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Symtom och fynd

Den nyfédda flickan verkar ofta vara frisk och i gott skick, men kan vara en aning liten
till vaxten med tanke pa graviditetens langd. Svullna hander och fotryggar kan
forekommas. Pa halsen och i nackomradet kan man se extra hudveck (pterygium
colli) och Iagt harfaste i nacken. Medfott hjartfel, vanligen fortrangning av

kroppspulsadern (koarktatio aortae), upptacks ibland redan hos nyfodda.

Efter nyfoddhetsperioden, i lek- och skolaldern, framtrader kortvéaxtheten tydligare
och flickans tillvaxt faller under normalkurvan. Medf6tt hjartfel kan upptackas i det
har skedet. Vissa utseendemassiga drag framkommer tydligare: bred brostkorg, liten
haka, hog gom, dronen &r till sin form och placering nagot avvikande. | lekaldern har

flickorna nagot ckad bendgenhet for mellandreinflammationer.

Turners syndrom ar nastan alltid forknippat med funktionsstérningar i 4ggstockarna,
ju mer fullstandig avsaknaden av den andra X-kromosomen &r desto svarare &ar
storningarna. Funktionsstoérningen leder till Idg produktion av kvinnliga

konshormoner, vilket orsakar forsenad eller utebliven pubertetsutveckling. |



genomsnitt borjar endast var tredje Turner-flicka utvecklas till kvinna i
pubertetsaldern och endast hos i genomsnitt en av 20 startar menstruationen utan
hormonbehandling. Till foljd av funktionsstérningen forblir aggcellernas blastocyster

omogna och forstors innan vuxen alder, vilket vanligen orsakar fullstandig infertilitet.

De medfddda hjartfel som ar forknippade med Turners syndrom ligger vanligen i
hjartats vanstra del. Det vanligaste hjartfelet ar en fortrangning i pulsddern som gar
fran vanster kammare, dvs. aortakoarktation, och detta kraver vanligen en operation.
Vid sidan av aortafértrangning kan Turners syndrom ocksa vara férknippat med
andra strukturella avvikelser i stora blodkarl, men dessa ar i allménhet av mindre
betydelse. Aortaklaffarnas struktur ar ofta avvikande, men detta har ofta liten
betydelse i praktiken. Bendgenhet for hogt blodtryck kan ibland ocksa héra till

syndromet.

Medfddda strukturella avvikelser i njurarna och urinvagarna ar relativt vanliga, men
de orsakar i allmanhet inga kliniska symtom. En del av dessa strukturella avvikelser

kan dock oka risken for aterkommande och langvariga urinvagsinfektioner.

Autoimmun skoldkortelinflammation, som orsakar underfunktion av skoldkorteln, ar
betydligt vanligare hos flickor med Turners syndrom jamfort med hos flickor i samma

alder. Symtomen ar i borjan smygande och lindriga och darfor svara att upptacka,

Vid Turners syndrom patraffas horselnedséattning som kan harrora fran bade
mellandrat och innerorat. | tidig barndom forekommer inflammationer i mellanorat
hos flickorna oftare an normalt och bristfallig behandling av inflammationerna kan
forsdamra horseln. En ratt betydande del av 6ronproblemen utgar fran innerorat. |
horselundersdkningar ser man horselnedséttning i vissa frekvensomraden. De
patraffas sarskilt i omradet for talhorsel, vilket kan ha betydelse for talutvecklingen
och larandet. Ibland patraffar man vid Turners syndrom ocksa tinnitus, dvs.

oronringningar, ratt tidigt.

Svullnad som beror pa nedsatt funktion i lymfkarlen konstateras vanligen redan hos
nyfodda, varvid bade handerna och fotterna ar uppsvullna. Svullnaden férsvinner

vanligen av sig sjalv inom nagra veckor eller manader. Bendgenheten for svullnader



kan dock aterkomma senare i vilken alder som helst. Ibland ar svullnaderna

relaterade till behandling med tillvaxthormoner eller 6strogen.

Andra mer séllsynta symtom férknippade med Turners syndrom ar till exempel
skelning, strukturella avvikelser i skelettet, benagenhet for felstallning i ryggraden
(skolios), tandproblem, 6verskottshud vid 6gonlocken och ibland betydande
bendgenhet for extra arrvavnad dvs. keloidbildning i lakande sar. Celiaki forekommer
hos nagra procent. Utdver underfunktion av skdldkorteln ar férekomsten av
autoimmuna sjukdomar, sdsom diabetes, inflammatoriska tarmsjukdomar och

barnreumatism, hdgre an genomsnittet.

Forekomst

Prevalensen i hela varlden ar i genomsnitt 1/2 000—1/2 500 kvinnor. Darmed fods i

Finland arligen 10-12 flickor som diagnostiseras med Turners syndrom.

Etiologi

Turners syndrom orsakas vanligen av att den ena kvinnliga konskromosomen saknas
helt. Flickans kromosomuppséttning antecknas da med forkortningen 45,X0. Ibland
ar endast en del av den ena X-kromosomen ofullstdndig (deletion, 46,XX-). Vid
strukturella avvikelser ligger det kritiska omradet med tanke pa de kliniska symtomen
pa X-kromosomens korta arm Xp11.2-p22.1. Deletionen kan finnas i flickans alla
celler eller vid mosaicism endast i en del av cellerna. Det finns manga olika former av

avvikelser i X-kromosomen, man kanner till flera olika varianter.

Diagnostik

Kromosomavvikelsen konstateras med en sa kallad klassisk kromosomanalys.
Kromosomerna kan undersokas i blodprov, fostervattenprov eller till exempel i
cellprov som tas fran kindens slemhinna. | allménhet racker det med ett prov, men
ibland vid mosaicism behdver man dessutom dvervaga att ta till exempel en provbit

fran huden for att faststélla och precisera kromosomdiagnosen.

Vard och habilitering

Man kan bade paskynda tillvaxten hos flickorna och i viss man 6ka langden i vuxen

alder med hjalp av tillvaxthormoner. Den dagliga injektionsbehandlingen ar i sig latt



att genomfora och i praktiken riskfri. | klara fall stravar man numera efter att inleda
behandlingen tidigt, redan i lekaldern. Behandlingen fortsétter vanligen till 6nskad
pubertetsalder (12-14 ars alder). | Finland ansvarar alltid den endokrinologiska

enheten pa ett universitetssjukhus for inledning och uppfoljning av behandlingen.

Bristfallig produktion av konshormoner kan ocksa erséttas med
|ldkemedelsbehandling. Behandlingen med 6strogen inleds i forpuberteten (10-12 ars
alder) och dosen hdjs stegvis. Ostrogenbehandling som inleds for tidigt eller med for
hdga doser kan avbryta langdtillvaxten i fortid och darmed forkorta langden i vuxen
alder. Senare, vanligen 1-2 ar efter att behandlingen har paborijats, eller alltid efter
den forsta menstruationen, utdkas behandlingen med gulkroppshormon. Den har
substitutionsbehandlingen med 6strogen och progesteron fortsatter hela livet, forst

under ledning av en barnendokrinolog och sedan av en gynekolog.

Hos nagra procent av kvinnorna ar spontan graviditet maojlig, men risken for missfall
ar hogre an normalt. Om graviditeten far sin borjan genom provrorsbefruktning med
en daggcell som donerats av en frisk kvinna, lyckas graviditeten numera hos éver 25
procent av kvinnorna, men dven da ar risken for missfall nagot forhojd. Att djupfrysa
aggblasor fran Turnerflickor i 10—15 ars alder och att senare |ata dessa dggceller
mogna och befrukta dem i provrér befinner sig dannu pa forskningsstadiet. For att
kunna djupfrysa dggblasor kréavs en operation i barndomen dar man gar in i bukhalan
under nedsovning. Tills vidare finns det ratt lite publicerad forskningsinformation om
denna form av behandling mot barnléshet. (Om graviditet: Duodecims 6versikt 2020

pa finska, lank efter texten)

Ibland kan Turners syndrom vara forknippat med problem med synintryck och
rumsuppfattning och dessa kan i skoldldern orsaka olika grader av
inlarningssvarigheter, ofta med tyngdpunkt p& matematik. A andra sidan stods
flickornas skolframgang och larande av typiska karaktarsdrag, sasom flit,

noggrannhet, ihdrdighet och god social kompetens.



Vagledning, information, stod och kurser

Da en diagnos nyligen stéllts, eller senare i livet, kan det finnas behov av att diskutera
kring den sallsynta diagnosen, om arftlighet eller annat som ar aktuellt.

Kontakta Maria Hintze, sakkunnig i genetisk vagledning: tfn 044 788 1078.

En sallsynt diagnos innebér ofta en stor omstéllning forutom fér den person som fatt
diagnosen ocksa for foraldrar, syskon och andra anhériga. Det kan kdnnas naturligt
att soka sig till andra som befinner sig i en liknande situation. Ta garna kontakt om
du vill hitta kamratstod eller om du har fragor kring gruppverksamhet.

Kontakta Annika Nyman, handledare: tfn 050 400 2070

Information

Elina Holopainen, Viveca Soderstrom-Anttila och Hanna Savolainen-Peltonen:
Turnerin oireyhtyma aikuisiassa: hoito ja seuranta. Duodecim 2020; 136:2343-50.

Duodecim, Terveyskirjasto: Turnerin oireyhtyma
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Finlands Turnerforening rf erbjuder information, ordnar sammankomster och har en

FB-sida.



