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TURNER-SYNDROMASOK TESTALKATA

[rta: ErBEN Orrd, SANpDOR GyurA és LAszLO JAnos

(E6tvios Lorand Tudomanyegyetem Embertani Tanszéke, Budapest és Orvostovabbképzo
Intézet Sziilészet Nogyodgyiszati Tanszéke, Budapest)

Bevezetés

Turner-syndromdn a néi nemi fejlédésnek olyan zavarat értjiik, amely ala-
csony termettel, sexualis infantilizmussal, csékevényes, ill. dysgenetikus pete-
fészekkel (primordialis tiiszéket és egyéb ovarialis szoveti elemeket nem tar-
talmazo kotGszovetes alapallomany; esik-gonad), magas vizelet-gonadotropin-
kivalasztassal, chromatin negativitassal, az X chromosoma monosomijaval
és tobb fakultativ somatikus jellegzetességgel (a csontrendszer, a sziv- és ér-
rendszer, az urogenitalis apparatus cltéréseivel) jar. A TurnNER altal 1938-ban
leirt klasszikus trias — infantilizmus, pterygium colli, cubitus valgus — tehat
egy polysymptomatikus kérképpé szélesedett.

Turner-csoport néven foglaljuk Gssze azokat a korforméakat, amelyek részben somatikus,
részben sexualis fejlodési zavarok, és a cytogenetikai kép révén is rokonjelenségeket mutat-
nak a Turner-syndromaéval. Cytogenetikailag jellemzd rdajuk. hogy a 45,X kariotypushoz rész-
ben normalis, részben kéros nemi chromosoma-vonal tarsul. Ilyen alapon soroljuk a Turner-
csoportba az X/XX vagy X/XY mozaik karioty pus‘-dl jéré hypogonad kérképeket, valamint
a masodik X chromosoma strukturilis eltéréseit (45,X/46.XXp-, 45,X/46,XXq-, 4().XX])i,
46,XXqi, 46,XXr) mutaté betegeket is. U jabban az X choromosoma translocatiojat is leirtak,
részben autosomikra. részben hmnnlmr X chromosomara.

Kiilon esoportot képvisel a tiszta gonad dysgenesis korképe (Porant 1969). Ebben a syndro-
méaban az egyetlen fejlodési zavar a gonadok hianyos fejlddése. A hormontermelésre alkal-
matlan dysgenetikus gonad kivetkezménye a secunder nemi jelleg visszamaradottsiga. Ellen-
tétben a Turner-syndromival, ezek a betegek dtlagos vagy magas termetiiek, és nincsenek
jellegzetes Turner-stigmaik. Dysgenetikus gonadjaikbol XY vagy X/XY kariotypus esetében
gonadoblastoma fejlédhet (ScurLLy 1953, 1970, LAszLo és Bosze 1972).

Anyag és moédszer

Kiilonb6z6 chromosoma-rendellenességekben (Turner-syndroma. testicula-
ris feminisatio, tiszta gonad dysgenesis sth.) szenvedd 34 beteg és 164 egész-
séges, fertilis né részletes alkatbiolégiai vizsgalatat végeztiikk el 1973 Gszén.
Jelen munkéankban 16 olyan esetiinket részletezziik, akiket genetikai és klinikai
diagnézisuk alapjan a Turner-syndromahoz vagy -csoporthoz sorolhattunk.
Az e csoportba tartozé 16 beteg életkordnak kézépértéke @ = 21,25 év (W =
15,18 —32,25 év). A 164 fertilis n6 életkorax = 27,00 év (W = 16,92 —44.,42 év).
Ez utébbi csoportba valogatas nélkiil bevontunk minden, a kérdéses iddszakban
intézetiinkben megjelent, egészséges fertilis nét. Az alsé korhatart 17 évben
allapitottuk meg, tekintettel arra, hogy a magyar nék ma 16 —17 éves koruk-
ban érik el a felnGttkori testmagassagukat (E1BEN et al. 1971). Valamennyien
az europid nagyrasszhoz tartoznak, valamennyien magyarok.
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Részletes, 45 testméretre kiterjedd antropometrikai programot valésitottunk
meg MARTIN —SALLER (1957—1966). ill. a Nemzetkozi Biologiai Program
(TANNER — HIERNAUX—JARMAN 1969) elGirasai szerint. — A vizsgalatokat
mindig délelgtt 9—12 dra kozott végeztik. E munkaban azt a 30 testméretet
dolgoztuk fel, amelyeket alkatbiolégiai jellemzésiikhéz legfontosabbnak tar-
tunk (EiBEN 1972a, 1972b). A vizsgalati adatok feldolgozasat Razdan II.
elektronikus szamitégéppel végeztik el. Megadjuk a szokasos paramétereket.
Az alkatbiolégiai feldolgozast az Eiben-féle (1969, 1972a, 1972b) normadl kom-

ponensekre bontdssal végeztiik.

Az antropometriai vizsgélatok elvégzéséért Csikds Zsuzsa asszisztensndnek, a szamitastech-
nikai feladatok megolddsihoz nytjtott segitségért Ruttkai Andrds matematikusnak e helyen
is koszonetet mondunk.

Vizsgalati eredmények és azok megbeszélése

A vizsgalt két csoport testméreteinek kozépértékeit és egvéb paramétereit
az 1. tablazatban adjuk meg. A fertilis nék kozépértékei megfelelnek a magyar-
orszagi néi ,.atlagpopulacié™ kozépértékeinek. E kozépértékeket osszevetve
magyar fGiskolas nék két csoportjanak kozépértékeivel (EmBen 1965, 1972a,
1972b). igen nagy biztonsaggal megadhatjuk a magyar nék standard értékeit,
— amint ezt vizsgalati eredményeink alapjan megszerkesztett snmatourdmunl\-
ban meg is tessziik (SANDOR —EBEN —LAszL0 mngol« nés alatt).

A vizsgalt Turner-syndromasok testmagassaga 127.2—152.4 em kézott
varial, kozépértékik x — 142,36 cm. Ez a MARTIN szerinti ,,alacsony termetiiek™
kozé, ugyanakkor a BRuGscH szerinti ,.normosomia’ kategériaba sorolja Gket
(és nem a torpenovéstiick — 120,9 em alatt — kozé, ahogy szamos kozlemény
irja). Vizsgalt Turner-syndromasaink az .,igen alacsony” (121,0—139.9 cm),
az ,,alacsony”™ (140,0—148.9 cm) és a ..kiskozepes™ (149,0—152.9 em) termet-
csoportba esnek.

Végtagjaik hosszanak a testmagassaghoz viszonyitott aranya gy akorldllld"
megegyezik a fertilis nékével: relativ felss \egt‘lghoﬂwu&a(ruk x = 43,11 (d
fertilis n6ké x = 43.02), rel. csipStovismagassaguk x = 50,22 (a fertilis ndké
x = 50.00). A végtagok proporcionaltsiga sem tér el a nurmdlls néi aranyok-
tol. Az egyes \e"taﬂs/(-'fm(nt(’l\ hossza ¢és keriilete kozotti arany azonban
zomok, re lalno izmos fe l(‘[)lt(’\l‘(‘ utal. A tvhtnmgabadg—l\arolto aranya x =
101,28, vagyis a karslté nagyobb (az esetek 759 -dban), mint a testmagassag.
Ez II](‘O'f(‘l(l a normalis fe Inntt nd1 aranynak: a 11 rtilis n6knél ez az érték x =
1()0.,22.

A Turner-syndromasok széles, zomok torzsét a rel. vallszélesség x — 24,50

Lol

(a fertilis néknél x = 23,04) és a rel. tomporszélesség x = 21,52 (a fertilis
néknél x — 20,73) érzékelteti. A két mérethdl képezvlt torzsszélességi index
értéke x — 87,84, jol jelzi az abszolite és relative is széles vallat (d fertilis
niknél az mde\ értéke x = 90,00). A rel. mellkaskeriiletiik ugyancsak nagy.
x = 58,82 (a fertilis ndké x — 52,64).

A Turner-syndromésok testalkati bélyegeinek a normalis populédciotél valé
eltérését a testméretek kombinaciéjanak kiszamitasaval kivantuk részleteseb-
ben elemezni. Feltételezziik ui, hogy valamely populicion beliil azok a kisebb
csoportok, amelyeknek egyedei valamely betegségben szenvednel:. ill. valamely kéros
dllapotban vannak (amelyet esetiinkben chromosoma-rendellenesség kisér ), test-
alkatukban is eltérnek a normdlis populdciétal.
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1. tdbldzat

Turner syndromdsok és fertilis nék testméretei
Table 1. Body measurements of patients suffering from Turner’s syndrome and fertile women

Body measurements*
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Mellkaskeriilet
Haskeriilet
Tompor-
keriilet
Felkarkeriilet
Alkarkeriilet
Csuklékeriilet
Combkeriilet
Alszarkeriilet

. Bokakeriilet

48.45
142.36
76.88
144.18

|

115.89 |

74.35
115.70

91.10

71.51
53.60

80.04
38.06

6.59
34.88
39.30
23.61
22.91

30.64

16.83
31.55
83.73
81.89

85.96
25.10
22.10
14.66
50.63
31.98
21.97

* Body measurements: 1. Weight,
Shoulder height, 8. Elbow height, 9. Wrist height, 10. Finger height, 11. Height of ant. sup. iliac spine, 12. Knee height, 13. Ankle
height, 14. Shoulder width, 15. Bideltoid width, 16. Waist width, 17. Bispinal width. 18. Bitrochanter width, 19. Chest breadth,
20. Chest depth, 21. Back width, 22. Chest circumference, 23. Abdomen circumference, 24. Trochanter circumference, 25. Upper
arm circumference, 26. Forearm circumference, 27. Wrist circumference, 28. Thigh circumference, 29. Calf circumference,
30. Ankle circumference.

2

Turner-syndromasok
Latients
Turner’s syndrome

‘ x

(n — 16)
1.82 | 7.2
1.62 | 6.4
0.87 3.4
1.83 | 7.3
1.37 | 5.49
1.47 | 5.88
1.49 | 5.95
1.24 | 4.95
0.95 | 3.81
0.88 | 3.50
1.16 | 4.65
0.83 | 3.30
0.25  1.00
0.48  1.91
0.56  2.23
0.35  1.40
0.42  1.70
0.52 2,07
0.35  1.39
0.39 | 1.55
0.41 | 1.64
1.27 | 5.08
1.75 | 7.01
1.67 | 6.69
0.81  3.22
0.30  1.18
0.14 | 0.54
1.09 ‘ 4.36
0.62  2.48
0.43 | 1.70

suffering  from

-
31.8—58.4
127.2—152.4
71.4—81.8
‘125.2 159.¢
i 105.8—124.6
64.8—90.1
102.3—124.0
80.6—98.0
65.1—77.0
47.2—58.8
70.1—88.4
33.4—48.4
4.9—8.6
30.5—38.0
34.5 42.6
21.4—26.3
19.0—26.9

26.0—34.0

22.8—27.9

13.1—19.7
27.9—34.0
71.4—91.0
69.1—96.7

73.2—99.2
20.1—34.6
18.7—23.7

13.2—15.7
44.0 59.2
26.5—35.6
19.0—24.5

58.14
159.35
84.97
159.00

130.43

83.05
1.30:35

102.46

80.96
61.51

89.33
42.72

7.47
36.71
40.60
24.42
24.61

33.04
26.11

16.78
31.65
83.88
82.63

91.01
25.29
22.68
14.95
54.50
33.71
21.49

Fertilis nék
Fertile women

(n — 164)
s | 4

0.77 | 9.87
0.44 | 5.66
0.23  3.00
053 6.80
0.40 | 5.15
0.35 | 4.42
0.46 5.8
0.34  4.29
0.35 | 4.45
0.20  3.76
034 4.41
0.20 2.53
0.08  1.00
012 1.60
0.21 273
0.18  2.36
0.14 | 1.79
0.19  2.38
0.16  2.01
012 1.48
0.17 216
048 617
071 9.10
0.63  8.05
0.23  2.89
014 | 174
0.08 | 0.97
0.39 | 4.95
0.24 | 3.06
0.12 | 1.53

w
41.6—93.5
145.5—174.5
76.8—98.6

135.5—178.3

117.7—150.4

72.1—98.3
116.5—163.4
90.4—113.1
71.7—97.7
53.2—85.5
79.6—103.3
28.7—49.2
4.7—10.4
33.2—41.8

35.5—49.7
20.0—35.1
19.6—32.7

27.7—42.0
23.0—34.5

13.0—21.0
26.9—38.9
73.1—101.7
67.1—108.1

74.1—119.2
20.0—35.1
19.7—217.4

13.1—19.5
44.4—71.8
20.1—46.5

18.2—26.9

Stature, 3. Sitting height, 4. Span, 5. Suprasternal height, 6. Symphisis height, 7-
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1. &bra: A Turner-syndromésok és fertilis n6k megoszldsa a Il. és IIl. normal komponens koordinata-rendszerében
Fig. 1. Distribution of patients suffering from Turner’s syndrome and fertile women on normal components Il and |1l
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2. &bra: Testméretvektorok (a testméretek sorszdmaik alapjan az 1. tdbladzatb6l azonosithatok)
Fig. 2. Body-measurements vectors (The body-measurements are identifiable on the basis of their numbers in the Table



A vizsgalt személyek testméret-jellemzbinek Gsszességét a szokasos médon
standardizaltuk, és ortogonalis faktorokra, in. normél komponensekre bon-
tottuk (EBEN 1969, 1972a, 1972b). A vizsgalt probléma szempontjabél néhany
ilyen normél komponens figyelembe vétele elegendének bizonyult.

Az 1. normal komponens a vizsgalt személyek altalanos adatait tiikrozi, a
vizsgalt személyekre vonatkozé egyiitthatéja pedig a ,,nagysag’ altalanos
mérészama. A 11. normal komponens az atlagos testméretektdl valé eltérést,
egyiitthatéja pedig a test morfologiai alakjat, robuszticitasat, mig a III. nor-
mal komponens a masodlagosan differencialo méreteket, egyiitthatéja pedig
az izmossagot adja meg.

Korabbi vizsgalatokbol (E1BEN 1972a, 1972b) tudjuk, hogy mindezek elle-
nére az I. normal komponens informaciéértéke relative kicsi. Legcélszeriibben
a II. és a Ill. normal komponens sikbeli koordinatarendszerében abrazol-
hatjuk a vizsgalt személyeket (1. abra). Mig a fertilis n6k benépesitik a koor-
dinatarendszer mind a négy mez§jét, a Turner-syndromasok jellegzetes, hiper-
bola alaki gérbe mentén helyezkednek el.

Azt, hogy egy-egy vizsgalt személy milyen testalkati bélyegei révén keriil a
koordinata-rendszer adott pontjara, a testméretvektorok hatarozzak meg.
A 2. abran bemutatott testméretvektorok koziil a test hosszméreteire vonat-
kozéak (az egyes testméretek sorszamuk alapjan az 1. tablazatbél azonosit-
hatdk) mind lefelé mutatnak, tehat a Il. normal komponens negativ irdnya-
ban egy linearitdas fGiranyt figyelhetiink meg. A Il. és 111. normal komponens
pozitiv dganak megfelel§ jobb fels§ mezSben futnak azok a testméretvektorok,
amelyek elsdsorban a torzs felsé részének dimenzi6it, tehat a test robusztici-
tasat hatarozzak meg. A széles, izmos vallrdl ezt az iranyt izomiranynak
tekinthetjik. A Il. normal komponens pozitiv és a Ill. normal komponens
negativ szaranak megfeleléen, vagyis a bal fels6 mez6ben futnak a torzs alsé
részét meghatarozé testméretvektorok (tomporszélesség, tomporkeriilet, has-
keriilet), vagyis a zsigerirany.

Vizsgalt Turner- syndromésaink hiperbola -szerl elhelyezkedése a koordinata-
rendszerben igy mar vilagos: semmi ninecs tavolabb télitkk, mint a linearitas.
A hiperbola gérbén (‘lfoglalt helyiiket (a vallszélességiikkel, mellkaskeriiletiik-
kel sth. kifejezhetd) robuszticitasuk, ill. (a végtagok keriileteivel, elsdsorban a
combkeriilettel kifejezhetd) izmossaguk hatérozza meg.

A bal oldali mez8kben talalhaté két eset koziil az egyik, a 289. szammal
jelolt (Sz.T. 20 éves), akinek alacsony novése, laparotomiaval igazolt csik-
gonadja és Turner-phenotypusa 46, XX kariotypuss’al tarsult, nem tekinthetd
tipusos Turner-syndromanak. A 430. esetiink (R. E. 22 éves) linearitas ira-
nyaban tiérténd eltolédasat 509,-ban elGfordulé Y chromosomaja magyaraz-
hatja (kariotypus: 45,X/46,XY).

A testméreteken kivil bevezettiink még egy kvalitativ jellemzdt: az egész-
séges, fertilis n6knél ez 0, a Turner-syndromasoknal ez 1. Ezt a valtozot is a
testméretvektorok egy elemeként kezeltiik. Minthogy e valtozo értékét a fak-
torokra bontéasnal is figyelembe vettiik, lehetévé valt, hogy ezt az értéket olyan
esetekben is rekonstrualjuk a testméretekbdl, amikor erre vonatkozéan nincs
kézvetlen informaciénk. Ilyen esetekben a Turner-syndromat jellemz§ szam
nyilvan nem a 0 vagy 1 diszkrét értéket veszi fel, hanem az egy olyan folytonos
valtozéval becsiilhets, amelynek 0 koriili értékei esetén a Turner-syndroma
lehetdségét elvethetjiik, mig 1 koriili értéke a Turner-syndroma fennallasat
valészintisitheti.
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Usszefoglalés

Szerz6k 16 Turner-syndromas beteg testalkatat vizsgaltak, akiknek élet-
kora 15,18—32.25 év kozott valtozott, kozépérték 21,25 év. Osszehasonlitasul
164 egészséges, fertilis né testalkatat vizsgaltak, életkoruk 16,92—44.,42 év,
kozépérték 27,0 év; valamennyien europidok, magyarok.

A vizsgalt személyck testméret-jellemzGinek 6sszegét standardizaltak, és
ortogonalis faktorokra, in. normal komponensekre bontottak (EmBEN 1969,
1972a). A vizsgalt személyeket sikbeli koordinatarendszerben abrazoltak, ahol
a fertilis nék benépesitik a koordinatarendszer mind a négy mezdjét, a Turner-
syndromasok viszont jellegzetes hiperbola alaki gérbe mentén helyezkednek
el. Egy-egy vizsgalt személynek a koordinatarendszerben elfoglalt helyét a
testméretvektorok hatarozzak meg.

A Turner-syndromasok termete és ezzel aranyosan valamennyi hosszmérete
kisebb, mint a normalis néi populacié hasonlé méretei. Szélességi méreteik
ehhez képest relative nagyobbak, kiilonésen a vallszélesség. Ugyancsak na-
gyobbak a torzs és a végtagok keriileti méretei. Mindez egyiitt alacsony ter-
metet, zomok testalkatot eredményez.
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THE PHYSIQUE OF PATIENTS SUFFERING FROM TURNER’S SYNDROME
by 0. G. Eiben—Gy. Sandor—J. Laszlo

(Summary)

The authors examined the physique of 16 patients suffering from Turner’s syndrome whose
age varied between 15.18 and 32.25 years, the mean being 21.25 years. As comparative material
they examined the physique of 164 healthy, fertile women (the age of these was between 16.92
and 44.42 years; mean: 27.0 years): all examined persons were Europids, Hungarians.
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The sum of the characteristics of the body measurements of the examined persons was stan-
dardized and broken down to orthogonal factors, so-called normal components (EiBEN 1969.
1972a). The examined persons were represented in a planar co-ordinate system where the fertile
women figured within all four fields, on the other hand, those suffering from Turner’s syndrome
were placed along a characteristically hyperbolic curve (Fig. 1). The places taken by each per-
son in the co-ordinate system are determined by the vectors of the body measurements (Fig. 2).

The stature and, in proportion with it, all length measurements of the patients suffering
from Turner’s syndrome are smaller than those of the normal female population. As compared
with this, their measurements of width are relatively larger, especially shoulder width. Similar-
ly, also the measurements of circumference of the trunk and extremities are larger (Table 1).
All this has a low stature, a stocky build for result.
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