pë mis (p=0,001).

Ið va dos. Ter ne rio sin dro mui bû din ga pla taus spek tro tiek fe no ti pi -
në, tiek ka rio ti po ávai ro vë. Diag no zë anks èiau nu sta to ma 45,X ka rio ti pà 
tu rin èioms ti ria mo sioms.

Reikð mi niai þo dþiai: Ter ne rio sin dro mas, X chro mo so mos mo no so mi -
ja, X chro mo so mos struk tû ros po ky èiai.

ÁÞANGA

Bran duo lá tu rin èio se so ma ti në se làs -
te lë se yra dvi ly ti nës chro mo so mos –
vy rið ko sios ly ties as me nims XY, mo te -
rið ko sios – XX. Vie na ið X chro mo so mø 
mo te rið ko sios ly ties as me nø di ploi di -
në se làs te lë se yra inak ty vuo ja ma
anks ty va ja me emb rio ge ne zës eta pe.

Duk te ri në se làs te lë se lie ka inak ty -
vuo ta ta pa ti X chro mo so ma kaip ir
mo ti ni në je, o tai le mia funk ci næ
X chro mo so mos mo no so mi jà. Ka dan gi
X chro mo so mo je yra daug ge nø (1471,
ið ku riø 842 yra ko duo jan tys ge nai
[1]), o Y chro mo so mo je – san ty ki nai
ma þai (180, ið ku riø 71 yra ko duo jan -
tys ge nai [2]), X chro mo so mos inak ty -
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va ci jos bû du pa sie kia ma pu siau svy ra
tarp vy rið ko sios ir mo te rið ko sios ly ties 
as me nø ge no mi nës in for ma ci jos.
Inak ty va ci ja ini ci juo ja ma X chro mo so -
mos inak ty va ci jos cen tre (XIC), esan -
èia me Xq13 sri ty je, ir plin ta ið il gai
chro mo so mos link te lo me rø. XIC sri -
ty je esan èio ge no XIST raið kà re gu -
liuo ja prieð pras mis TSIX transk rip -
tas, nu ra ðo mas anks ty vu emb rio ge ne -
zës lai ko tar piu. XIST transk rip tas ap -
gau bia inak ty vuo ja mà X chro mo so mà, 
to kiu bû du dau gu mos jos ge nø raið ka
uþ slo pi na ma.

Mer gai tëms ir mo te rims, tu rin -
èioms ne dvi, o vie nà X chro mo so mà,
va di na mà X mo no so mi ja, ar ba tam
tik rus X chro mo so mos struk tû ros po -
ky èius, bû din gi Ter ne rio sin dro mo kli -
ni ki niai po þy miai. Sin dro mas nu sta to -
mas 1 ið 2000 gy vø gi mu siø nau ja gi -
miø mer gai èiø [3]. Pre na ta li niu lai ko -
tar piu jis pa si reið kia 43 ið 100 000 mo -
te rið ko sios ly ties vai siø ir yra daþ na
sa vai mi niø per si lei di mø prie þas tis
[4]. Api brëþ ti trys pa grin di niai Ter ne -
rio sin dro mo diag nos ti kos kri te ri jai:
fe no ti pið kai mo te rið ko sios ly ties as -
muo; ka rio ti po ty ri mu nu sta ty ta
X chro mo so mos trum po jo pe ties ter mi -
na li në de le ci ja, ap iman ti Xp22.3 sri tá;
pa si reið kæ bent vie nas ar du Ter ne rio
sin dro mui bû din gi kli ni ki niai po þy -
miai. Nau ja gi mëms, tu rin èioms
Terne rio sin dro mà, bû din ga lim fa de -
no pa ti ja, odos klos tës kak lo sri ty je
(pterygium col li), na gø dis pla zi ja, epi -
kan tas, aukð tas go mu rys, ágim ta ðir -
dies yda ir ki ti po þy miai. Vë liau pa si -
reið kia þe mas ûgis, ki fo zë, sko lio zë,
ame no rë ja, vë luo jan ti ly ti në bran da,
ga li mos mo ky mo si pro ble mos [5].

TY RI MO TIKS LAS

Ðio ty ri mo tiks las – ið ana li zuo ti Ter -
ne rio sin dro mà le mian èias chro mo so -
mi nes prie þas tis, ti ria mø jø am þiø
diag no zës nu sta ty mo me tu ir pa ly gin -
ti gau tus re zul ta tus su li te ra tû ros
duo me ni mis. Pa tei kia mos pa cien èiø,
tu rin èiø Ter ne rio sin dro mà, svei ka tos
prie þiû ros re ko men da ci jos.

TYRIMO MEDÞIAGA IR METODAI

At lik ta ret ros pek ty vio ji Vil niaus uni -
ver si te to li go ni nës San ta rið kiø kli ni -
kø (VULSK) Me di ci ni nës ge ne ti kos
cen tre 1999–2015 me tais at lik tø ka -
rio ti po ty ri mø re zul ta tø ana li zë. At -
rink ta 118 ti ria mø jø, ku rioms nu sta -
ty ti X chro mo so mos skai èiaus ar
struk tû ros po ky èiai. Ti ria mo sios su -
skirs ty tos á ke tu rias am þiaus gru pes
Ter ne rio sin dro mo diag no zës nu sta ty -

mo me tu: 0–1, 2–9, 10–17 ir >18 me tø.
At lik ta X chro mo so mos skai èiaus ir
struk tû ros po ky èiø ana li zë nau do jant
Microsoft Ex cel bei SPSS (Sta tis ti cal
Pack age for the So cial Sci ences, IBM,
USA) 22 ver si jos pro gra mas. Re zul ta -
tas lai ky tas sta tis tið kai pa ti ki mu, jei -
gu p<0,05.

Li te ra tû ros pa ieð ka at lik ta Pub -
med duo me nø ba zë je 2016 me tø ba -
lan dþio më ne sá, nau do jant MeSH
(Med i cal Sub ject Head ings) ter mi nus.
Pa si rink ti rak ti niai þo dþiai: Turner
syn drome, Turner’s syn drome ir
karyotype. Su si jæ straips niai at rink ti
ir per þiû rë ti au to riø nuo þiû ra.

REZULTATAI

At lik to ty ri  mo duo me ni mis,
1999–2015 me tais VULSK Me di ci ni -
nës ge ne ti kos cen tre X chro mo so mos
mo no so mi ja ar ba struk tû ros po ky èiai
nu sta ty ti 118 ti ria mø jø, dau giau siai – 
2001 m. (n=16), ma þiau siai – 2008 m.
(n=2) ir 2015 m. (n=1) (1 pav.). Daþ -
niau siai nu sta ty tas 45,X ka rio ti pas
(53 ti ria mo sioms, 44,9 %) ir X chro mo -
so mos mo no so mi jos mo zai ki niai po ky -
èiai:  45,X/46,XX – 23 ti  ria mo -
sioms (19,5 %), 45,X/ 46,XX/47,XXX –
5 ti  ria mo sioms (4,2 %), bei
45,X/47,XXX – 3 ti ria mo sioms (2,5 %).
Re èiau nu sta ty tas mo zai ki nis ka rio ti -
pas su X izoch ro mo so ma
45,X/ 46,X, i(X) – 11 (9,3 %), þie di ne
X chro mo so ma 45,X/46,X, r(X) –
3 (2,5 %) ir X chro mo so mos ið kri ta (de -
le ci ja) – 3 (2,5 %) ti ria mo sioms, o izo -
liuo ta X chro mo so mos izoch ro mo so -
ma – 8 (6,8 %), ið kri ta – 5 (4,2 %) pa -
cien tëms, ið ku riø trims bu vo trum po -
jo pe ties ið kri ta, dviem – il go jo. Nu sta -
ty ti pa vie niai chro mo so mø struk tû ros
po ky èiai: 45,X/46,X,del(X)(p11.4)/

46,X,del(9)(q11.2);  46,X, der(X);
46,X,der(X)(q13) add(X)(q13);
46,X, add(X)(p22).

Ana li zuo tos ko hor tos am þiaus me -
dia na nu sta tant diag no zæ bu vo 13 me -
tø (min – 0, max – 53). 2–9 me tø am -
þiaus gru pë je ras ta 21 (17,8 %),
10–17 me tø – 41 (34,8 %), >18 me tø –
34 (28,8 %) X chro mo so mos skai èiaus
ar struk tû ros po ky èiø (2 pav.). Iki vie -
ne riø me tø am þiaus gru pë je X chro -
mo so mos mo no so mi ja ar struk tû ros
po ky èiai bu vo diag no zuo ti 18-ai
(15,3 %) ti ria mø jø, ið ku riø 15-ai ka -
rio ti pas 45,X, dviem – 45,X/47,XXX ir
vie nai 46,X,i(X)(q10). Esant ka rio ti pui 
45,X diag no zë sta tis tið kai pa ti ki mai
daþ niau nu sta ty ta iki 1 me tø am þiaus, 
pa ly gin ti su ki tais ka rio ti po po ky èiais
bei am þiaus gru pë mis (p=0,001).

LITERATÛROS APÞVALGA
IR ANALIZË

Pir mà kar tà Ter ne rio sin dro mas ap ra -
ðy tas 1938 me tais. Kli ni ki niuo se ty ri -
muo se daþ niau siai nu ro do ma, kad vi -
du ti nið kai 50 % ti ria mø jø Ter ne rio
sin dro mà le mia X chro mo so mos mo no -
so mi ja (45,X), 20–35 % – mo zai ki nis
ka rio ti pas, o li ku sioms – ki ti struk tû -
ri niai X chro mo so mos po ky èiai [6].
Mû sø ty ri mo duo me nys ne pri eð ta rau -
ja ðiems re zul ta tams: 45,X ka rio ti pas
nu sta ty tas 44,9 % ti ria mø jø, o an tra
daþ niau sia Ter ne rio sin dro mo prie -
þas tis – X chro mo so mos mo no so mi jos
mo zai ki niai po ky èiai. 60–80 % pa cien -
èiø X chro mo so mos mo no so mi jà le mia
chro mo so mø neið si sky ri mas të vi nës
me jo zës me tu [7, 8]. Po ap vai si ni mo
ávy ku sios mi to zës klai dos le mia mo -
zai ki nius ka rio ti pus.

Stoch holm ir kt. (2006) ana li za vo
1970–2001 m. Da ni jo je nu sta ty tø Ter -
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gal metus

Fig 1. Num ber of pa tients di ag nosed with Turner syn drome each year



ne rio sin dro mà tu rin èiø ti ria mø jø
(n=781) duo me nis. Ko hor ta su skirs ty -
ta á ti ria mà sias, tu rin èias ka rio ti pà su
Xq izoch ro mo so ma, 45,X ka rio ti pà ir
vi sus ki tus su Ter ne rio sin dro mu su si -
ju sius ka rio ti pus. Ana li zuo tas pa cien -
èiø am þius diag no zës nu sta ty mo me tu

ir gy ve ni mo truk më. Ðio ty ri mo duo -
me ni mis, iki me tø am þiaus Ter ne rio
sin dro mas diag no zuo tas 14,9 % [3].
Pa na ðius re zul ta tus ga vo me ir mes:
Ter ne rio sin dro mo diag no zë iki vie ne -
riø me tø am þiaus bu vo nu sta ty ta
15,3 % ti ria mø jø.

Ter ne rio sin dro mà tu rin èiø pa -
cien èiø kli ni ki niai po þy miai bû na ávai -
rûs, ta èiau daþ niau sias – þe mas ûgis
[5]. Ne gy dant Ter ne rio sin dro mà tu -
rin èios su au gu sios mo ters ûgis bû na
apie 20 cm ma þes nis uþ vi du ti ná [6].
Au gi mas at si lie ka nuo kû di kys tës,
ûgis ið lie ka þe mas vai kys të je ir ne bû -
na au gi mo ðuo lio pa aug lys të je. Nors
au gi mo hor mo no kon cen tra ci ja esant
Ter ne rio sin dro mui pa pras tai bû na
nor ma li, au gi mo hor mo no te ra pi ja
pra de da ma vos tik pa ste bë jus au gi mo
at si li ki mà [9].

Pa cien tës, ku rioms yra diag no zuo -
tas Ter ne rio sin dro mas, daþ niau siai
ne pa si þy mi di des niais psi cho mo to ri -
nës rai dos ir el ge sio su tri ki mais [5].
Tam tik ri su tri ki mai pa si reið kia vaiz -
do su vo ki mo ir so cia li niø ágû dþiø sri -
ty se [10]. Daþ niau in te lek ti në ne ga lia
bû din ga tuo met, kai yra struk tû ri niø
X chro mo so mos po ky èiø, pa vyz dþiui,
þie di në X chro mo so ma [11].

Be veik treè da liui pa cien èiø, tu rin -
èiø Ter ne rio sin dro mà, pa si reið kia
uro ge ni ta li nës sis te mos ano ma li jos
[12]. Daþ niau sios ið jø – pa sa gos for -
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2 pav. Pacienèiø amþius, nustatant diagnozæ

Fig 2. Age of pa tients at the time of di ag no sis

Lentelë. Sveikatos prieþiûros rekomendacijos (pagal Dav en port, 2016)

Ta ble. Man age ment of in di vid u als with Turner syn drome (from Dav en port, 2016)

Diagnozës
nustatymo metu

³1 kartà per metus Kita

Ðeimos gydytojo konsultacija (ûgio, svorio, kraujo
spaudimo matavimas ir kt.)

+ +

Oftalmologo konsultacija

• Patikra dël þvairumo

• Regos vertinimas

+

+

Nuo 4 mën. iki 5 metø

12–18 mën.

Dermatovenerologo konsultacija, patikra dël apgamø Nuo vaikystës

Otorinolaringologo konsultacija

• Klausos patikra

• Patikra dël vidurinës ausies uþdegimo

+

Kûdikystëje/vaikystëje

Kas 2–3 metai

Psichologo konsultacija

• Intelektiniø gebëjimø, socialiniø ágûdþiø vertinimas

• Mokymosi, studijø, darbo planavimo, seksualinio
gyvenimo ir kt. klausimais

+

+

+

Nuo 10 m. kasmet

Ortopedo konsultacija

• Patikra dël klubo sànario displazijos

• Patikra dël skoliozës/kifozës

Kûdikystëje

Vaikystëje/paauglystëje

Odontologo konsultacija + +

Ortodonto konsultacija 7 m.

Nefrologo konsultacija, inkstø UG +

Endokrinologo konsultacija

• Skydliaukës funkcijos vertinimas

• IGF-1; IGFBP-3

• FSH; LH

+

Nuo 4 m. kasmet

Pradëjus gydymà augimo
hormonu, kasmet

Prieð pradedant estrogenø 
terapijà (~12 m.)

Tyrimai dël celiakijos +

Kardiologo konsultacija, EKG, kardioechoskopija ar MRT + Nuo 12 m. kas 5–10 m.

Kaulø tankio matavimas 18 m.

Kreatinino, gliukozës, kepenø fermentø koncentracijos
serume, lipidograma

Nuo 15 m. kasmet



mos inks tas, dvi gu bas ðla pim ta kis,
hid ro nef ro zë ar inks to age ne zë. Ðie su -
tri ki mai pa pras tai diag no zuo ja mi
inks tø ul tra gar si niu ty ri mu.

Dau giau nei pu sei pa cien èiø bû -
din ga lim fe de ma dël pa vir ði niø lim fa -
gys liø hi pop la zi jos ar ap la zi jos [5]. Ga -
li ma di des në ri zi ka sirg ti to kio mis au -
to imu ni në mis li go mis kaip au to imu ni -
nis hi po fi zi tas ir ti roi di tas [5], sis te mi -
në rau do no ji vil kli gë ir kt. [13–16]. Bu -
vo pa ste bë ta, kad tu rin èioms Ter ne rio
sin dro mà pa cien tëms ti ki my bë sirg ti
ce lia ki ja ið au ga nuo 2 iki 5 kar tø [17].
Dau giau nei 3 % pa cien èiø ser ga uþ de -
gi mi në mis þar nø li go mis [18].

Daþ niau sia Ter ne rio sin dro mo of -
tal mo lo gi në kom pli ka ci ja yra þvai ru -
mas [19]. Jis pa si reið kia dau giau nei
penk ta da liui pa cien èiø [5]. Rau do nos
ir þa lios spal vos ma ty mo su tri ki mø tu -
ri 5 % pa cien èiø. Daþ nos pe ri or bi ti nës
sri ties ma þo sios ano ma li jos – epi kan -
tas ir pto zë, ku riø chi rur gi nës ko rek ci -
jos pri rei kia re tai [20].

Ter ne rio sin dro mui bû din gas po -
lin kis sirg ti pir mo ir an tro ti po cuk ri -
niu dia be tu (CD), an tro ti po CD pa si -
reið kia iki 4 kar tø daþ niau [5]. Pa ste -
bë tas po lin kis á nu tu ki mà, ku ris yra
su si jæs su su tri ku siu gliu ko zës me ta -
bo liz mu dël su ma þë ju sio pir mos fa zës
in su li no at sa ko [21].

Kar dio vas ku li nës ano ma li jos nu -
sta to mos iki 40 % pa cien èiø, ku rioms
diag no zuo tas Ter ne rio sin dro mas.
Ágim ta ðir dies yda daþ nes në tu rin -
èioms 45,X ka rio ti pà ir odos klos tes
kak lo sri ty je [22, 23]. Nu sta ty ta cis ti -
nës hig ro mos, dvi bu rio aortos voþ tu vo
ir aortos ko ark ta ci jos sà sa ja 45,X ka -
rio ti po mer gai tëms [23]. Pas ta ruo ju
me tu vy rau ja nuo mo në, kad dvi bu ris
aortos voþ tu vas ir aortos ko ark ta ci ja
yra nu lem ti trum po jo X chro mo so mos

pe ties ið kri tos [24]. Aortos di se ka ci ja
Ter ne rio sin dro mà tu rin èioms pa cien -
tëms yra 6 kar tus daþ nes në nei svei -
koms mo te rims [25]. Daþ niau siai ji pa -
si reið kia tre èia me gy ve ni mo de ðimt -
me ty je, o svei ko je po pu lia ci jo je – sep -
tin ta me. Net 70,3 % pa cien èiø, ku -
rioms bu vo aortos di se ka ci ja, tu rë jo
45,X ka rio ti pà [23]. Ágim tos ðir dies
ano ma li jos ir vy res nia me am þiu je pa -
si reið kian ti aortos di se ka ci ja, ar te ri në 
hi per ten zi ja ar ið emi në ðir dies li ga yra 
vie nos ið pa grin di niø di des nio Ter ne -
rio sin dro mà tu rin èiø as me nø mir tin -
gu mo prie þas èiø.

Ny der lan duo se bu vo ana li zuo ja mi
1991–2003 me tais at lik tø Ter ne rio
sin dro mà tu rin èiø pa cien èiø klau sos
ty ri mø re zul ta tai. Pa aið kë jo, kad ti -
ria mø jø, tu rin èiø vi sið kà X chro mo so -
mos trum po jo pe ties mo no so mi jà
(45,X ar izoch ro mo so ma), klau sa bu vo
sta tis tið kai reikð min gai apie 10 dB
pra stes në nei tø, ku riø trum po jo pe -
ties ið kri ta da li në [26].

Ly gi nant su svei kø mo te rø po pu -
lia ci ja, Ter ne rio sin dro mà tu rin èioms
mo te rims daþ niau nu sta to mas aukð -
tas ir siau ras go mu rys, ma þes nis vir -
ðu ti nio þan di kau lio, ta èiau di des nis
apa ti nio þan di kau lio plo tis tarp kap liø 
ir krû mi niø dan tø, ret rog na ti ja. Tai
le mia reikð min gas sà kan dþio pro ble -
mas. Ly gi nant ávai riø ka rio ti pø ti ria -
mø jø gru pes, 45,X/46,XX tu rë jo ma -
þiau den to al ve o li nio lan ko ir go mu rio
aukð èio po ky èiø [27].

Pas qui no ir kt. ty ri mo duo me ni mis 
[28], ið 522 vy res niø nei 12 me tø Ter -
ne rio sin dro mà tu rin èiø ti ria mø jø
16 % pra si dë jo sa vai mi nis ly ti nis bren -
di mas, ta èiau li ku sioms nie kuo met ne -
bu vo nor ma laus më ne si niø cik lo. Ly ti -
nis bren di mas la biau ti kë ti nas mer -
gai tëms, tu rin èioms mo zai ki ná 46,XX

làs te liø li ni jos ka rio ti pà. At lik ta ne -
ma þai kli ni ki niø ty ri mø, ku rie lei do
pa reng ti pro to ko lus Ter ne rio sin dro -
mà tu rin èiø mer gai èiø ly ti nei bran dai
in du kuo ti [29–31]. Anks ti pra dë tas gy -
dy mas au gi mo hor mo nu ir tin ka mas
est ro ge nø var to ji mo pa rin ki mas yra
es mi niai sie kiant, kad Ter ne rio sin -
dro mà tu rin èios mo ters ûgis bû tø ar ti -
mas vi du ti niam svei kø mo te rø ûgiui.

Ter ne rio sin dro mà tu rin èios su au -
gu sios mo te rys su si du ria su ne vai sin -
gu mo pro ble ma. Be veik du de ðimt me -
èius tru kæs ty ri mas ana li za vo Ter ne -
rio sin dro mà tu rin èiø 106 mo te rø ið
Ðve di jos, Da ni jos ir Suo mi jos po do no -
ri nës kiau ðia làs tës ap vai si ni mo ávy -
ku siø gim dy mø aku ðe ri nes ir ne ona -
ta li nes baig tis. 35 % nëð èiø jø pa si reið -
kë hi per ten zi nës bûk lës, ið jø 20,5 % –
pre ek lamp si ja. Ne ona ta li nës baig tys
bu vo ge res nës nei anks tes niø pa na -
ðaus po bû dþio ty ri mø: ne ið ne ðio ti gi -
më 8 % nau ja gi miø, hi pot ro fi ja diag -
no zuo ta 8,8 %, ágim ti rai dos de fek tai –
3,8 % gi mu siø jø [32].

APIBENDRINIMAS

Ter ne rio sin dro mà tu rin èios mo te rys
su da ro ne vie na ly tæ gru pæ, ku riai bû -
din gi pla taus spek tro tiek fe no ti pi niai, 
tiek ka rio ti po va rian tai. Anks èiau
diag no zë nu sta to ma 45,X ka rio ti pà tu -
rin èioms ti ria mo sioms, ku riø kli ni ki -
niai po þy miai yra sun kes ni nei tu rin -
èiø mo zai ki ná ka rio ti pà. Lie tu vo je Ter -
ne rio sin dro mas diag no zuo ja mas vis
anks èiau. Ðio sin dro mo anks ty vai
diag nos ti kai ir pa cien èiø svei ka tos
prie þiû rai svar bus ávai riø gy dy to jø
spe cia lis tø ko man di nis dar bas. u
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Summary

MONOSOMY AND STRUCTURAL CHANGES OF X CHROMOSOME
DETERMINING TURNER’S SYNDROME: RETROSPECTIVE RESEARCH
AND LITERATURE REVIEW

Gintarë Kumþaitë, Justinas Jonuðas, Eglë Preikðaitienë, Vytautas Ðliuþas,
Algirdas Utkus

Back ground. The pur pose of this study
was to per form anal y sis of X chro mo some 
monosomy and struc tural changes de -
tected dur ing rou tine karyotyping in The
Cen ter for Med i cal Ge net ics of Vilnius
Uni ver sity Hos pi tal “Santariskiu Kli ni -
kos” (CMG VUHSK) from 1999 to 2015,
and to eval u ate the age of pa tients at the
time of di ag no sis. Ad di tion ally, the re -
view of the rec om men da tions for man -
age ment of pa tients with Turner syn -
drome was per formed.

Ma te rial and meth ods. Ret ro spec -
tive anal y sis of rou tine karyotyping re sults 
ob tained in CMG VUHSK from 1999 to
2015 was per formed. Sta tis ti cal anal y sis
was per formed us ing Microsoft Ex cel and
SPSS (Sta tis ti cal Pack age for the So cial
Sci ences, IBM, USA) v22.0 soft ware pack -
ages. The re sults were con sid ered sta tis ti -
cally sig nif i cant if p value was lower than
0.05. Search of lit er a ture was per formed in
Pubmed da ta base us ing MeSH (Med i cal
Sub ject Head ings) terms.

Re sults. 118 monosomies and/or
struc ture re ar range ments of chro mo some 
X have been de tected start ing from 1999.
The larg est num ber of these chro mo somal 
ab er ra tions were de tected in 2001 (n=16), 
and only one case of Turner syn drome
was di ag nosed in 2015. Me dian age of all
co hort dur ing time of di ag nose was
13 years (min – 0, max – 53). To tally, 45,X 
karyotype was de tected in 53 pa tients
(44.9%). Turner syn drome was di ag nosed
sta tis ti cally sig nif i cantly more fre quently 
dur ing the first year of life when karyo -
type of pa tient was 45,X (p=0.001).

Con clu sions. Turner syn drome is
char ac ter ized by wide spec trum of pheno -
typical and karyotypical vari ants. The di -
ag no sis of Turner syn drome is es tab lished 
ear lier for pa tients with 45,X karyo type.

Keywords:  Turner syn drome,
monosomy of X chro mo some, struc tural
changes of X chro mo some.
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