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Studio sulla prevalenza della sindrome metabolica nella sindrome di Turner

La sindrome di Turner (ST) € una condizione clirdieasata dalla completa o parziale assenza diamosoma
X, che interessa 1/2500-3000 neonate femmine. Essaatterizzata, in piu del 90% dei casi, da batdara e
disgenesia gonadica, oltre che da diverse malfdonae anomalie a carico di vari organi e appatatipazienti

con questa sindrome presentano, rispetto alla peole generale, un incremento del rischio di gpypare

diabete mellito, malattie cardiache ischemichepatderosi e ipertensione e risultano particolateg@nedisposte
al sovrappeso e all'obesita. La sindrome metab@#dd) € invece una condizione patologica che sittewizza
per l'associazione tra aumento dell’adiposita vialee anomalie del metabolismo dei carboidratirtgesione e
dislipidemia. La sindrome metabolica rappresentdtri@ un fattore di rischio per patologie cardicx@ari e

diabete mellito di tipo 2. Lo scopo del nostro shuél stato quello di determinare la prevalenzaadsithdrome
metabolica nella sindrome di Turner e di valutareelazione tra SM e composizione corporea, adpessce-
rale e caratteristiche cliniche nelle pazienti sordrome di Turner analizzate.

Study on the prevalence of metabolic syndromein Turner syndrome

Turner syndrome (TS) is a clinical condition causgdthe complete or partial absence of an X chrammes

which affects 1/2500-3000 female newborns. It igrabterized, in more than the 90% of cases, byt stature

and gonadal dysgenesis, as well as different nralitions and anomalies in several organs and apisasat
Patients with this syndrome show, compared withgireeral population, an increased risk of develppiiabetes
mellitus, ischemic cardiac diseases, atheroscle@sil hypertension and they result particularhdigposed to
overweight and obesity. The metabolic syndrome (M$tead, is a pathological condition which isrelaterized
by the association between increased visceral sifijp@nomalies in the metabolism of carbohydratgper-

tension and dyslipidemia. The metabolic syndronpeasents moreover a risk factor for cardiovascdiseases
and type 2 diabetes mellitus. The purpose of awgystvas to determine the prevalence of metaboliyme

in Turner syndrome and to evaluate the relationbkipveen MS and body composition, visceral adigaesitd

clinical characteristics in the patients with Turegndrome that we analyzed.
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Introduzione

Lasindromedi Turner

La sindrome di Turner & una delle pit comuni coiodizcliniche legate ad anomalie strutturali del
cromosoma X ed é tipicamente caratterizzata daenotipo femminile con tratti dismorfici, bassa
statura e disgenesia gonadica. Essa é causatpdalale o completa assenza di un cromosoma X.
Pur essendo considerata una malattia rara, lacsmedi Turner € una condizione relativamente
comune, dal momento che la sua prevalenza € di tirraso su 2500-3000 neonate femmine, il che
equivale a circa 1.5 milioni di donne nel monda [1]

La sindrome di Turner e associata a un rischio aitatita complessiva 3 volte maggiore rispetto alla
popolazione generale e I'aspettativa di vita ettadali circa 13 anni [2-3]. La principale causa di
decesso nelle donne adulte affette da questa siedeéorappresentata dalla patologia cardiovascolare,
ma anche escludendo le morti per malattie congeeiteuore, il tasso di mortalita rimane elevafo [3

Il 98% delle pazienti con sindrome di Turner risuktaratterizzato da bassa statura e da un
ritardo di crescita, che comincia gia durante le\intrauterina e continua poi durante tutta
I'infanzia. L'altezza finale raggiunta dalle ragazzon sindrome di Turner & di circa 20 cm
inferiore rispetto a quella di donne sane apparttradla stessa razza.

Altra caratteristica peculiare della sindrome difiar, presente nel 95% delle pazienti, € la disgiane
gonadica. Essa condiziona una precoce compromessigarica, con insufficienza estrogenica, che si
traduce, dal punto di vista clinico, in una maneadizsviluppo puberale spontaneo o in una prematura
interruzione dei flussi mestruali, con menopausaqce.

Dal punto di vista laboratoristico, le bambine @ndrome di Turner mostrano, trai 2 e i 5 anni e
intorno agli 11 anni, elevati livelli di FSH (Falle Stimualting Hormone) e di LH (Luteinzing Hor-
mone) [4-5]. In eta adulta, poi, come nelle alwadizioni di ipogonadismo ipergonadotropo, i livell

di gonadotropine aumentano fino a raggiungere orvdipici della menopausa. Questo particolare
andamento ormonale sembrerebbe influire sulla furadita dellasse GH-IGF1-IGFBP e potrebbe
avere anche un ruolo nel determinare il maggiasehro cardiovascolare, tipico delle pazienti con
sindrome di Turner. Nella sindrome, infatti, sicoatra un incremento di morbidita e di mortalita,
rispetto alla popolazione generale, che va priticipate imputato alle numerose alterazioni cardiache
e vascolari caratteristiche della sindrome steQegeste possono essere sia di natura malformativa
congenita, sia di natura acquisita. In particolaeyicuspidia aortica € la condizione di piu coeun
riscontro in queste pazienti [6], seguita dallartamone aortica e da molte altre malformazioni she
presentano con maggiore frequenza nella sindrospettd alla popolazione generale. Per quanto
riguarda le patologie cardiovascolari acquisite/eoe, la piu frequente nella sindrome di Turner é
sicuramente l'ipertensione arteriosa, che interé<s2 delle pazienti [7]. Sembra, pero, che late
pia estro-progestinica sostitutiva possa deterrainaa certa protezione cardiovascolare [8-12].

Un altro fattore che influenza il rischio cardiogakre delle pazienti con sindrome di Turner &
rappresentato dalla predisposizione al sovrappedimbesita, che in alcuni studi e risultata ietsare

piu del 50% delle pazienti. Contribuiscono, ingltoma condizione di insulino-resistenza, dovuta in
parte alla terapia con GH e in parte alleccessuprale, e un certo grado di intolleranza glucidica
guando non addirittura un franco diabete mellitab 2 [13].

La composizione antropometrica delle donne conremd di Turner, infine, ha caratteristiche parti-
colari: esse hanno principalmente un difetto dscite lungo I'asse longitudinale del corpo, meidre
misure sull’asse orizzontale sono comparabili dlgukei controlli. Questo fatto va a influire swelr-

si parametri, quali I'indice di massa corporea (BBlbdy Mass Index) e il rapporto tra circonferenza
della vita e altezza (WHER, Waist to Height Ratiche sono piu elevati nelle pazienti adulte con
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sindrome di Turner, rispetto ai controlli di pataes sesso. La massa grassa totale, poi, € aumentat
nella sindrome, principalmente per un aumento e&suto adiposo nelle braccia e nel tronco, mentre
la massa grassa libera appare diminuita, dato ictiadsice in un’elevata incidenza di adiposita. Le
donne con sindrome di Turner, al pari delle dorare$n menopausa, presentano non solo un aumento
del grasso corporeo, ma anche una sua distribugiama composizione corporea di tipo androide. La
terapia con steroidi sessuali nelle donne corstatirome puo migliorare lievemente queste alterézio
determinando un incremento della massa grassa/ibenza portare pero alcun cambiamento signifi-
cativo nel BMI o nel rapporto circonferenza vitéeaka.

La sindrome metabolica

La sindrome metabolica (SM) é stata definita pesrima volta nel 1988 come un insieme di altera-
zioni metaboliche o di fattori di rischio cardioeatare, in grado di portare allo sviluppo di pagio
conclamate, come il diabete mellito di tipo 2, fidrio del miocardio o eventi cerebrovascolari. Essa
comprende anomalie del metabolismo glucidico, greibne e dislipidemia, spesso associate a obesita,
la quale rappresenta il maggior fattore di risch@r I'insorgenza delle alterazioni metaboliche alla
base della SM, tanto in eta evolutiva quanto ireelita.

Si ritiene che molte delle alterazioni metabolidbgate all'obesita siano causate dall’aumento del
grasso addominale viscerale, il quale determinawméntata concentrazione di acidi grassi libem, no
esterificati, nei circoli portale e sistemico. Liaantata produzione di questi acidi grassi, quindi,
contribuisce all’accumulo di lipidi in tessuti dige da quello adiposo. Tale accumulo a livello del
fegato e dei muscoli, infine, sembra predisporfaalilino-resistenza, attraverso una riduziondadel
clearance epatica dell'insulina. Nell'obesita, tr| I'incremento nella produzione della maggiort@a
delle adipochine ha un impatto su molteplici metsrain come il controllo dell'appetito, il bilancio
energetico, 'immunita, la sensibilita all'insulingangiogenesi, la pressione sanguigna e il mditaho
lipidico. Tutto cio va ad alterare I'omeostasi tetjanismo, predisponendo alle patologie cardiova-
scolari [14]. Nell’eta evolutiva, in modo particoda il sovrappeso sembra facilitare e accelerare
l'insorgenza del diabete mellito di tipo 2, sottapado precocemente flecellule del pancreas a una
condizione cronica di insulino-resistenza, potenzamte responsabile, poi, di una disfunzione perma-
nente della secrezione di insulina, per esauriméelie cellule pancreatiche stesse. L'obesitatiepl
puo di per sé causare un danno diretto sulle gabereatiche, in ragione della dislipidemia, chédtono
spesso accompagna I'obesita e che determina wtadgicita, in grado di danneggiare le celfule

La resistenza insulinica correlata all'obesita,ngliii pud essere considerata il primum movens di
tutte le alterazioni presenti nella sindrome meligho

Dal punto di vista epidemiologico la sindrome metaa & una condizione estremamente frequente.
Studi italiani hanno riscontrato che essa e presenina percentuale che va dal 17.8% al 34.1% dell
popolazione, con un picco massimo di frequenza &a e i 74 anni. In eta pediatrica la sindrome
metabolica sembra essere diffusa soprattutto adglescenti obesi o gravemente obesi, mentre appare
raramente nei soggetti sovrappeso o a rischio eith Alcuni autori hanno infatti dimostrato up+a
porto di proporzionalita diretta tra il peggiorarteedel grado di obesita e I'incidenza della sindeom

In particolare, tra i soggetti con BMI >98@ercentile, il 40% presenterebbe iperinsulineritia5%
avrebbe un basso livello di colesterolo HDL e i#33avrebbe ipertrigliceridemia, mentre, negli adole-
scenti con BMI compreso tra il 9% il 99 percentile, la sindrome metabolica sarebbe presesit
25% dei casi, si ritroverebbe nel 7% degli adoleSamn BMI compreso tra I'8% il 95 percentile e
solamente in 1 caso su 1000 fra gli adolescenthopeso o in moderato sovrappeso [15-16].

Data l'importanza nella popolazione generale deliadrome metabolica e in considerazione
dell'incremento di sovrappeso e obesita e dellerationi metaboliche associate anche nell’eta evolu
tiva, nel corso degli anni, a partire dal 1956 fa@iorni nostri, si sono elaborate diverse defori e
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differenti linee guida per la diagnosi di sindrometabolica. Per quanto riguarda gli adulti, un prim
punto fermo nella definizione di questa condizianstato posto nel 1998 dalla commissione conaultiv
dell'Organizzazione Mondiale della Sanita (OMS)gedia inserito, nel documento sui nuovi criteri
classificativi e diagnostici del diabete mellitsy paragrafo dedicato appunto alla sindrome metzdoli
In esso si stabilisce che per SM debba intendassidciazione tra ridotta tolleranza al glucositiatete di
tipo 2 e almeno altre due alterazioni tra quellguesti: ipertensione arteriosa, ipertrigliceridenmidotto
colesterolo HDL, obesita centrale e microalbumanu@uesta definizione e poi stata ancora modificatia
volte, fino all'ultimo rimaneggiamento, ad operd’bfgernational Diabetes Federation (IDF), del 200

Anche in eta pediatrica il percorso per giungetimee guida univoche per la diagnosi di sindrome
metabolica e durato diversi anni. Per molto tempeta evolutiva si sono utilizzati gli stessi arite
diagnostici stabiliti per I'etd adulta e la primtagsificazione pediatrica della sindrome risale al
1992, a cura del National Cholesterol Program. Ast@ € seguita I'elaborazione di numerosi altri
criteri, da parte di varie organizzazioni, tra leali, di nuovo, anche 'OMS. Come per gli adulti
pero, anche per I'eta pediatrica I'ultima definizéoe la piu utilizzata & quella dell'IDF, che risail
2007. Anche nelle linee guida pediatriche I'IDF mmantenuto la misura della circonferenza della
vita quale criterio principale e necessario peirilef la SM, ma ha proposto di confrontare i valori
ottenuti con le curve dei percentili per sesso &g guttosto che con dei valori assoluti di cut-of
come negli adulti. Inoltre la definizione IDF hastilnto i criteri diagnostici e classificativi inlee
zione a tre fasce di eta: trai 6 e i 10 anni,itt@ e i 16 anni e oltre i 16 anni. La classificam
dell'International Diabetes Federation é stata lquetilizzata per la diagnosi di sindrome metal®lic
nel nostro studio, tanto nelle pazienti adulte qoam quelle di eta pediatrica.

Scopo del lavoro

La sindrome di Turner & una condizione carattetiZzztia le altre cose, da un rischio di mortalita
complessiva 3 volte maggiore rispetto alla popolagigenerale [2-3], da imputare principalmente
alla patologia cardiovascolare, sia congenita sigusita. Queste pazienti, inoltre, mostrano una
particolare composizione corporea, di tipo androel@ina predisposizione a sovrappeso, obesita,
insulino-resistenza, intolleranza glucidica o aitidira diabete mellito di tipo 2 e dislipidemia,ech
ne incrementano ulteriormente il rischio cardiodaie.

La sindrome metabolica, dal suo canto, puo essefinith come una condizione patologica che si
caratterizza per I'associazione tra incremento’aldibbosita viscerale, fino all’'obesita, anomalie
del metabolismo dei carboidrati, ipertensione eligidemia e che incrementa il rischio di
patologie cardiovascolari e di diabete mellitoidbt2.

Scopo del nostro studio & stato quello di determiria prevalenza della sindrome metabolica nella
sindrome di Turner e di valutare la relazione th& & composizione corporea, adiposita viscerale e
caratteristiche cliniche nelle pazienti con sindeodn Turner analizzate, anche in consideraziorie del
evidenti intersezioni tra le due condizioni patatbg, per quanto riguarda le alterazioni del mdisino.

Materiali e metodi

Nello studio sono state arruolate 85 pazienti tffela sindrome di Turner, seguite presso
I'Endocrinologia Pediatrica della Fondazione IRCE@iclinico San Matteo di Pavia. L'eta media, al
momento della valutazione, era di 2A0%.17 anni.
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Le pazienti sono state divise, in base al loro ssaogonderale, in obese e non obese. L'obesita é
stata definita per la presenza di un SDS-BM| nei soggetti di etd compresa trai 2 e i 18 anni
(12 pazienti), o di un BM£30 kg/nf nelle pazienti adulte.

In tutte le pazienti sono stati valutati il pesia @omposizione corporea, I'altezza, il BMI, laccinferenza
della vita e la pressione arteriosa e sono statitja digiuno, la glicemia e l'insulinemia, datjeali &
stato calcolato I'indice di insulino-resistenza (M®-IR), il colesterolo totale e quello HDL e i thigeridi.

Il peso e la composizione corporea sono stati atiluttilizzando una bilancia impedenzometrica
(Tanita BC 420 s MA). L'altezza e stata misurata cmo stadiometro di Harpenden e dai valori di
peso corporeo e altezza e stato calcolato l'indigeassa corporea (BMI). La circonferenza della vit
(CV) é stata rilevata tramite un metro anelastpmsizionato orizzontalmente al punto di mezzoltra i
margine inferiore dell’arcata costale e I'estrersiti@eriore della cresta iliaca.

Le pressioni arteriose sistolica e diastolica sstate misurate con uno sfigmomanometro, usando un
bracciale di grandezza appropriata, posto sul atzstro all’altezza del cuore.

| livelli sierici di glucosio a digiuno sono stafiosati usando il metodo della esochinasi-G-6-PDH
(Abbott Diagnostics, Wiesbaden, Germany), mentrelligdi insulina sono stati determinati tramite
metodica di immunochemiluminescenza in fase sdlisnunolite 2000, Siemens Medical Solutions
Diagnostics, Los Angeles, U.S.A.). Dai due valost&ta poi calcolata I'insulino-resistenza (IR)n dlo
modello di Matthews HOMA-IR (Homeostatic Model Assment for Insulin Resistance). La ridotta
sensibilita insulinica (Impaired Insulin SensitwitSI) e stata definita per la presenza di HOMA-IR
>2.5. Tutte le pazienti nelle quali & stata trouata diminuita sensibilita all’insulina hanno poees
guito una curva da carico orale di glucosio, grati@ quale si sono individuate le pazienti corottia
tolleranza glucidica (Impared Glucose Tolerancd,)I& con diabete mellito.

| valori del colesterolo totale sono stati deteraiitramite un metodo enzimatico (Abbott Diagnastic
Wiesbaden, Germany), quelli di colesterolo HDL aom metodo acceleratore detergente selettivo
(Abbott Diagnostics, Wiesbaden, Germany) e lait@gldemia attraverso il metodo della glicerolo-3-
fosfato ossidasi (Abbott Diagnostics, Wiesbadernn@ay).

In base a tutte le indagini eseguite, in accordo Klmternational Diabetes Federation [17], la
sindrome metabolica e stata definita per la presetizobesita centrale, in associazione con
almeno 2 alterazioni tra: elevata pressione sisaodi diastolica, ipertrigliceridemia, bassi valori
di colesterolo HDL, elevata glicemia a digiuno.

Risultati

In base ai valori di SDS-BMI (per i 12 soggettigta pediatrica) e di BMI, tra le 85 pazienti ana-
lizzate, 16 (18.8%) sono risultate obese e le néisO (81.2%) non obese. Le caratteristiche
cliniche e metaboliche relative ai due gruppi soipomrtate nella tabella 1. Da questa si puo
vedere che le pazienti obese presentavano valonadisa grassa, di indice di grasso viscerale, di
circonferenza della vita, di glicemia e insulindigiuno e di indice HOMA-IR significativamente
superiori rispetto a quelle non obese, mentre tegrguali di massa magra e acqua corporea sono
risultate significativamente superiori nel gruppelle ragazze con sindrome di Turner non obese.
Non sono state riscontrate, invece, significatiiéetenze tra i due gruppi nei livelli ematici di
trigliceridi e di colesterolo HDL e nei valori drg@ssione arteriosa.

La prevalenza della sindrome metabolica nelle péizanalizzate é risultata del 4.7%. In particolare
si e riscontrata la SM nel 12.5% delle pazientisgbe nel 4.3% delle non obese (P=0.16) e si & visto
che tutte le ragazze con sindrome metabolica agepandi 16 anni.
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La prevalenza di ciascuna componente della sindrogtabolica nei due gruppi di pazienti € mostrata
dalla tabella 2, dalla quale si pud vedere che smo state riscontrate differenze significative, tr
pazienti obese e non obese, relativamente alleepzasdi dislipidemia (ipertrigliceridemia e bassi
valori di colesterolo HDL), di iperglicemia o digbee di ipertensione. Risulta perd evidente come,
nelle pazienti con sindrome di Turner obese rispatguelle non obese, sia presente con maggiore
frequenza e in modo significativo una circonferedela vita patologica, definita secondo i criteri
dell'International Diabetes Federation come CV >8€ntile o CV >80cm, per i soggetti di sesso
femminile di eta, rispettivamente, inferiore e sige ai 16 anni.

Una ridotta sensibilita insulinica & stata riscatarin 10 pazienti su 85, pari all'l1.7% dei sotjget
analizzati. In particolare, essa e risultata iraeage il 37.8% delle ragazze con sindrome di
Turner obese e il 5.8% di quelle non obese. Durahl#amo riscontrato un’associazione signifi-
cativa tra I'obesita e una condizione di insulimsistenza (P=0.002). Le pazienti con insulino-
resistenza, infatti, presentavano anche valori rdisgp viscerale significativamente superiori
rispetto a quelle insulinosensibili£8.44 vs 2.441.58, P=0.01).

La sindrome metabolica, invece, e risultata solagmalmente correlata alla presenza di insulino-
resistenza (P=0.06), mentre I'obesita addominake \d@ista essere associata in maniera significativa
alla presenza di sindrome metabolica (P=0.008). & sinevince dalla tabella 3, infatti, le paziemthc
sindrome di Turner che avevano anche una diagnashdrome metabolica presentavano valori piu
elevati di BMI (P=0.006), di percentuale di massasga (P=0.01), di indice di grasso viscerale
(P=0.001), di circonferenza della vita (P=0.05) eagporto CV/Altezza (P=0.02).

Discussione

Come abbiamo gia detto, la sindrome di Turner €iipa delle piu frequenti aberrazioni cromosomiche
che interessano il sesso femminile. Nelle paziamnti sindrome di Turner & descritto un incremento de
rischio di sviluppare diabete mellito, dislipidemmalattie cardiache ischemiche, ateroscleroseeap-
sione. La sindrome, dunque, risulta associata dsehio di mortalita complessiva 3 volte maggiore
rispetto alla popolazione generale, con un’aspedtali vita ridotta di circa 13 anni [2, 3]. La pcipale
causa di decesso in eta adulta in queste pazieagipeéesentata dalla patologia cardiovascolare [3].

La sindrome metabolica (SM), invece, costituiscequadro caratterizzato dalla concomitante presenza
di anomalie del metabolismo glucidico, ipertensiendislipidemia, spesso associate a obesita [18]. S
osservato poi che tale entita clinica é signifiGatiente associata alla comparsa di eventi cardioleai
anche in eta precoce. La SM, dunque, € stata scarta universalmente come un marker clinico per
I'individuazione precoce di malattie cardiovascoéadi diabete mellito di tipo 2.

Nella popolazione generale la prevalenza dellaremé metabolica appare notevolmente aumen-
tata nei soggetti obesi rispetto a quelli normopés@ta adulta e stata evidenziata una prevalenza
della SM variabile tra il 17.8% e il 34.1%, mentreeta pediatrica si passa da una prevalenza
minima dello 0.2% in Europa a picchi del 9.5% nefflati Uniti. Tali dati aumentano al 12.4% e
fino anche al 44.2% nei ragazzi obesi [19].

In letteratura appare abbastanza evidente, dunguesssociazione tra obesita e sindrome metabolica.
In considerazione quindi della particolare predsspone delle pazienti con sindrome di Turner al
sovrappeso e all’'obesita, tenendo anche contoodeldumentato rischio cardiovascolare rispetto alla
popolazione generale, con il nostro studio abbiaabato descrivere la prevalenza della sindrome meta
bolica nella sindrome di Turner e analizzare laziehe tra SM e composizione corporea, adiposita
viscerale e caratteristiche cliniche nelle pazieati sindrome di Turner analizzate. La prevaleretka d
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SM nella sindrome di Turner é risultata esserdanmelstra casistica, pari al 4.7%, con valori siagper

nei soggetti obesi rispetto a quelli non obesi.<Pudato appare inferire a quanto riportato nedlaofa-
zione generale e cio supporta quindi I'ipotesi lehearatteristiche dismetaboliche proprie dellaikime

di Turner, quali le anomalie del metabolismo gliade lipidico e l'ipertensione, non possano essere
considerate una causa importante dell’aumentatbici€ardiovascolare riportato in questa condizione
La sindrome metabolica ha un’eziopatogenesi corsplesn cui un ruolo centrale €& giocato
dall'obesita e dallinsulino-resistenza. Per questativo abbiamo diviso le pazienti in due gruppi,
comparando poi le varie caratteristiche metabolichEse alla presenza o meno di obesita.

Le pazienti con sindrome di Turner non obese hanostrato un profilo metabolico piu favorevole, ma,
complessivamente, la frequenza di sindrome metabobn é risultata differente in modo del tuttoiig
cativo tra i due gruppi. Nella nostra casistictgtin I'11.7% delle pazienti presentava insulimsistenza e
I'indice HOMA-IR é risultato significativamente a@mtato nelle ragazze obese rispetto a quelle non
obese, ma poi l'insulino-resistenza di per sé nstat significativamente associata alla sindroretaio-

lica. Tutto cid confermerebbe l'ipotesi che I'olt@sie in particolare I'adiposita viscerale, sigetiamente
legata all'insulino-resistenza, ma farebbe ancppa@ue che nelle pazienti con sindrome di Turnedistta
sensibilitd all'insulina non predisponga alle altremmalie metaboliche tipiche della SM.

Nonostante, poi, I'obesita correli positivamente da presenza di SM, in realta, nel nostro studio,
l'indice di massa corporea (BMI), da solo, utilimzén prima istanza per dividere le pazienti in sdbe

e non obese, non e risultato un buon predittoreschio metabolico nella sindrome di Turner. Questo
dato, probabilmente dipende dalla particolare cazpme antropometrica delle pazienti con sindrome
di Turner e dal fatto che il BMI e in grado di rapgentare solo in maniera approssimativa la quota
adiposa dell'individuo. Esso, infatti, non puo oliguere la massa magra dalla massa grassa e non puo
essere correlato ai depositi di grasso viscerake sono quelli implicati nella patogenesi delleraale
metaboliche e che non necessariamente sono aumeelat sindrome di Turner, nonostante un
aumento del BMI e dell’adiposita totale. La questigpud essere risolta tramite la misurazione della
circonferenza della vita, che & considerata un bndite indiretto della quantita di tessuto adiposo
profondo, e l'uso della bioimpedenzometria, cha grado di identificare quantitativamente la massa
grassa e lindice di grasso viscerale e di distamguquindi, I'obesita generale da quella viscerale
significativamente associata allo sviluppo di SMpiBprio il grasso viscerale, infatti, ad avere un
ruolo predominante nella patogenesi delle alterazitetaboliche legate all’eccesso ponderale. Esso,
piu precisamente, determina un’aumentata concémtiadi acidi grassi liberi a livello dei circolofale e
sistemico, contribuendo all'accumulo di lipidi iessuti diversi da quello adiposi, in particolalesello

di muscolo e fegato. Questo fatto, poi, predispaltimsulino-resistenza, attraverso una diminuzione
della clearance dell'insulina epatica. Il tessulpaso, inoltre, € in grado di produrre esso steledie
proteine, le adipochine, dotate di svariati effieiilogici, con un impatto su diversi meccanisridio-

gici, come appunto la sensibilita insulinica, I'@ogenesi, la regolazione della pressione sanglegiha
metabolismo lipidico, i quali, se alterati, si asano allo sviluppo di malattie cardiovascolari.

Nella popolazione generale, poi, I'obesita e lattia sensibilita all'insulina sono considerate dtt
causali importanti anche nell'insorgenza dell'ipedione, anche se essa e probabilmente una condi-
zione secondaria a una combinazione di insulinstewza, disfunzione autonomica e anomalie strut-
turali e funzionali dei vasi. La letteratura ripppina prevalenza di ipertensione moderata pai% 3
circa delle pazienti con sindrome di Turner [20&l Nostro lavoro, tuttavia, € stata riscontratatgre
sione solo nel 14% delle pazienti e gli elevatioviapressori non sono risultati significativamente
associati né allobesita né allinsulino-resistenZa possibile, quindi, che nella patogenesi
dell'ipertensione nella sindrome di Turner sianaeolti maggiormente fattori strutturali e di regel
zione vasale e fattori genetici, piuttosto che ljuattabolici.
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Conclusioni

In conclusione, le pazienti affette da sindrom@& wliner presentano una prevalenza di sindrome meta-
bolica minore rispetto alla popolazione generalend$tante le anomalie del metabolismo glucidico e
lipidico e I'ipertensione siano aspetti clinici ioyanti della sindrome di Turner, quindi, questtoda
rilevato sulla prevalenza della sindrome metabdigaporterebbe l'ipotesi che le caratteristicheamet
boliche della sindrome di Turner non possano essensiderate di per sé una causa importante
dell’aumentato rischio cardiovascolare riportatguesta condizione.

Il solo indice di massa corporea (BMI), infine, laedindrome di Turner non é risultato essere umbuo
parametro per valutare il rischio di complicanzdaheliche. Esso, infatti, riflette una condizioreng-

rale di obesita, ma non necessariamente di adipasiterale e, considerando la particolare comiposiz
antropometrica della sindrome di Turner, in defraitrappresenta in maniera solo approssimativa la
guota adiposa. La misurazione della circonfereredk diita in prima battuta e, soprattutto, lo studi
bioimpedenzometrico, al contrario, possono essersiderati efficaci nell'individuare, anche nella
sindrome di Turner, i depositi di grasso viscerassija quella quota di tessuto adiposo dotata dioio
predominante nella patogenesi delle alterazionabwiche legate all’eccesso ponderale.

Tabelle e figure

Tabella 1. Caratteristiche cliniche e metaboliche elle pazienti con sindrome di Turner (ST) obese eon obese.

Caratteristiche ST obese (n=16) ST non obese (n=69) | P

Eta (anni) 23.2%11.6 27.9211.7 0.16

BMI (Kg/m®) 28.54:4.56 21.7%4.35 <0.001

Massa grassa (%) 33.60Gt3.74 20.497.46 <0.001

Indice di grasso viscerale 5.14+1.95 2.081.32 <0.001

Massa magra (%) 66.4H13.74 79.587.86 <0.001

- Massa muscolare (%) | 63.033.56 75.6%7.43 <0.001

- Massa proteica (%) 15.831.25 19.992.88 <0.001

Acqua corporea (%) 47.20:2.62 55.435.62 <0.001

Circonferenza vita (cm) | 84.05:11.5 71.0411.17 <0.001

Trigliceridi (mg/dI) 96.8A51.21 77.3352.43 0.18

Colesterolo HDL (mg/dl) | 64.87%14.66 65.5314.43 0.86

Press sistolica (mmHg) | 115.3%#14.31 114.6314.27 0.86

Press diastolica (mmHg)| 69.37A9.93 71.059.96 0.54

Glicemia (mg/dl) 81.62£13.2 75.636.7 0.01

Insulina 2UI/ml) 7.4145.87 5.0#1.16 0.002

HOMA-IR 1.571.2 0.9%1.16 0.005
Tabella 2. Prevalenza delle varie componenti dell@M nelle pazienti con sindrome di Turner obese e nmbese.

Componenti della SM ST obese (n=16) ST non obese@9) P

CV patologica (%) 15 (96.9) 16 (23.1) <0.001

Ipertrigliceridemia (%) 2 (12.5) 4 (5.8) 0.69

Colesterolo HDL basso (%) 2 (12.5) 9 (13) 0.72

Ipertensione (%) 2 (12.5) 10 (14.5) 0.73

Iperglicemia o DM (%) 2 (12.5) 2(2.8) 0.31
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Tabella 3. Valori degli indici di adiposita nelle @zienti con e senza SM.

Parametri ST con SM ST senza SM P

BMI (kg/m?) 28.714.33 22.7%4.18 0.006

Massa grassa (%) 32.7(2.99 21.738.60 0.01

Indice di grasso viscerale 5.251.70 2.3@1.63 0.001

Circonferenza della vita (cm) | 85.83t4.50 72.7%11.13 0.05

CV/Altezza 0.570.05 0.5@0.06 0.02
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