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Abstract 

Background: Turner syndrome is a genetic disorder caused by the complete or partial absence of one X 

chromosome in females. It is a relatively common syndrome, occurring in approximately 1 in 2,500 live female 

births. This genetic anomaly leads to a diverse range of medical and physiological difficulties, many of which are 

associated with endocrine and metabolic abnormalities. 

Aim: to conduct a literature review on Turner syndrome, focusing on its’ endocrine and metabolic manifestations. 

Methods: a literature review was conducted on the PubMed database using the keywords: “Turner syndrome”, 

“infertility”, “hormone replacement therapy”. Articles written in English and published in the last 5 years were 

selected for the analysis. 

Results: Turner syndrome often involves endocrine and metabolic disorders, including growth hormone 

deficiency, thyroid problems, insulin resistance, and lipid abnormalities. Moreover, women with Turner syndrome 

frequently have ovarian insufficiency which leads to infertility and a lack of secondary sexual characteristics at 

puberty. Treatment of Turner syndrome typically involves growth hormone to address short stature and sex 

hormone replacement therapy for gonadal dysfunction. Additionally, lifestyle modifications and careful 

monitoring help to reduce the risk of obesity and other related metabolic complications. 

Conclusions: individuals with Turner syndrome often suffer from numerous endocrine and metabolic conditions, 

leading to a higher mortality rate when compared to the general population. Detecting these health issues early 

and providing multidisciplinary care are vital not only for addressing medical concerns but also for enhancing 

patients’ overall well-being and life quality. 
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Santrauka 

Įvadas: Ternerio sindromas – tai įgimta chromosominė liga, kurią lemia lytinės X chromosomos trūkumas arba 

jos struktūriniai pokyčiai. Sindromu serga tik moterys ir jis yra diagnozuojamas 1 iš 2500 gimusių mergaičių. 

Nors ši liga pažeidžia įvairias organų sistemas, didelė dalis sergančiųjų sveikatos problemų kyla dėl endokrininių 

ir metabolinių sutrikimų. 

Tikslas: atlikti Ternerio sindromo literatūros apžvalgą, aptariant jo endokrininį ir metabolinį pasireiškimą. 

Metodika: Literatūros paieška atlikta „PubMed“ duomenų bazėje, naudojant raktažodžius: „Ternerio sindromas“, 

„nevaisingumas“, „pakaitinė hormonų terapija“. Iš mokslinės literatūros šaltinių atrinkti paskutinių 5 metų 

straipsniai, publikuoti anglų kalba. 

Rezultatai: sergantieji Ternerio sindromu dažnai susiduria su endokrininės sistemos ir medžiagų apykaitos 

sutrikimais, tokiais kaip augimo hormono trūkumas, skydliaukės ligos, rezistencija insulinui ir dislipidemija. Be 

to, sergančioms moterims būdingas kiaušidžių funkcijos nepakankamumas, kuris lemia antrinių lytinių požymių 

nepasireiškimą brendimo metu ir nevaisingumą. Ternerio sindromo gydymui paprastai naudojamas augimo 

hormonas bei pakaitinė lytinių hormonų terapija, esant lytinių liaukų disfunkcijai. Taip pat nuolatinis pacientų 

sveikatos būklės stebėjimas bei sveikas gyvenimo būdas padeda sumažinti nutukimo ir kitų susijusių metabolinių 

komplikacijų riziką. 

Išvada: Ternerio sindromas sukelia įvairias endokrinines ir medžiagų apykaitos ligas, o tai lemia didesnį 

sergančiųjų mirtingumą, lyginant su bendrąja populiacija. Ankstyva diagnostika ir multidisciplininis gydymas yra 

svarbiausi komponentai sprendžiant šių pacientų sveikatos problemas bei gerinant jų gyvenimo kokybę.  

 

Raktažodžiai: Ternerio sindromas, nevaisingumas, pakaitinė hormonų terapija. 
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1. Įvadas 

Ternerio sindromas yra viena dažniausių 

chromosominių ligų, kuri diagnozuojama 1 iš 

2500 gimusių mergaičių (1). Genetinė sindromo 

išraiška yra heterogeniška. 40-50% pacientų 

nustatomas klasikinis 45,X kariotipas, o 20-

30 % mozaikiniai kariotipai 45,X/46,XX ar 

45,X/47,XXX. Likusiais atvejais randami X 

chromosomos struktūriniai pakitimai, pvz.: Xq 

izochromosoma ar žiedinė X chromosoma (1,2). 

Ternerio sindromo fenotipas yra labai įvairus ir 

priklauso nuo genetinių individo savybių, o ligos 

diagnostika remiasi citogenetiniu kariotipo 

tyrimu bei klinikinių simptomų vertinimu (1). 

Sindromui būdingi endokrininiai ir metaboliniai 

sutrikimai, dažnai lemiantys ir kitų organų 

sistemų pažeidimus, o tai kelia diagnostikos bei 

gydymo sunkumų.  

 

2. Metodika 

Literatūros apžvalga atlikta medicininėje 

duomenų bazėje „PubMed“. Paieškai naudoti 

raktažodžiai: „Ternerio sindromas“ (angl. Turner 

syndrome), „nevaisingumas“ (angl. infertility), 

„pakaitinė hormonų terapija“ (angl. hormone 

replacement therapy). Atrinktos paskutinių 5 

metų publikacijos, parašytos anglų kalba. 

Atsižvelgus į visus kriterijus, šioje literatūros 

apžvalgoje remtasi 27 moksliniais straipsniais, 

publikuotais 2018-2023 m. 

 

3. Rezultatai 

3.1 Augimo ir skeleto sistemos sutrikimai 

Vienas iš pagrindinių Ternerio sindromo bruožų 

yra žemas ūgis. Dėl sulėtėjusio augimo, galutinis 

suaugusių moterų ūgis yra maždaug 20 cm 

mažesnis už prognozuojamą (3). Žemam 

pacientų ūgiui turi įtakos įvairūs veiksniai, 

įskaitant nepakankamą SHOX geno ekspresiją 

(1). Šis genas kontroliuoja chondrocitų 

proliferaciją, diferenciaciją ir apoptozę bei yra 

atsakingas už tinkamą augimo plokštelių 

vystymąsi (4). Dėl genetinių defektų mergaitėms 

neįvyksta pubertetinis augimo šuolis ir augimo 

greitis brendimo metu labai sumažėja (1). Tai 

lemia neproporcingą kūno sudėjimą – pacientės 

turi trumpas galūnes, o jų liemens apimtis yra 

palyginti didelė (5). Taip pat sergant Ternerio 

sindromu pasireiškia kaulų tankio sumažėjimas. 

Pacientėms osteoporozė išsivysto daug anksčiau 

negu įprastai būdinga moterims po menopauzės. 

Tai lemia X chromosomos anomalijos, 

priešlaikinis kiaušidžių nepakankamumas, 

estrogeno trūkumas paauglystėje ir sindromui 

būdingos gretutinės ligos, pavyzdžiui, 

nutukimas (1,6). Dėl sumažėjusio kaulų 

mineralinio tankio padidėja kaulų trapumas ir 

lūžių rizika, ypač vaikystėje bei virš 45 m. (6).  

 

3.2 Kiaušidžių funkcijos nepakankamumas 

ir nevaisingumas 

Mergaitės, sergančios Ternerio sindromu, turi 

didelę priešlaikinio kiaušidžių nepakankamumo 

(PKN) riziką – ši būklė nustatoma apie 95% 

sergančių moterų (1,7). Pagreitėjusi folikulų 

atrezija prasideda nuo 14-18 nėštumo savaitės ir 

tęsiasi tol, kol visiškai išsenka kiaušidžių 

rezervas, paprastai vaikystėje ar ankstyvoje 

paauglystėje (8). Mažo kiaušidžių rezervo 

požymiai pastebimi brendimo laikotarpiu. Tik 

30% mergaičių pradeda spontaniškai vystytis 

krūtys ir 10-15% prasideda mėnesinės (9). 

Kiaušidžių funkcija priklauso ir nuo kariotipo – 

PKN rizika didesnė pacientėms, turinčioms 

klasikinę X chromosomos monosomiją, lyginant 

su mozaikiniais kariotipais (7). Priešlaikinis 

kiaušidžių funkcijos išsekimas lemia 

nepakankamą kiaušialąsčių kiekį ir nėštumui 

reikalingų hormonų gamybą (1). Natūraliu būdu 

pastoja tik 2-14% moterų, o pastojus išlieka 
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aukšta persileidimo, raidos defektų, intrauterinio 

vaisiaus augimo sulėtėjimo ir priešlaikinio 

gimdymo rizika (9,10). Ternerio sindromas taip 

pat gali sukelti gimdos struktūros ir funkcijos 

pakitimų, turinčių įtakos apvaisintų 

kiaušialąsčių implantacijai ir augimui. Tik 

ketvirtadalio sergančių moterų gimda yra pilnai 

išsivysčiusi, normalios formos bei dydžio (1). 

Manoma, kad mažesnis gimdos dydis ir 

nesubrendusi jos forma yra vieni iš faktorių, 

lemiančių didesnį persileidimų dažnį (11). Be to, 

vaisingumui įtakos turi ir lytinių hormonų 

disbalansas. Kiaušidžių nepakankamumas ir 

sutrikęs kiaušidžių grįžtamasis ryšys lemia žemą 

androgenų bei padidėjusį FSH ir LH lygį (1). 

 

3.3 Diabetas ir metabolinis sindromas 

Sutrikęs gliukozės metabolizmas gana dažnai 

pasitaiko tarp Ternerio sindromu sergančių 

pacientų. Hiperglikemijos pasireiškimas gali 

būti įvairus: nuo gliukozės toleravimo sutrikimo 

iki cukrinio diabeto (12,13). 1 tipo cukrinis 

diabetas nustatomas rečiau nei 2 tipo, o 

padidėjusi jo rizika siejama su bendrai didesniu 

Ternerio sindromo pacientų sergamumu 

autoimuninėmis ligomis (13). 2 tipo diabeto 

išsivystymą  lemia  keletas faktorių, o vienas iš 

jų – rekombinantinio augimo hormono terapija. 

Augimo hormonas skiriamas siekiant padidinti 

sergančių asmenų ūgį, tačiau jis taip pat gali 

sutrikdyti įprastą insulino sekreciją ir gliukozės 

reguliaciją. Didelės augimo hormono dozės 

mažina gliukozės pasisavinimą raumenyse, 

skatina gliukoneogenezę ir didina rezistenciją 

insulinui (14). Taip pat moterims su Ternerio 

sindromu yra būdingas nutukimas, padidėjusi 

juosmens apimtis ir riebalinio audinio kiekis. Šie 

veiksniai dar labiau didina cukrinio diabeto 

riziką (12,14).  Be to, sergantieji susiduria ne tik 

su gliukozės apykaitos sutrikimais, bet ir su 

dislipidemija. Šioms moterims būdingas 

aterogeniškas lipidų profilis: padidėjusi MTL 

cholesterolio ir trigliceridų koncentracija 

kraujyje bei sumažėjęs DTL cholesterolio kiekis 

(2). Hipercholesterolemija nustatoma 37-50% 

pacienčių, o tam įtakos turi augimo hormonas, 

androgenai ir pakaitinė estrogenų terapija. 

Ternerio sindromui būdinga dislipidemija 

prisideda prie metabolinio sindromo, 2 tipo 

cukrinio diabeto, kardiovaskulinių ir kepenų ligų 

išsivystymo bei yra svarbus veiksnys, lemiantis 

didesnį pacienčių sergamumą ir 

mirtingumą (15).  

 

3.4 Skydliaukės ligos 

Sergantieji Ternerio sindromu dažnai susiduria 

su autoimuninėmis skydliaukės ligomis – jos 

diagnozuojamos 38 % pacienčių (16,17). 

Antikūnai prieš skydliaukės peroksidazę 

randami 41-45 % moterų, o Hašimoto tiroiditas 

yra dažniausiai nustatomas skydliaukės 

susirgimas. Greivso liga sutinkama rečiau, tačiau 

vis tiek yra labiau paplitusi nei bendrojoje 

populiacijoje (2). Nors autoimuninės skyd-

liaukės ligos stebimos tarp pacienčių su įvairiais 

kariotipais, keletas mokslinių tyrimų parodė, jog 

autoimuniniai sutrikimai dažniau pasireiškia 

moterims su Xp delecija ar Xq izochromosoma 

(2,17). Tikėtina, kad taip yra todėl, jog šioms 

chromosomų anomalijoms būdingas imuninės 

sistemos atsaką reguliuojančių genų 

nepakankamumas. Kiti galimi faktoriai yra 

motininė X chromosomos kilmė, hipo-

gonadizmas bei citokinų disbalansas (18,19). 

 

3.5 Gydymas 

Nors Ternerio sindromas nesukelia augimo 

hormono trūkumo, stebimas geras pacientų 

atsakas į gydymą juo. Būtina nuolat sekti 

Ternerio sindromu sergančių pacienčių ūgį, o 
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augimo hormono terapiją pradėti, kai vaiko ūgis 

yra žemiau 5 procentilės pagal amžių ir lytį (20). 

Anksčiau pradėta bei didesnių dozių augimo 

hormono terapija lemia spartesnį augimą 

prepubertertiniu laikotarpiu ir normalų ūgį 

suaugus (3). Be to, augimo hormonas gali padėti 

išvengti metabolinio sindromo, kadangi jis 

slopina lipogenezę riebaliniame audinyje bei 

skatina raumenų masės augimą (1). Taip pat 

svarbu, jog augimo hormono terapija veikia ne 

tik ūgį, kūno sudėtį bei medžiagų apykaitą, bet ir 

turi teigiamą poveikį gimdos tūriui, kartu ir 

sėkmingam pastojimui bei nėštumui (3,21).  

Mergaitėms augant, pagrindiniu sveikatos 

priežiūros tikslu tampa ne normalaus ūgio 

užtikrinimas, bet tinkama pakaitinės lytinių 

hormonų terapijos pradžia (22). Remiantis 

Ternerio sindromo gairėmis, pakaitinė hormonų 

terapija turėtų būti pradėta 11-12 m. mergaitėms 

su pirmine ar antrine amenorėja ir tęsiama iki 

įprastinio menopauzės amžiaus (23). Siekiant 

imituoti natūralų brendimą, rekomenduojama 

laipsniškai didinti pradinę dozę per 2-3 m., kol 

bus pasiekta suaugusio asmens dozė. Prioritetas 

teikiamas transderminei estrogenų formai, o 

galutinė dozė yra 100 µg 17b-estradiolio per 

dieną (11,24). Pakaitinė hormonų terapija yra 

būtina norint inicijuoti brendimą, išsaugoti 

antrinius lytinius požymius, užtikrinti 

pakankamą gimdos augimą ir kaulų masę. Be to, 

šis gydymas teigiamai veikia kūno sudėtį ir 

neurokognityvines funkcijas. Pastebėta, jog 

estrogenais gydytos moterys žymiau mažiau 

vartoja antidiabetinių, antihipertenzinių bei 

skydliaukės veiklą reguliuojančių vaistų ir rečiau 

būna hospitalizuojamos dėl insulto ar 

osteoporotinių lūžių (2,23). 

Kadangi Ternerio sindromui būdingas 

priešlaikinis kiaušidžių funkcijos nepakan-

kamumas, sergančios moterys susiduria su 

nevaisingumo problema. Vaisingumo išsau-

gojimui naudojamas kiaušialąsčių arba 

kiaušidžių audinio šaldymas (25). Nors 

kiaušialąsčių krioprezervacija yra galima, ją 

atlikti įmanoma tik toms pacientėms, kurioms 

jau įvyko lytinis brendimas – dažniausiai su 

45,X/46,XX mozaikiniu kariotipu (26). Kitu 

atveju, vienintelis būdas išsaugoti vaisingumą 

mergaitėms iki lytinio brendimo yra kiaušidžių 

audinio šaldymas (25,26). Šio metodo 

tinkamumas vertinamas pagal kiaušidžių 

rezervą. Folikulų buvimas yra labiau tikėtinas 

pacientėms su patvirtintu mozaicizmu, 

prasidėjusiu lytiniu brendimu ir normaliu 

folikulą stimuliuojančio hormono (FSH) bei 

antimiulerinio hormono (AMT) lygiu (9). Visgi 

nemaža dalis šių folikulų gali būti pakitę, todėl 

toks vaisingumo išsaugojimo metodas turėtų 

būti taikomas tik atrinktoms pacientėms (26). 

Moterys, sergančios Ternerio sindromu, turi 

didesnę nutukimo, diabeto, hipertenzijos ir 

autoimuninio tiroidito riziką, todėl būtinas 

nuolatinis jų sveikatos būklės stebėjimas (22). 

Norint laiku nustatyti metabolinį sindromą, 

rekomenduojama kasmet atlikti glikozilinto 

hemoglobino (HbA1C) tyrimą ir lipidogramą, jei 

yra bent vienas kardiovaskulinės rizikos 

veiksnys (20,27). Skydliaukės funkcijos 

vertinimui kasmet nuo 4 m. turi būti tiriamas 

tirotropinis hormonas (TTH) ir laisvas tiroksinas 

(T4) (20). Taip pat norint išvengti nutukimo ir 

kitų metabolinių komplikacijų svarbu tinkamai 

laikytis hormonų terapijos režimo, suvartoti 

pakankamai kalcio ir reguliariai atlikti fizinius 

pratimus su svoriais (22).  

 

4. Išvados 

Ternerio sindromas yra siejamas su padidėjusiu 

sergamumu ir mirtingumu dėl tarp sergančiųjų 

paplitusių skydliaukės funkcijos sutrikimų, 
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cukrinio diabeto, autoimuninių ligų ir 

osteoporozės. Kadangi Ternerio sindromas gali 

sukelti įvairių endokrininių ir metabolinių 

komplikacijų, būtinas multidisciplininis 

gydymas, kuris užtikrintų tinkamą pacienčių 

augimą ir vystymąsi bei leistų gyventi pilnavertį 

gyvenimą. 
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