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Streszczenie

W artykule opisano pacjentke z rozpoznanym w 5. roku
zycia zespolem Turnera. Od wczesnego dziecifistwa
dziewczynka przejawiala nieadekwatne zachowania
i deficyty w komunikacji. Rodzice laczyli trudnosci
corki z chorobg podstawowa oraz wspolistniejacymi
zaburzeniami endokrynologicznymi (niedoczynnoscig
tarczycy) i celiakia. Narastajace problemy przekonaly
opiekunéw do poglebienia diagnostyki, ktéra przepro-
wadzil zesp6t diagnostyczny — psychiatra dzieci i mto-
dziezy, psycholog, pedagog specjalny. Na podstawie
wywiadu, préb klinicznych pod katem autyzmu oraz
oceny stanu psychicznego w 18. roku zycia pacjentki
rozpoznano u niej autyzm atypowy. Dodatkowo od 17.
roku zycia chora byla pod opieka psychiatry ze wzgledu
na wahania nastroju, impulsywno$¢ i drazliwos¢. Zdia-
gnozowano epizod depresyjny, zastosowano leki prze-
ciwdepresyjne, uzyskujac poprawe stanu psychicznego.
W 21. roku zycia pacjentka miata epizod depresyjny
z objawami psychotycznymi i tendencjami samobdj-
czymi bedacy przyczyna hospitalizacji psychiatrycznej.
Stopniowa poprawe uzyskano, stosujac leczenie far-
makologiczne (klomipramina, weglan litu, klozapina).
Wprowadzenie oddzialywan psychoterapeutycznych
jest utrudnione z powodu zmiennego zaangazowania
rodziny w proces leczenia.

Stowa kluczowe: depresja, zesp6t Turnera, autyzm.

Wstep

Zespot Turnera (Turner’s syndrome — TS) jest
spowodowany catkowita lub czeSciowa utrata
chromosomu X w pewnej cze$ci lub we wszyst-
kich komérkach organizmu. Wystepuje u 1 na
2000-2500 zywo urodzonych noworodkéw plei
zefiskiej (Pinsker 2012). O rozpoznaniu zespotu
mozemy méwi¢ wtedy, gdy u pacjentki obser-
wujemy charakterystyczne cechy fenotypowe
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In the article, a patient with Turner’s syndrome diag-
nosed at the age of five years is described. Since early
childhood she displayed inadequate behaviours and
deficits in communication. Her parents related their
daughter’s difficulties with TS, hypothyroidism, and
coeliac disease. Cumulative difficulties persuaded car-
egivers to elaborate the diagnosis, which was done by
a psychiatrist, a psychologist, and a special educational
needs teacher. Based on the interview, clinical trials for
autism, and mental state examination a diagnosis of
atypical autism at the age of 18 years was made. Since
the age of 17 years, the patient remained in psychiatric
care because of mood fluctuations, impulsivity, and ir-
ritability. She was diagnosed with depressive episodes,
and was prescribed antidepressant medication, with
improvement in her mental state. At the age of 21
years, severe depression with psychotic symptoms and
suicidal tendencies appeared, resulting in psychiatric
hospitalisation. Gradual improvement was obtained by
pharmacotherapy (clomipramine, lithium, clozapine).
Psychotherapeutic interventions have been difficult be-
cause of unstable family engagement in the patient’s
treatment.
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powiazane z typowymi zmianami w badaniu
cytogenetycznym. U ponad polowy pacjentek
z zespolem Turnera stwierdza si¢ monosomie
45,X0, u 20-30% obecny jest kariotyp mo-
zaikowy, natomiast u pozostalych wystepuja
inne anomalie strukturalne (Ross i wsp. 2001;
Davenport 2010). Najczestszymi cechami feno-
typowymi TS jest niski wzrost (Srednio 143 cm),
koslawe lokcie i kolana, skrdcenie czwartej kosci
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$rédrecza, nieprawidlowo mata zuchwa (mikro-
gnacja), opdznienie wieku kostnego, obnizona
mineralizacja kosci, dysgenezja gonad, nieptod-
no$¢, niedobdr estrogendw, nisko schodzaca linia
wlosow, tzw. pletwiasta szyja (dodatkowe faldy
skérne), deformacja paznokci oraz obrzeki dtoni
istop (Gravholt 2005; Marchini i wsp. 2007; Sagi
iwsp. 2007; Bekker i wsp. 2008). Juz u noworod-
kéw mozna zauwazy¢ niskg mase urodzeniows,
obrzeki limfatyczne, problemy z jedzeniem, czeste
ulewanie oraz wymioty. U kobiet z TS w po-
réwnaniu z populacja og6lng istnieje znaczaco
wigksze ryzyko wystapienia niektérych choréb,
w tym niedoczynno$ci tarczycy, cukrzycy, chor6b
serca, osteoporozy, wrodzonych wad (m.in. serca,
uktadu moczowego, narzagdu wzroku, uszu), mar-
skosci watroby oraz raka okreznicy i odbytnicy.
Choroby serca sa przyczyng zwickszonej $mier-
telnosci wéréd pacjentéw z TS (Noe i wsp. 2000;
Bondy i Bakalov 2006). Rozwdj intelektualny
u wiekszosci pacjentek z zespolem Turnera prze-
biega prawidlowo. Charakterystyczny jest jednak
nieharmonijny profil umiejetnosci poznawczych
z istotng przewaga zdolno$ci stownych nad bez-
stownymi (Kesler 2007).

Zaburzenia ze spektrum autyzmu (autism
spectrum disorders — ASD) sa grupa zaburzen
neurorozwojowych, ktéra charakteryzuje sie
trudno$ciami w komunikacji oraz spolecznym
funkcjonowaniu, a takze powtarzalnymi, stereo-
typowymi zainteresowaniami i aktywno$ciami.
W zaleznosci od badanej populacji rozpowszech-
nienie ASD w populacji ogélnej wynosi od
0,1 do 1,5%. Badacze z Centers for Disease Con-
trol and Prevention podali, ze w 2012 r. u 1 na
68 dzieci w wieku 8 lat rozpoznano ASD (Chri-
stensen i wsp. 2016). Stosunek mezczyzn do
kobiet wynosi §rednio 4,5 : 1. Wydaje sie, ze
w ujawnieniu si¢ fenotypu ASD odgrywaja role
rézne geny, chociaz istotny jest réwniez udziat
czynnikéw srodowiskowych. Mogg one wplywaé
na plodowy lub wczesny rozwéj mézgu juz po
urodzeniu dziecka w spos6b bezposredni lub
poprzez modyfikacje epigenetyczne (Abrahams
i Geschwind 2008; Bill i Geschwind 2009).
Chociaz ASD sg opisywane w powigzaniu z wie-
loma réznymi zespolami genetycznymi, nie jest
jasne, czy ich wspélwystepowanie jest wynikiem
tych samych uktadéw genéw wilaczonych w roz-
woj obu jednostek chorobowych, czy tez niepel-
nosprawno$¢ intelektualna zwigzana z takimi
zespolami imituje objawy ASD (Moss i Howlin
2009). Istnienie w obrebie chromosomu X
tzw. genu lub genéw podlegajacych pietnu
genomowemu (zmprinted genes) 1 ich istotna rola
w poznaniu spofecznym byla po raz pierwszy

opisywana przez Skuse i wsp. (1997). Geny te
odgrywaja role w podatnosci na ASD. Hipoteza
ta wywodzi si¢ z badaf pacjentéw z TS. Kobiety,
u ktérych dochodzi do utraty ojcowskiego chro-
mosomu X, sg znacznie lepiej przystosowane
spolecznie i majg lepsze umiejetnosci jezykowe
niz te, u ktérych nastagpila utrata matczyne-
go chromosomu X. W kolejnych badaniach
nie potwierdzono przedstawionych wynikéw
(Lepage i wsp. 2012). Pacjentki z TS maja
w znacznym stopniu zwickszone ryzyko wy-
stapienia ASD. W badaniach Creswell i Skuse
(1999) u 5 ze 150 pacjentéw (3%) z TS zdia-
gnozowano dodatkowo autyzm wg klasyfikacji
ICD-10. Autorzy wysuneli przypuszczenie, ze
najprawdopodobniej ryzyko wspotwystepowa-
nia obu jednostek chorobowych jest wigksze
niz w populacji ogélnej.

Mnogo$¢ zaburzeni towarzyszacych TS,
czynniki psychologiczne, $srodowiskowe i oso-
bowosciowe pacjentek moga usposabia¢ do
wystepowania zaburzen afektywnych (Catinari
i wsp. 2006; Mao i wsp. 2016). Natomiast
dodatkowa diagnoza depresji u pacjentéw
z ASD dotyczy najprawdopodobniej 1% dzieci
i 30% mlodziezy oraz dorostych, a zaburzenie
afektywne dwubiegunowe 2—10% mlodziezy
1 6-21% os6b dorostych (Cassidy i wsp. 2014;
Gotham i wsp. 2015). Wspotwystepujace zabu-
rzenia nastroju wiazg si¢ m.in. z pojawieniem
sie mysli i zamiaréw samobojczych. Mlodziez
idorosli z ASD w poréwnaniu z populacja ogél-
na znacznie czesciej popelniaja samobdjstwa
(nawet 9 razy czesciej) (Cassidy i wsp. 2014;
Gotham i wsp. 2015). Objawy psychotyczne
opisywane sa sporadycznie u pacjentéw z TS
(Carlone i wsp. 2016), natomiast w ASD ry-
zyko jest poréwnywalne z populacja ogélna
(Rybakowski i wsp. 2014). W niniejszej pracy
zostanie przedstawiony przypadek pacjentki ze
wspolistniejacym TS, ASD oraz zaburzeniami
nastroju o znacznym nasileniu.

Opis przypadku

Pacjentka urodzita sie z ciazy pierwszej,
w czasie ktérej nie obserwowano komplikacji.
Por6d odbyl si¢ sitami natury w zaplanowanym
wczesniej terminie. Masa urodzeniowa dziew-
czynki wynosita 2420 g, a punktacja w skali
Apgar 10. W 5. roku zycia rozpoznano u niej
zespél Turnera (46,X0). Z powodu niskorosto$ci
chora do 16. roku zycia otrzymywala hormon
wzrostu. W kolejnych latach zycia zdiagno-
zowano u niej celiakie, nietolerancje laktozy
oraz niedoczynno$¢ tarczycy, ktére wymagaly
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dodatkowych oddzialtywan. Pacjentka nigdy
nie stosowala substancji psychoaktywnych.
Gdy miata 15 lat, wykonano jadrowy rezo-
nans magnetyczny (nuclear magnetic resonance
— NMR) glowy (w zwiazku z prowadzonym
leczeniem hormonem wzrostu), w ktérym obraz
moézgowia byl prawidlowy. W zapisie badania
elektroencefalografem (EEG) nie stwierdzano
odchylen. Badanie stuchu oraz wzroku nie wy-
kazato nieprawidtowosci. W rodzinie pacjent-
ki krewny I stopnia chorowal na zaburzenie
afektywne, prawdopodobnie dwubiegunowe,
popetnil samobéjstwo. Z innych choréb w ro-
dzinie odnotowano tuszczyce oraz bielactwo.
Dane dotyczace rozwoju dziewczynki przed-
stawiono w tabeli 1.

Ze wzgledu na problemy z koncentracja uwagi
oraz grafomotoryczne pacjentka we wczesnym
okresie szkolnym zostala objeta opieka porad-
ni psychologiczno-pedagogicznej. Rozpoznano
specyficzne trudnos$ci w uczeniu si¢. Badania
psychologiczne oraz pedagogiczne wykonywano
regularnie, przed kazdym etapem edukacyjnym,
a gdy pacjentka miata 18 lat z powodu narasta-
jacych probleméw edukacyjnych.

Gdy dziewczynka miala 15 lat, stwierdzano
ponadprzecigtna inteligencje ogdlng przy nie-
harmonijnym rozwoju poszczegdlnych funkeji
poznawczych. Zdolno$ci werbalne (poziom wy-
soki) byly znacznie lepiej rozwiniete niz zdolno$ci
praktyczne (poziom przecietny). Obserwowano
wolniejsze tempo méwienia, stabe umiejetno$ci
przewidywania zdarzen i planowania dziatania,
trudnosci w zakresie pamieci wzrokowej i ko-
ordynacji wzrokowo-ruchowej. Pacjentka byta
bardzo podatna na dystraktory zewnetrzne,
jak i wlasne skojarzenia oraz mysli pojawiajace
si¢ podczas dzialania. Zywo na nie reagowala,
komentowala, zartowala, glosno si¢ $miala. Gdy
miata 18 lat, jej ogdlna sprawno$¢ umystowa
ksztattowata sie na poziomie przecietnym, a roz-
wdj poszczeg6lnych funkeji intelektualnych byt
nadal nieharmonijny. Na przecietnym pozio-
mie ksztaltowal sie zaséb wiadomosci z zakresu
wiedzy ogolnej, myslenie stowno-pojeciowe,
umiejetnosé definiowania pojeé. Pacjentka miala
dobrze rozwinieta pamie¢ stuchowa i wzrokowa,
natomiast obnizona spostrzegawczo$¢ wzrokows,
integracje wzrokowo-ruchowg oraz organizacje
wzrokowo-przestrzenna. Pacjentka wykazywala
istotne trudnosci w rozumieniu konwencjonal-
nych standardéw zachowania oraz ztozonych
sytuacji spolecznych. Prozodia mowy chorej byla
nieprawidlowa, monotonna, czasami méwita
szeptem, zeby po chwili, nagle, bez zwiazku
z wypowiadanymi tre$ciami, podnosi¢ glos.

Przedstawione powyzej wyniki badan psy-
chologicznych wskazuja na obnizenie mozli-
wosci intelektualnych pacjentki pomiedzy 15.
a 18. rokiem zycia, co moglo by¢ zwigzane m.in.
z zastosowaniem odmiennych testow [WISC-R
— Skala Inteligencji Wechslera dla Dzieci
vs WAIS-R (PL)} — Skala Inteligencji Wechslera
dla Dorostych), wahaniami nastroju pacjentki,
a takze zmianami hormonalnymi (np. dysre-
gulacja hormondéw tarczycy) wplywajacymi na
okresowe pogorszenie mozliwosci poznawczych.

Pomimo wielu sugestii otoczenia (m.in. na-
uczycieli z gimnazjum oraz liceum) dotycza-
cych poglebienia diagnostyki psychiatrycznej
pacjentki rodzice nadal uwazali, ze trudnosci
w funkcjonowaniu corki wynikaja z rozpoznania
TS. Odrzucali argumenty wskazujace na moz-
liwos¢ wystepowania ASD. W szkole $redniej,
pomigdzy 16. a 18. rokiem zycia, obserwowano
narastanie wcze$niejszych probleméw pacjentki.
Na lekcjach coraz czesciej wytaczala si¢ my-
§lami, potrzebowala uwagi nauczyciela, zeby
wroéci¢ do wykonywanych zadan. W wypowie-
dziach zauwazano coraz wigkszg przerzutnosé.
Nastolatka czgsto zmieniala temat rozmowy,
tracila gléwny watek, jej wypowiedzi byly coraz
bardziej chaotyczne i malo zrozumiale. Pod-
czas lekcji wykonywala wiele drobnych ruchéw
i manipulacji rekoma, czasami nagle wstawata
i wychodzila, nawet podczas sprawdzianéw, nie
tlumaczyta swojego zachowania. Wypowiadata
sie niepytana, komentowala, zartowala, wy-
buchala §miechem. Reakcje te byly wywotane
wewnetrznymi przezyciami pacjentki oraz sko-
jarzeniami, ktérych nie potrafita powstrzymad
ani wytlumaczy¢. Miala coraz wigkszy problem
z wycigganiem wnioskéw, wylowieniem tego,
co wazne, z analiza, zapami¢taniem calego
materialu. Jej wypracowania byly chaotyczne.
Zachowanie w czasie przerw bylo nietypowe
dla wieku dziewczynki, np. biegata w deszczu
wokot zaparkowanych samochodéw. Réwniez
relacje z réwiesnikami i nauczycielami odbie-
galy od ogélnie przyjetych standardéw. Czesto
zapominala o uzywaniu zwrotéw grzeczno$cio-
wych i zwyczajowo przyjetych form zachowan.
Pacjentka miala trudnosci z ocena wlasnego
zachowania w kontekscie spolecznym. W liceum
rodzice nadal musieli jej pomaga¢ w odrabianiu
lekcji. Na lekcjach pracowata bardzo wolno,
jezeli nie zdazyla czego$ zanotowad, to krzyczala
na nauczyciela i uderzata reka w st6l. Rodzi-
ce oraz nauczyciele taczyli nasilenie trudnosci
z intensywna nauka w szkole i w domu oraz
wynikajacym z tego przemeczeniem.
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Tabela 1. Informacje dotyczace rozwoju

Rozwéj ruchowy <

siadanie — 6.~7. miesiac zycia

raczkowanie — nie

samodzielne chodzenie — 12. miesigc zycia, mniejsza sprawnos¢ ruchowa w poréwnaniu z réwiesni-
kami, problemy grafomotoryczne

Mowa .
i komunikacja .

wskazywanie instrumentalne, incydentalne — o czasie

nasladowanie gestéw i czynnosci innych oséb — o czasie

gtuzenie —tak

gaworzenie — rodzice nie pamietaja

wyrazy dzwiekonasladowcze — wg rodzicow prawdopodobnie o czasie

pierwsze stowa — ok. 2. roku zycia, nastepnie — powolny przyrost stownictwa, rodzice nie pamietaja,
czy byty one uzywane prawidtowo, w kontekscie

w tym czasie — mowa swoista, zrozumiata dla rodzicéw

proste zdania — dopiero ok. 4. roku zycia

rozumienie mowy we wczesnym dziecifistwie — prawidtowe

od poczatku rozwoju mowy — chetniej powtarzata stowa, zdania; liczba wypowiedzi spontanicznych
byta ograniczona

obserwowano: trudnosci z opowiadaniem prostych historyjek obrazkowych oraz sytuacji zaistnia-
tych w przedszkolu

pomimo sygnatéw z przedszkola, a péZniej ze szkoty, dopiero gdy dziewczynka miata ok. 11-12 lat,
rodzice zwrdcili uwage na nieadekwatne uzywanie stéw i zdan, echolalie odroczong, nieprawidtowa
prozodie mowy

odpowiadata na proste pytania, natomiast zadawata bardzo mato pytan, nie byta dociekliwa
miata trudnosci w prowadzeniu dialogu oraz podtrzymywaniu rozmowy

liczba gestow uzywanych w komunikacji — ograniczona

dtugo nie rozumiata nawet najprostszych zartow

czesto opowiadata zarty, ktére byty zrozumiate wytacznie dla niej samej

miata trudnosci ze zrozumieniem komunikatéw metaforycznych (w wieku ok. 17 lat — nauczyta sie
wielu utartych metafor)

miata trudnosci ze zrozumieniem ironii i sarkazmu, w domysleniu sie, czego druga osoba od niej
oczekuje

nie rozumiata i nie stosowata zwrotéw paralingwistycznych, komunikatéw pozawerbalnych (np.
ziewania, wzdychania)

w wypowiedzi wtrgcata wiele niezwigzanych z rozmowa stéw, zdan, fragmentéw piosenek, nie
ttumaczyta ich znaczenia w uzytym kontekscie

przez bardzo dtugi czas, méwiac do 0séb dorostych, zwracata sie per ty

wchodzita bez pukania do jakiego$ pomieszczenia w sytuacjach, w ktérych nie powinna tego robic,
bo wtasnie chciata co$ powiedzie¢ lub o co$ zapytac

zawsze byta bardzo szczera, nie rozumiata, ze nie wypada czego$ powiedzie¢, poniewaz moze to
urazi¢ druga osobe

uzywata wiele neologizméw (miata stowotworczy cigg)

najczesciej zaczynata rozmowe w sposéb nieadekwatny, bez wprowadzenia zaczynata méwic na
jakis temat, nie rozpoznawata, ze druga osoba nie rozumie, o czym ona mowi

czasami w wypowiedziach byto tak duzo dygresji, ze pacjentka sama juz nie wiedziata, co chciata
powiedzie¢

niekiedy mowita do siebie szeptem lub kilka razy powtarzata swoje wypowiedzi

Funkcjonowanie -«
spoteczne

od wczesnego dziecinstwa — trudnosci w swobodnym nawigzywaniu i podtrzymywaniu kontaktu
wzrokowego

od okresu przedszkolnego — relacje z rowiesnikami zaburzone, szybko tracita zainteresowanie
wspolnym kontynuowaniem zabaw z dzie¢mi

w szkole podstawowej — réwiesnicy czesto jej dokuczali, z tego powodu zaczeta izolowac sie, nie
miata kolezanek, ale tez nie zgtaszata takich potrzeb

w okresie gimnazjum — po terapii indywidualnej — wg relacji rodzicéw byta bardziej otwarta, po-
szukiwata znajomych, jednak czesto robita to w sposéb nieumiejetny; w kontaktach byta nachalna,
wchodzita do réznych klas, méwiac ze szuka znajomych; nawigzywane relacje z rowiesnikami byty
powierzchowne; w tym czasie miata jedng kolezanke, z ktérg utrzymywata blizszy kontakt, jednak
to rodzice méwili jej, o czym moze z nig rozmawiac lub jak moze zorganizowac czas, gdy kolezanka
ja odwiedzi

w liceum — nie nawigzata nowych znajomosci

rodzice obserwowali, ze cérka zawsze miata problem z rozpoznawaniem podstawowych emocji,
czesto reagowata nieadekwatnie; dopiero w okresie nastoletnim zaobserwowano w tym zakresie

poprawe
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Tabela 1. Cd.

Zainteresowania
i aktywnosci

rozwoj zabawy — prawidtowy, o czasie pojawity sie zabawy symboliczne i tematyczne, jednak byty
one ubogie; dziewczynka byta mato kreatywna

nigdy nie miata wiodacej aktywnosci lub zainteresowania

pod koniec liceum — lubita stucha¢ muzyki, ttumaczyta teksty piosenek z angielskiego, duzo czytata
najczesciej nie dzielita sie z innymi swoja radoscia, zainteresowaniami, nie chwalita sie swoimi
osiggnieciami

od wczesnego dziecinstwa — nadruchliwosé, stereotypie ruchowe (machanie rekoma, bieganie po
statych trasach, pocieranie dtoni)

w pézniejszym czasie — krecita wtosy, wyrywata je lub wktadata do ust

domagata sie, zeby niektdre czynnosci byty wykonywane w tej samej kolejnosci, na wszelkie zmiany
reagowata ztoscia

Inne

dieta — urozmaicona

sen — prawidtowy

w okresie nastoletnim — nie poruszata sie samodzielnie po miejscowosci, w ktérej mieszkata — rodzi-
ce obawiali sie, ze bedzie miata trudnos¢ z powrotem do domu

czesto sprawiata wrazenie zagubionej, wchodzita do jakiegos pomieszczenia i po krotkiej chwili nie
pamietata, po co tam weszta

czesto musiata natychmiast realizowa¢ pomysty, ktére pojawity sie w jej gtowie, niezaleznie od tego,

co wtasnie robita (np. opiekowata sie inng osoba); potrafita wyjs¢ i zostawic jg bez opieki

» od wczesnych lat zycia — zaburzenia orientacji przestrzenne;j

Od 17. roku zycia pacjentka ambulatoryjnie
byla objeta opieka psychiatry ze wzgledu na
czeste wahania nastroju, nasilenie probleméw
z koncentracja uwagi, impulsywnos¢ i draz-
liwo$¢. Rozpoznano epizod depresyjny, ktéry
mama pacjentki wigzala z zapaleniem jelit. Przez
kilka miesi¢cy chora otrzymywala sertraling (do
100 mg/dobe), po ktdrej obserwowano poprawe
stanu psychicznego. Ze wzgledu na problemy
edukacyjnie zalecono nauczanie indywidualne.
Trudnosci w komunikacji oraz w funkcjono-
waniu spolecznym od wczesnego dziecifistwa
nasuwaly przypuszczenie ASD, ktdre nastepnie
potwierdzono.

Narastajace problemy szkolne przekonaly
opiekunéw do poglebienia diagnostyki psycho-
logicznej i psychiatrycznej. Zesp6t diagnostycz-
ny byl ztozony z psychiatry dzieci i mlodziezy,
psychologa oraz pedagoga specjalnego. Na pod-
stawie wywiadu z rodzicami oraz pacjentka,
przeprowadzonych préb klinicznych pod katem
ASD, oceny stanu psychicznego oraz analizy
dostepnej dokumentacji po raz pierwszy, w 18.
roku zycia pacjentki, postawiono rozpoznanie
autyzmu atypowego (wg klasyfikacji ICD-10).

Pomimo swoich trudno$ci, wynikajacych
przede wszystkim z osiowych objawéw ASD
oraz zaburzef nastroju, nastolatka zdala mature
i dostala si¢ na studia. Jednak nie radzila sobie
z organizacja zajed, czesto trafila nie na te zajecia,
na ktére powinna w danym momencie si¢ udac.
Gdy pacjentka miata 21 lat, zaobserwowano
u niej istotne obnizenie nastroju, nieche¢ do
nawiazywania kontaktéw nawet z najblizsza ro-
dzina. Pacjentka wypowiadala mysli samobdjcze,
moéwita tez, ze we wczesnym dziecifstwie zostala

skrzywdzona, domagala si¢ ukarania tej osoby.
Wielokrotnie dzwonila na policje, pytajac, czy
ta osoba zostala juz umieszczona w wigzieniu.
Informacje przekazywane przez pacjentke byty
niewiarygodne, ich tres¢ réznila sie w zaleznosci
od dnia. Zostaly zakwalifikowane jako tresci
urojeniowe, wystepowaly wylacznie w okresie
obnizonego nastroju. Wlaczono wenlafaksyne
(do 225 mg/dobe) oraz olanzaping (do 10 mg/
dobe), uzyskujac po kilku tygodniach przej-
$ciowa poprawe stanu psychicznego. Jednak
z powodu zamiaréw samobodjczych zaistniata
konieczno$¢ hospitalizacji pacjentki w Klinice
Psychiatrii Dorostych w Poznaniu. Rozpoznano
epizod depres;ji cigzki z objawami psychotyczny-
mi u pacjentki z zespotem Turnera, autyzmem
atypowym, choroba trzewna oraz niedoczyn-
noscia tarczycy. Po krétkim pobycie w szpitalu
chora wypisala si¢ na wtasna prosbe, deklarujac
istotna poprawe samopoczucia. Po kilku ty-
godniach nastapito nagle pogorszenie samo-
poczucia pacjentki, chora usitowala popetni¢
samobdjstwo, z tego wzgledu ponownie zostala
przyjeta na oddzial psychiatryczny. Podczas
kolejnego pobytu zdiagnozowano organiczne
zaburzenia nastroju.

Na poczatku dluzszego, drugiego pobytu
w szpitalu z pacjentka byt bardzo trudny kon-
takt, najczedciej nie nawiazywala spontanicznie
kontaktu werbalnego. Odpowiadatla tylko na
niektére pytania, méwila bardzo cicho. Jej na-
stréj byl gleboko obnizony, afekt blady. Czgsto
byta niespokojna, wielokrotnie probowala uciec
z oddziatu, wylata na siebie wrzatek — poparzy-
fa jednostronnie okolice uszu, szyi i ramienia.
Wymagata zaopatrzenia chirurgicznego. W na-
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stepnych dniach rozdrapywala rany, odmawiata
przyjmowania lekéw, nadal prébowala uciec,
szarpala sie z personelem. Méwila, ze czuje sie
obserwowana, ze kto$ za nia chodzi, by¢ moze
jest to ta osoba, ktéra ja skrzywdzila. Positki zja-
dala, plyny przyjmowata. W okresach wyciszenia
czas spedzala samotnie, ogladala TV, czytata
ksigzke, stuchata muzyki, rysowata. W nocy
spala. Potwierdzata mysli i zamiary samobdjcze.

W badaniu przedmiotowym stwierdzono nad-
mierne owlosienie przedramion i skroni, liczne
znamiona barwnikowe, antymongoidalne usta-
wienie szpar powiekowych, zmiany morfologicz-
ne paznokci, podniebienie gotyckie, niskorostos¢
oraz prawidlowa mase ciata. Wszystkie wymie-
nione cechy fenotypowe opisywane sa w obrazie
klinicznym TS. W badaniu neurologicznym nie
stwierdzano odchylen. Ci$nienie i tetno pacjentki
byly prawidlowe. W wykonanych badaniach
laboratoryjnych, w tym hormondéw tarczycy,
estradiolu, FSH oraz LH nie stwierdzono odchy-
lefi (pacjentka otrzymywata hormonalng terapie
zastgpcza oraz lewotyroksyne).

W czasie badania psychologicznego przepro-
wadzonego podczas drugiego pobytu na oddziale
kontaket z badana poczatkowo byl trudny, jednak
z czasem ulegt poprawie. Pacjentka odpowiadata
na zadawane pytania pojedynczymi zdaniami,
rzadko wypowiadata si¢ spontanicznie. Chetnie
wypetniala zadania testowe. Obserwowano wy-
razne ozywienie przy rozmowach o przepustkach.
W rozmowach pojawial sie temat checi posiada-
nia partnera oraz dziecka. Badana méwila, ze ma
bliskie relacje z obojgiem rodzicéw. Pacjentka
miala poczucie pewnych deficytéw w swoich
umiejetnosciach poznawczych, stabszego ra-
dzenia sobie w szkole i potrzeby wsparcia. Jej
emocje powstajace w roznych sytuacjach byly
zazwyczaj bardzo intensywne, natomiast mozli-
wosci regulacji niewielkie. W takich sytuacjach
najczesciej pojawialy sie zachowania impulsywne,
drazliwo$¢, zamykanie si¢ w sobie, obnizenie
nastroju. Zdolnos$ci pacjentki do uruchamiania
adaptacyjnych mechanizméw radzenia sobie
oraz umiejetnos$ci nawigzywania i utrzymywania
relacji z innymi byly obnizone. Niekiedy w relacji
z réwie$nikami miata poczucie swojej odmien-
nosci. Jej samoocena byla obnizona.

W czasie pierwszego pobytu na oddziale pa-
gjentka otrzymywata: klomipraming 300 mg/
dobe, olanzapine 20 mg/dobe, hydroksyzyne
50 mg/dobe, dydrogesteron z estradiolem. Pod-
czas drugiej hospitalizacji zmieniono leczenie
i chora przyjmowala klomipraming 300 mg/
dobe, klozapine 200 mg/dobe, lit 500 mg, lora-
zepam oraz hydroksyzyne, a takze lewotyroksyne

75 mg, dydrogesteron z estradiolem, proprano-
lol. Pacjentka leki tolerowata dobrze. Po kilku
tygodniach uzyskano stopniowg poprawe stanu
psychicznego chorej. Pacjentka coraz czeSciej
uczestniczyla w proponowanych zajeciach (szcze-
golnie terapii zajeciowej). Przy wypisie byl z nig
dos¢ dobry kontakt, czasami na pytania odpo-
wiadala po dtuzszej chwili, szeptem. Widoczne
byly pewne utrudnienia w rozmowie o stanie
zdrowia, zwlaszcza w obrebie stanu psychiczne-
go. Nastr6j byl nieco obnizony, afekt splycony,
nie zawsze dostosowany do wypowiadanych
tre$ci. Tresci urojeniowych nie wypowiadala.
Zaprzeczala zaburzeniom spostrzegania. Méwila
o pojawiajacych sie myslach pozytywnych i nega-
tywnych, jednak stanowczo przeczyta zamiarom
samobdjczym. Naped pacjentki byt prawidlowy.

Podsumowanie

Badanie cytogenetyczne, w ktérym stwier-
dzono monosomie chromosomu X (kariotyp
46,X0), oraz obserwowane charakterystyczne
cechy fenotypowe uzasadnily rozpoznanie u chorej
zespolu Turnera. Dodatkowo w miare dorastania
pojawialy si¢ kolejne zaburzenia wymagajace od-
powiedniego postepowania medycznego (celiakia,
nietolerancja laktozy, niedoczynno$¢ tarczycy).
Ogodlna sprawno$¢ umystowa chorej ksztaltowala
sie na poziomie przecietnym, a rozwoj poszczegol-
nych funkgji intelektualnych byl nieharmonijny
(zdolno$ci werbalne byly znacznie lepiej rozwi-
niete niz zdolnosci praktyczne). Niejednorodny
profil poznawczy z umiejetno$ciami stownymi
przewyzszajacymi bezstowne uwazany jest za
charakterystyczny dla kobiet z TS (Ross i wsp.
2002), natomiast rozwoj jezyka i mowy najczesciej
nie wykazuje réznic w poréwnaniu z populacja
og6lna. W skalach stownych testéw inteligencji
kobiety z TS czesto uzyskujg wyzsze wyniki niz
typowo rozwijajace sie osoby z grupy kontrolnej
(Kesler 2007, Hong i wsp. 2009). Wykazuja tez
lepszy poziom czytania oraz zrozumienia wykony-
wanych zadan, szybciej i dokladniej przyswajaja
stownictwo oraz znaczenie uzywanych stéw (Tem-
ple 2002). W skalach bezslownych dziewczeta
z TS osiagaja najczesciej gorsze wyniki niz osoby
z grupy kontrolnej. Dotyczy to najczesciej uczenia
sie matematyki, zwlaszcza geometrii, funkcji
wykonawczych, a takze umiejetnosci wzrokowo-
-przestrzennych, wzrokowo-percepcyjnych oraz
wzrokowo-konstrukcyjnych (Nijhuis-van der San-
den i wsp. 2003). Deficyty funkcji wykonawczych
najczedciej dotyczg uwagi, zdolnosci rozwigzywa-
nia problemdw, organizacji, pamieci operacyjnej,
kontroli behawioralnej, wykorzystania strategii
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ukierunkowanych na cel, zwickszenia impulsyw-
nosci i wolniejszego przetwarzania (Kirk i wsp.
2005). Wsrdd kobiet z TS stwierdzano rowniez
deficyty poznania spolecznego. Nastolatki miaty
trudno$ci w odbieraniu subtelnych sygnatéw
spolecznych, w odczytywaniu emocji z wyrazu
twarzy oraz oczu, cze$ciej niz w populacji ogdlnej
stwierdzano u nich niedojrzalo$¢ emocjonalna,
problemy w nawigzywaniu i utrzymywaniu relacji
spolecznych, tendencje do spotecznego wycofywa-
nia si¢ (McCauley i wsp. 2001; Lawrence i wsp.
2003). Jezeli trudnosci rozwojowe sa na tyle
nasilone, ze spetniaja kryteria ASD, powinni§my
rozpoznawac jednocze$nie TS i ASD.

Obserwowane w trakcie rozwoju omawianej
pacjentki liczne nieprawidtowosci w zakresie
komunikacji spotecznej i funkcjonowania spo-
lecznego oraz ograniczone, powtarzalne wzorce
zachowan i aktywnosci rodzice poczatkowo wia-
zali wylacznie z obrazem kliniczaym TS, choréb
towarzyszacych (np. celiakia) oraz wahaniami
nastroju. To moglo wplyna¢ na op6znienie posta-
wienia adekwatnego rozpoznania. Jednak wzrost
wymagan spolecznych, a jednoczesnie brak
rozwoju umiejetnosci komunikacji spotecznej
chorej doprowadzit do uwypuklenia si¢ wczes-
niejszych trudnosci, przekonujac najblizszych
do poglebienia diagnostyki, ktéra umozliwita
rozpoznanie ASD.

Niewiele jest badan dotyczacych obszaru za-
burzen psychicznych wspétwystepujacych z TS,
a wyniki sg czesto sprzeczne. U nastolatek i ko-
biet z TS moga pojawic si¢ objawy lekowe, nie-
pokdj oraz depresja, ktére najczesciej wynikajg
z niskiej samooceny, $wiadomosci swojej fizycznej
odmiennosci i nieplodnosci, braku doswiadczen
seksualnych (Kilic i wsp. 2005; Carel i wsp.
20006), jak réwniez towarzyszacych TS zaburzen
ogélnomedycznych. Choroba trzewna czesto
jest wigzana z pojawianiem si¢, nawet u dzieci
w wieku przedszkolnym, objawéw lekowych
i depresyjnych, zachowan agresywnych, a takze
probleméw ze snem (Smith i wsp. 2017). Dobrze
opisanym zaburzeniem, w ktérym w obrazie
klinicznym obserwujemy objawy lekowe oraz
depresyjne, jest niedoczynno$¢ tarczycy (Bathla
iwsp. 2016). Objawy zaburzen nastroju pojawily
sie u pacjentki w okresie nastoletnim, osiaga-
jac swoje najwieksze nasilenie po zwigkszeniu
wymagan spolecznych, w tym samodzielnosci,
odpowiedzialnosci, a takze pojawieniu sie pierw-
szych znaczacych niepowodzen edukacyjnych.
Nasilenie objawéw depresyjnych (m.in. drazli-
wo$¢, jeszcze wigksze niz zazwyczaj ograniczenie
zainteresowan, zamiary samobdjcze) podczas
pierwszej hospitalizacji oraz wypowiadane przez

pacjentke tresci urojeniowe spowodowaly rozpo-
znanie epizodu depresyjnego cigzkiego z objawa-
mi psychotycznymi. Nawroty objawéw depre-
syjnych oraz remisje powtarzaly sie wielokrotnie
od okresu nastoletniego, a towarzyszace choroby
dodatkowe mogace wplywa¢ na funkcjonowa-
nie o§rodkowego uktadu nerwowego (OUN),
szczegblnie endokrynologiczne i celiakia, skut-
kowaly ostatecznie rozpoznaniem u pacjentki
organicznych zaburzefi nastroju.

Obecnie farmakoterapia ASD jest stosowana
w leczeniu zaburzef wspotwystepujacych. W lite-
raturze pojawiaja si¢ doniesienia o efektywno-
$ci lekéw tréjpierscieniowych (klomipraminy)
w leczeniu drazliwosci, depresji, leku i obja-
wow obsesyjno-kompulsyjnych w ASD (Hurwitz
iwsp. 2012). Jedynymi lekami zatwierdzonymi
przez Agencje Zywnosci i Lekow (Food and Drug
Administration — FDA) do leczenia zachowan
agresywnych, autoagresywnych, drazliwosci,
napadéw ztosci oraz gwattownych zmian nastroju
pojawiajacych sie u pacjentéw z ASD sg risperi-
don i aripiprazol (LeClerc i Easley 2015). Jednak
nie sg one skuteczne u wszystkich pacjentéw
z opisywanymi objawami. Bywaja rowniez nie-
skuteczne w przypadku towarzyszacych zaburzed
psychotycznych, ktérym towarzysza zachowania
agresywne oraz autoagresywne. W takim przy-
padku skuteczna moze by¢ klozapina (Beherec
i wsp. 2011) oraz lit (Siegel i wsp. 2014). Ze
wzgledu na nasilone okresy niepokoju, zachowa-
nia autoagresywne, wysokie ryzyko popetnienia
samobdjstwa przez pacjentke oraz powyzsze dane
z literatury zdecydowano o wprowadzeniu klo-
zapiny oraz litu. Decyzje takg podjeto pomimo
tego, ze byla przeprowadzona tylko jedna nie-
skuteczna kuracja neuroleptykami (olanzapina)
w odpowiedniej dawce i przez odpowiedni czas.
Ich wprowadzenie spowodowalo istotna poprawe
samopoczucia i zachowania pacjentki. W mo-
mencie przygotowywania artykutu nastréj chorej
byl wyréwnany, nie stwierdzano réwniez obja-
wow psychotycznych, jednak nadal wymagata
ona stalej pomocy w organizacji codziennej ak-
tywnosci, co nie roznilo si¢ od jej wezesniejszego
funkcjonowania. Dopiero w okresie nastoletnim
i wezesnej dorostosci rodzice zrozumieli, ze cérka
zawsze wymagala nadzoru dorostych, pokiero-
wania i podpowiedzi niemal we wszystkich sytu-
acjach spolecznych. Okres studiéw i konieczno$¢
samodzielnosci (bez podpowiedzi rodzicow) np.
w znajdowaniu odpowiednich sal seminaryjnych
lub wyktadowych, budynkéw, materialéw dy-
daktycznych czy terminéw egzaminéw przerosty
mozliwo$ci radzenia sobie chorej z trudnosciami,
co moglo by¢ jednym z czynnikéw wplywaja-
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cych na pogorszenie jej stanu psychicznego.
Wprowadzenie odpowiednich oddzialtywan
psychoterapeutycznych (m.in. psychoterapii
indywidualnej, oddzialywan terapeutycznych
nastawionych na poprawe funkcjonowania
spolecznego, treningu umiejetnosci poznania
spolecznego oraz terapii usprawniania poznaw-
czego) jest utrudnione ze wzgledu na niewielka
motywacje¢ pacjentki oraz odmienne spojrzenie
rodzicéw na trudnosci corki.

Powyzszy przypadek wskazuje, ze rozpozna-
nie we wczesnym dziecifistwie choroby pod-
stawowej, w tym wypadku zespotu Turnera,
nie zwalnia od dalszej obserwacji stanu soma-
tycznego i psychicznego pacjenta. Jak widad,
poszczegblne objawy pojawialy sie lub narastatly
w czasie dorastania dziewczynki, rézne czyn-
niki przeplataly si¢ ze soba, czg¢sto utrudniajac
postawienie jednoznacznej diagnozy. Dopiero
zwickszenie wymagan spolecznych zwigzanych
z wiekiem pacjentki uwypuklilo weze$niejsze
deficyty, umozliwiajac postawienie rozpoznania
ASD. Czynniki psychologiczne oraz biologiczne,
slabe umiejetnosci radzenia sobie ze stresem naj-
prawdopodobniej wyzwolily lub doprowadzity
do pojawienia si¢ objawow depresyjnych. Kazde
z opisanych zaburzen istotnie komplikuje roko-
wanie, wymaga odrebnego postgpowania oraz
zespotu specjalistow zajmujacych sie pacjentem
(w tym przypadku m.in. ginekologa, endokry-
nologa, psychiatry, psychologa, pedagoga oraz
neurologopedy).
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