AZ OSSZEFOGLALO ES FORDITASA AZ AMERIKAI TURNER-SZINDROMA TARSASAG (TSSUS - TURNER
SYNDROME SOCIETY OF THE UNITED STATES) DOKUMENTUMA ALAPJAN ES ENGEDELYEVEL KESZULT.

A HALLAS-ES KOZEPFUL BETEGSEGEI TURNER-SZINDROMABAN !

(Osszefoglalé dr. Malou Hultcrantz prezentdcidja alapjdin)

A ful TS- ben

A fiil mindharom része (kiils6, kozép-¢és belso fiil) érintett lehet Turner-szindrémaban.

1. AKkiilsé fiil: alacsonyan levd, elallo fiilek és tag rovid hallojarat gyakran eléfordul, ez azonban nem

befolyasolja a hallast.

2. A kozépfiil: Turner szindrobmaban gyakori a visszatéré kozépfillgyulladas. Mar csecsemd korban
kezdddhet €s a késdi kamaszkorig fennmaradhat. Sokkal gyakoribb, mint mas kozépfiilgyulladasra
hajlamos gyermekeknél. Nem ritka, hogy az alacsony termetli, gyakori kozépfiilgyulladasban
szenvedd kisldnyoknal, ha még nem diagnosztizaltak, felmeriil a Turner szindroma gondolata. A
visszatérd kozépfiilgyulladas oka még ismeretlen, de a halantékcsont visszamaradasa a novekedés-
ben fontos lehet. A kozépfiilgyulladas agressziv kezelése helyénvald. A gondos torédés is fontos.
(Az immunglobulinok, mint az IgA, IgM, IgD, a 4 Ig G alosztdly valamint a T és B limfocitak szintjét vizsgaltik
Turner szindromas kislanyoknal, hogy esetleg az immunrendszer elégtelensége okozza a kozeépfiilgyulladasok
magas szamat. Magyarazatként nem taldaltak komolyabb immunelégtelenséget.)

Még ha a szakmai eldirasoknak megfelelden kezelik is, néhany érintett betegnek késbb kronikus
fiilproblémai lesznek. A kozépfiilgyulladas gyakorisdga a kamaszkor utan csokken és nem gyakori

fiatal és 1dOsebb Turner szindromas noknél.

3. A Dbelsé fiil

A belsd fiilben 2 probléma alakulhat ki.

1. Az els6: a felndtt Turner szindromas ndk kis részében jelentkezhet a kozepes frekvencigju
halloideg karosodas (,,dip”). Genetikai hdttere lehet, mert a ,,dip” dltaldban kiilonbézé feno-
tipushoz kapcsolodik (sokkal gyakoribb a 45X kromoszomaval rendelkezo ndknél és az
izokromoszomaval rendelkezd kariotipusnal). A ,,dip” audiogramban dltalaban megtalalhato a
1,5-2 kHz sav. A Turner szindromasok hallascsokkenéséért felelds gén, ugy gondoljak, hogy az
X kromoszoma p-karjan helyezkedik el . A ,,dip” legelészor 6 évesen mutathatdo ki Turner
szindromas lanyoknal. Ez 4ltalaban nem jelent problémat a Turner szindromas lanyok szdmara,
amig a magas frekvencia még ép. A ,,dip” jelenléte egy kiilondsen erds eldjele a késdbbi

hallasromlasnak.

1 (Az 6sszefoglald dr. Malou Hultcrantz: A hallds és kozsépfiil betegségei Turner-szindrémaban cimii irdsa alapjan
késziilt.)
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2. Masodlagosan, korai (35 éves kor utani), magas frekvencidju hallascsokkenés gyakran
kialakulhat, ez a hallascsokkenés a normal populacidban 60 éves kor felett jelentkezik és
,1doskori hallascsokkenésnek™ hivjak. A hallaskarosodas belso fiil eredetti, halléideg karosodas.
Ez a magas frekvencidju hallascsokkenés hozzdadodva a ,,dip”-hez egylitt egy nagyon gyors
romldshoz vezet, ami gyakran szocidlis problémdkat okoz. A baj gyakran a hallés
akadalyozottsagaval kezddédik, amit ,koktélparti szituacionak” hivnak, példaul zajos
kdrnyezetben. Az ilyen emberek attol fliggenek, hogy szjrol olvassanak, igy kompenzélnak. Az
¢letnek ebben a szakaszaban, amikor a hallas gyorsan romlik, ezek a nék gyakran éreznek
komoly faradtsagot. Ezt a kapcsolatot a hallasproblémak és a faradtsag kozott sokszor figyelmen

kiviil hagyjak! Fontos hallasvizsgalatot végeztetni €s megkeresni a legjobb megoldast szamukra.

Tudvalevd, hogy a 40-es éveikben jaro Turner szindromasoknak mindossze 13%-a rendelkezik
normal hallaskiiszobbel. Halldsjavito segédeszkozre a normal populacioban a ndk 3%-nak van
sziiksége 65 éves korban vagy anndl késébb, mig a Turner szindromas nok 27%-a visel
hallasjavito segédeszkozt. A hallaskiiszob csékkenésének aranya a felnott Turner szindromas
noknél hasonlo a normal 70-90 éves ndi népességhez, figyelembe véve a kezdet idopontjat, a
hallasszintet és a kariotipust. A halldscsékkenés szintje kiilonosen nagy a magas frekvenciak
teriiletén. A halloideg kdrosodas lehetséges oka a Turner szindromds noknél az endogén
osztrogén (a szervezetben termelddo Osztrogén) hianya. Az Osztrogénnak ugynevezett
idegszovetet védo és taplalo hatdsa is van az agyban, ami azt jelenti, hogy feltehetoleg pozitiv és

vedo hatasu a hallasfunkcional.

A hallas TS-ben

Azoknak a személyeknek, akiknek genetikai okokbol hianyzik az egyik X kromoszémajuk, a petefészek
csokkent mikodésének koszonhetéen nagyon alacsony vagy nulla az  §sztrogénszintjik.
Ez a helyzet Turner szindromaban is, ahol gyakran jelen vannak hallasproblémak és hozzaadodnak a
tobbi tiinethez. (Egy svéd kutatocsoport publikadlt elészor 1969-ben a betegséghez kapcsolodo hallasvesztésrdl.
Néhany tanulmdny azéta is ezt a megdllapitdst erdsiti meg. Mivel az dsztrogén hianyzik, ez arra utal, hogy az
osztrogén hatassal van a fiilre és a hallasra, de a kapcsolatot ez idaig még nem sikeriilt kimutatni. Az észtrogén
két receptoron keresztiil fejti ki a hatdsat: osztrogén receptor o(ERa) és B(ERP). Ezeknek a receptoroknak az
elhelyezkedése szovetenként és fajonként valtozik. Kimutattak jelenlétiiket a belsé fiilben (ragcesalokndl és az
embereknél is), akiknek sziiksége van némi dsztrogénre ahhoz, hogy egydltalan halljanak. Mas nemi hormonrol ez
iddig nem mutattak ki, hogy kézvetlen hatdssal lenne a fiilre és a hallasra. A nyolcvanas évek eleje ota a Turner
szindromas lanyoknak javasoljak a novekedési hormonkezelést, hogy meggyorsitsak a novekedés iitemét, és
osztrogent ajanlanak a masodlagos nemi jellegek kialakitasahoz. Hogy ezek a hormonkezelések hogyan hatnak a
hallasra a késobbi élet sordn, jelenleg meg nem lehet vizsgalni, hiszen ezek a lanyok még csak most érik el azt a

kort, amikor a halldsvesztés elkezdddik.)
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Mas funkcionalis problémak a fiil-orr gégészethez kapcsolodoan

Nyelés
CsecsemOkorban a nyelés/hanyas szoptatas és etetés kozben problémat jelenthet. Ez altalaban

megoldodik az elso €letév végéig. Az oka még nem teljesen ismert.

Beszéd
A Turner szindromas lanyoknak gyakran vannak beszédproblémai. A magas, boltives szajpadlas gyakran
hatéassal lehet a beszédre. Ha a beszédprobléma kialakul, fel kell keresni egy fiil-orr-gégészt és ajanlott

egy logopédus segitségét is kérni.

Neurokognitiv

A Turner szindromahoz tarsulé neurokognitiv fenotipus normal kognitiv funkciot jelent, de a vizualis
felfogokeépesség, a figyelem és a memoria részleges zavara fenndll. Az agynak az a teriilete, ami a vizualis
hatasokat feldolgozza sériilt. Koztudott, hogy a Turner szindrémaban ezek a nehézségek kdzponti hallasi,
azon kiviil 1atasi problémak. Felndttkorban ezeknek a rendellenességeknek a nagy része mar nem lathato,
talan a hormonkezelésnek koszonhetdéen. Azonban ugy tlinik a vizudlis-térbeli és vizualis-észlelési
képességek sériilése fennmarad felndttkorban is a hormonkezelés ellenére. A hallds alapjan torténd
tajékozodas szerves része a tajékozodasnak, mivel ez monitorozza a kérnyezé hanghatasokat. A hangok
lokalizaciojaban enyhe zavar figyelhetd meg azoknal a Turner szindroémas lanyoknal, akik nem kapnak

Osztrogénpotlast a pubertas alatt.

Ajanlasok

A hallasproblémak sokkal gyakoribbak a 45x kariotipusnal és azoknal, akik ennek
izokromoszomaival rendelkeznek. Legyiink tudatiban ezeknek a Turner szindromaval
kapcsolatos hallasproblémaknak és mindig forduljunk a TS-es gyermekkel a fiil-orr-gégész

szakorvoshoz. Legyiink ovatosak és aprolékosak, amikor gyakori kozépfiilgyulladast kezeliink

gyermekkor/kamaszkor alatt és rendszerint 6vakodjunk a hosszu tava kovetkeztetésektol.

(Szabalyos audiogramokon (csont és légvezetést is vizsgalva) a ,,dip ” a gyermekkor/serdiilékor folyaman
eroteljesen utalhat a késobbi hallasprobléemakra. Ajanlatos megfogadni a késobbi palyavalasztasra
vonatkozo tanacsokat. Mdasrészrol —ha nem lathato ,,dip” a hallasproblémak ritkak. Mikor a magas
frekvencia-vesztés hirtelen hozzdadodik a ,,dip ’-hez (35 éves kor felett), szabadlyos audiogramot kell

elkésziteni, hogy a TS-es személy idében hallasjavité segédeszkozt kaphasson.)
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