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Nagot om kromosomer

Manniskan har 46 kromosomer som innehéller arvs-
massan. Kromosomerna finns i kroppens alla celler.

Tva av dem ar kdnskromosomer och avgorande for
utvecklingen av kon. Kvinnor har tva X-kromosomer,
medan man har en X-kromosom och en Y-kromosom.
Konskromosomerna ar viktiga for utvecklingen av testik-
lar hos pojkar och aggstockar hos flickor. Testiklar och
aggstockar bildar konshormon som startar puberteten
genom att paverka bland annat langdtillvaxt och utveck-
lingen av brost.

Varifran kommer namnet Turners syndrom?

Turners syndrom (TS) har fatt sitt namn efter Henry
Turner, en amerikansk lakare. Han beskrev 1938 ett till-
stand som innebar kortvuxenhet och bristande puber-
tetsutveckling vad galler brost och konshar hos kvinnor.

Han noterade ocksa att dessa kvinnor ofta hade
hudveck pa halsen. Att kvinnor med TS saknar en
X-kromosom eller delar av en X-kromosom upptackte
man 1959.

Kromosommosaik

Hos personer med TS saknas hela eller delar av den ena
X-kromosomen. Drygt halften av flickorna saknar helt
den ena X-kromosomen (45,X). Andra har vad man kallar
en mosaik, viket innebar att det i kroppen finns bade
normala celler som innehaller tva X-kromosomer (46,XX)
och celler som saknar en X-kromosom (45,X). En variant
av mosaik ar att en del av en X-kromosom fattas (dele-
tion av engelskans radera=delete), eller att en del finns

i dubbel upplaga och en del fattas (isokromosom), eller



att det fattas lite i varje anda och att kromosomen bildat
en ring (ring kromosom). Kromosommosaik beror pa en
stoérning i nagon av de forsta delningarna av det befruk-
tade dgget. Det finns inte nagot val definierat samband
mellan vilken sorts kromosomavwvikelse man har och
graden av besvar, férutom en ndgot 6kad risk for med-
fott hjartfel vid kromosomuppsattning (45,X).

Varfér uppstar kromosomavvikelser vid TS?

Orsaken till att vissa flickor far den kromosomavwvikelse
som orsakar Turners syndrom ar annu inte helt klarlagd.
Det finns till exempel inget stod for att miljofaktorer,
rokning, alkohol, lakemedel, mammans eller pappans
alder eller annat skulle bidra. TS ar inte arftligt, enstaka
fall dar aven dottrar arvt sjukdomen finns rapporterat
men ar mycket ovanligt.

Vad hander i kroppen nar kénskromosom
saknas helt eller delvis?

En viktig funktion for kdnskromosomerna hos flickor ar
att utveckla aggstockarna. Aggstockarna hos en flicka
med TS utvecklas i det narmaste normalt under tidigt
fosterliv men tillbakabildas, ofta med start redan fore
fodseln. Variationen ar stor fran en flicka till en annan,
aggstockarna kan vara helt tillboakabildade redan vid

5 &rs dlder eller fungera langt upp i tonaren. Hos flickor
med blandad kromosomuppsattning (mosaik) ar det
vanligare att det finns aggstocksvavnad kvar som kan
fungera fram till puberteten eller till och med upp i
vuxen alder.



Aggstockarna har tva huvudfunktioner att bilda kons-
hormon i puberteten och att fa befintliga dgg att mogna
sa att de kan befruktas och utvecklas till foster. Eftersom
aggstockarna oftast tillbakabildas vid TS saknas bada
dessa funktioner hos de flesta av flickorna. De kommer
inte in i puberteten utan behandling och kan inte fa
barn fran egna agg.

[ X-kromosomen finns gener som paverkar langdtillvax-
ten. Nar hela eller delar av arvs-massan saknas blir man
kortvuxen - ett symtom pa TS som nastan 100 % av alla
flickor med TS har.

Hur vanligt ar TS?

Man raknar med att det finns ca 900 kvinnor med
diagnosen, men morkertalet ar sannolikt stort.




Hur tidigt kan man upptacka TS?

Svullnad pa hand- och fotrygg

Nyfodda flickor med TS kan ha en svullnad pa hand-

och fotryggar. Ungefar halften avdem som saknar en
X-kromosom i alla celler och av dem med andra kromo-
somavwvikelser har denna typ av svullnad, som praktiskt
taget endast ses vid TS. Orsaken till svullnaden ar fort-
farande oklar men mycket talar for att lymfkarlen som
ska fora tillbaka kroppsvatskan till hjartat ar ofullstandigt
utvecklade.

Méanga ganger forsvinner svullnaden inom nagra
manader, men hos enstaka kvarstar fotryggssvullnaden
i flera ar och kan ibland forvarras under puberteten.
Besvaren ar mer uttalade nar handerna och fotterna

ar varma. Svullnaden kan medfora en del praktiska
problem, som att hitta lampliga skor, men ar helt ofarlig.




Hudveck i nackregionen och andra yttre tecken

Ibland ser man tydliga hudveck i nackregionen, bred
hals och hudveck pa bada sidor om halsen. Hudvecken
kallas halsvingar och minskar ofta under de forsta lev-
nadsmanaderna men kan ocksa finnas kvar. Hudvecken
ar ofarliga, men kan atgardas av plastikkirurg om
patienten besvaras av dem. Flickor med TS har en
tendens att bilda tjocka arr och darfér bor man vanta
med operationen tills flickorna vuxit upp. Utstdende
eller pa annat satt awikande ytteréron kan forekomma
och opereras med fordel fore skolstart. Ett Okat antal
"leverflackar” (fodelsemarken) ar vanligt. Som hos alla
barn okar antalet fodelsemarken under puberteten.

Var tredje flicka far diagnos forsta levnadsaret

Nar man laser om TS i lakarbocker listas ofta en lang
rad mojliga awvikelser. Ingen flicka med TS har alla
awikelser - de kan saknas helt, det kan finnas en eller
flera. Langt ifrén alla flickor med TS uppvisar awvikelser.
Manga skiljer sig inte fran andra barn som nyfédda.
Endast ca en tredjedel av flickorna med TS far sin diag-
nos under det forsta levnadsaret. Ibland kan man hos
ett nyfott barn hora blasljud vid undersokning av hjartat,
som vid uppféljning visar sig vara orsakat av ett med-
fott hjartfel. Det kan leda till misstanke om TS och diag-
nosen bekraftas eller utesluts med kromosomanalys.
Kromosomanalysen gors med hjalp av blodprov.



Forekommer nagra andra
sjukdomar i barndomen eller
senare i livet oftare hos flickor
med TS?

Sjukdomen ar precis som namnet antyder ar ett syn-
drom (en kombination av medicinska problem som visar
forekomsten av en viss sjukdom eller psykiskt tillstand)
beroende pa en genteisk skada och en person med TS
kan ha manga olika symtom. Det ar dock mycket viktigt
att veta att man inte behdver ha alla symtom, utan detta
ar en sammanstallning dar en del har fler och andra har
farre.

Problem med maten

Mer an halften av flickorna med TS har problem med
maten under spadbarnstiden, vanligtvis i form av mer
eller mindre kraftiga krakningar. Problemen kan leda till
dalig viktuppgang som ger upphov till oro och fragor
hos foraldrarna. Oftast minskar problemen under den
senare delen av forsta levnadsaret och under det andra
levnadsaret kraks flickor med TS vanligtvis inte mer an
andra barn. En del flickor med TS ar ointresserade av
mat under de forsta levnadsaren, det brukar ga éver nar
de blir dldre. Det ar ocksa vanligare hos spadbarn med
TS att de ar skrikiga. 3-manaderskolik drabbar manga
barn, men ar vanligare, kan vara intensivare och dra ut
pa tiden hos flickor med TS. Detta ar viktigt att kanna till
for att inte oroas eller kdnna sig som en dalig mamma
eller pappa.



Problem fran 6ronen

Aterkommande éroninflammationer och 6ronkatarrer
forekommer hos varannan flicka med TS Det ar darfor
viktigt att man har en god kontakt med en 6ron-
specialist for behandling och regelbundna kontroller.
Vaccination mot streptokocker kan vara ett satt for att
minska problematiken. Ibland kan man behdva operera
in ett ventilationsrér genom trumhinnan. Det gors rutin-
massigt och vallar inte nagra stérre obehag eller besvar
for barnet. Roret luftar mellanorat, forhindrar nya infek-
tioner och aterstaller hoérseln. Med behandling brukar
droninflammationerna vaxa bort utan komplikationer.
Ungefar varannan vuxen kvinna med TS har en latt till
mattlig horselnedsattning, som orsakats av bristande
funktion i sinnescellerna inne i horselsnackan. Denna
horselnedsattning orsakas alltsa inte av éroninflamma-
tioner i barndomen. Den normala horselnedsattning
som kommer med stigande alder drabbar darfér manga
TS-kvinnor tidigare och ivissa fall kan horhjalpmedel
behdvas redan i 30-arsaldern. Studier tyder pa att
hormonbehandling kan ha gynnsam effekt pa horseln.
Det ar med andra ord viktigt att man kontrollerar
horseln regelbundet bade i skolan och senare i livet.
Dessutom ska man vara forsiktig med att utsatta sig for
buller och mycket héga ljudnivaer vid till exempel kon-
serter eller i horlurar.

Njurens anatomi

Hos ca 20% av flickorna med TS awviker njurarnas form.
Det kan vara exempelvis dubbla njurbacken eller dubbla
urinledare. Trots avvikelserna ser man ytterst sallan
njursjukdomar vare sig i barndomen eller senare.



Skoldkorteln (tyreoidea)

Skoldkorteln bildar hormon som paverkar &mnes-
omsattningen. Vid TS ar det vanligt med brist pa
skoldkortelhormon och ldg amnesomsattning. Risken
okar nagot under puberteten. Darfor ar det viktigt att
skoldkortelfunktionen undersoks regelbundet genom
blodprov. Hos barn marks otillracklig skoldkortelfunk-
tion som samre tillvaxt. Andra tecken som drabbar bade
barn och vuxna ar forstoppning, frusenhet och torr,
fnasig hud. Ibland ser man en forstoring av skoldkorteln
- struma.

Tandreglering kan behovas

Flickor med TS kan fa tander nagot tidigare an genom-
snittligt. Kindtanderna kan ha en ovanlig form, men
detta har oftast inte nagon storre betydelse for bettet.
Daremot blir tandreglering ofta aktuell pa grund av
smala, tranga kakar. Behandlingen skiljer sig inte fran
den som manga andra barn och ungdomar far, och
behovet uppmarksammas av barnens tandlakare. Om
TS-diagnosen ocksa innefattar hjartforandringar bor
tandlakare alltid informeras om detta, eftersom anti-
biotika kan behdvas infor tandbehandlingen.

Overvikt ett vanligt problem

Manga ungdomar med TS ¢kar snabbare i vikt under
puberteten &n vad andra gor. Overvikt ar darfor ett
vanligt problem som kan borja redan i 10-arsaldern.
Maojligen hor viktproblemen ihop med att man i puber-
teten kan kanna sig annorlunda, ensam och darfor
trostata, sitta inne mer och réra sig mindre. Det ar
viktigt att vara medveten om problemen och forsoka
undvika onddig viktokning genom att réra pa sig och



ata halsosamt. Nar man inte langre vaxer behover man
mindre mat, och bor medvetet minska sina matpor-
tioner. Behandling med tillvaxthormon och 6strogen
under puberteten vid TS orsakar inte dvervikt, utan ger
en normalisering av kroppsproportioner och kvinnliga
former.

Forandringar i kroppspulsader och hjarta

Ungefar var 15:e flicka med TS har en medfodd for-
trangning av stora kroppspulsadern. Oftast upptacks
fortrangningen redan under forsta levnadsaret eller
tidigt i barndomen och atgdrdas genom en operation
som inte anses som sarskilt svar. Oftast ar barnet helt
hjartfriskt efter operationen.

10% av personerna med TS har tva segel i aortaklaffen
istallet for tre. Hjartfelet paverkar inte hjartfunktionen
under barn- och ungdomsaren. Senare i livet kan det

i hjartklaffarna uppsta forkalkningar som kan pdverka
hjartat. Eftersom hjartfel ar vanligare hos flickor med
TS ar det viktigt att alla genomgar noggrann hjartun-
dersokning med hjalp av ultraljud. Undersokningarna
upprepas under uppvaxten eftersom awvikelser kan
tillkomma. Blodtrycket ar ocksa viktigt att kontrollera. Ar
det for hogt kan det behova behandlas med lakemedel.

ADHD

En sammanstallning av flera studier, publicerad 2010,
visar att ADHD ar vanligare hos flickor med TS, 25%
jamfort med 3-8% hos barn utan TS.
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Hur ser langdtillvaxten ut?

Flickor med TS vaxer langsammare an andra flickor
under nastan hela uppvaxtperioden. Kortvuxenhet ar
den vanligaste orsaken till att foraldrar sdker lakare och
att diagnosen TS kan stallas. Redan som nyfodda ar
barnen i allmanhet ndgon cm kortare an andra flickor.
Under de forsta aren vaxer de ofta lAangsammare an
andra barn. Fran 5 &rs alder ar huvuddelen av flickorna
med TS relativt kortvuxna. Praktiskt taget alla ar det vid
12 ar.

Langden ar beroende av foraldrarnas langd - en flicka
med langa foraldrar vaxer mer an en som har korta for-
aldrar. Mycket grovt brukar man saga att vuxenlangden
vid TS ar ca 20 cm kortare an forvantat. Medellangden
hos vuxna kvinnor med TS ar 147 cm, medan den gene-
rella medellangden ar 168 cm.




Hur ar det med
pubertetsutvecklingen?

De flesta flickor med TS, ca 75%, kommer inte in i
puberteten spontant utan behover behandling med
kvinnligt kdnshormon, 6strogen. Orsaken ar att agg-
stockarna inte bildar dstrogen. Pubertetsutvecklingen
satts igdng med sma doser dstrogen fran ca 12 ars
alder for att efterlikna den normala puberteten sa
mycket som mojligt. Behandlingen ges i form av plaster
som innehaller 6strogen. Dosen hojs successivt under
2-3 ar. Behandlingen leder till brostutveckling och
kvinnliga kroppsformer.

Har TS-flickor menstruationer?

a) Spontana menstruationer

Flickor/kvinnor som varje manad har spontan dggloss-
ning och blédning ar "i fertil dlder”. Den férsta mensen
(menarche) brukar komma efter 1 ars brostutveckling,
vid mellan 10-15 ars alder. Tidig eller sen menarche
beror till stor del pa arftliga faktorer. De flesta kvinnor
har mens upp till 50-55 ars alder, darefter kommer
overgangsaldern, aven kallad klimakteriet.

Omkring 25% av flickorna med TS, framst de med blan-
dad kromosomuppsattning far pubertet med brostut-
veckling. Ofta stannar den upp ndgonstans pa vagen,
varfor hormonbehandling kan bli nodvandig for att full-
folja puberteten. En del flickor far menstruationer, men
oftast bara under en kortare tid - frdn manader upp till
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nagra ar. Det innebar att det framst &r yngre kvinnor
med TS som kan bli gravida. I studier raknar man med
att ca 2% blir spontant gravida och foder barn.

b) Menstruationsliknande manadsblédningar

Det vanligaste ar att flickor med TS inte kommer in i
puberteten spontant, eftersom dggstockarna som ska
producera hormoner och mogna agg inte fungerar.
Hormonbehandlingen som da ges i stigande dos efter-
liknar hormonvariationen hos kvinnor i fertil lder. P4
liknande satt ger de allt hogre doserna en utveckling av
livmoderns insida (endometriet) som ska stotas bort och
blédas ut ungefar en gang i manaden. Blédningarna
och hormoncyklerna ter sig precis som hos alla flickor

i fertil alder. Skillnaden ar att det inte skett ndgon
agglossning innan blédningen, och darmed kan inte
befruktning och graviditet ske (se avsnitt om fertilitets-
problem). Hormonbehandlingen ar viktig for att flickor/
kvinnor ska ma bra och pa de allra flesta satt se ut och
fungera som vilken jamngammal flicka som helst. I all-
manhet rekommenderas behandlingen med kvinnliga
hormoner fortsatta till ca 50 ars alder (se avsnitt om
klimakteriet).



Behandlingar for att 6ka
langdtillvaxten

Behandling med tillvaxthormon

Tillvaxthormon bildas i hypofysen (en del av hjarnan)
som bland annat stimulerar langdtillvaxten. Hormonet
har ocksa en del effekter pd dmnesomsattningen.
Tillvaxthormon som medicin ar identiskt med det till-
vaxthormon som kroppen sjalv producerar. Flickor med
TS saknar inte tillvaxthormon, men kan ha en lagre pro-
duktion, framfor allt efter 10-arsdldern. De har ocksa
samre formaga att tillgodogora sig tillvaxthormon,
varfor de far en nagot hégre dos an vid en del andra
indikationer. Senare ars studier har visat att daglig till-
forsel av tillvaxthormon kan 6ka tillvaxten och forbattra
slutlangden med 5-10 cm eller mer om behandlingen
startar tidigt i livet. I Sverige paborjas tillvaxthormon-
behandling fran 2-3 ars alder eller lite senare, en indi-
viduell bedémning maéste alltid géras. Behandlingen
fortsatter tills barnet ar fardigvuxet.
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Behandling med 6strogen

Ostrogen i sma doser okar tillvixthastigheten. Enstaka
flickor med TS har fungerande aggstockar och kommer
darfor spontant in i puberteten. De flesta saknar dock
fungerande aggstockar och pubertetsutvecklingen

far startas med 6strogenbehandling. Tidpunkten valjs
med hansyn till flickans mognad och langd. Ofta borjar
behandlingen med sma mangder ostrogen fran 10-11
ars alder ofta i form av ett hormonplaster.

De flesta nar en vuxenldngd 6ver 150 cm

Svenska studier har visat att den basta slutlangden upp-
nas genom tidig behandling med tillvaxthormon, fran ca
3-6 ars alder, eventuellt med tillskott av 6strogen fran
11 ars dlder. Med sddan behandling kan praktiskt taget
alla flickor med TS uppna en vuxenlangd som Overstiger
150 cm, merparten runt 155 cm.

FOr manga ar en vuxenlangd 6ver 150 cm psykologiskt
viktig. Daremot kanske det inte spelar sa stor roll om
man ar 153 eller 157 cm. Darfor startar man behand-
lingen med kénshormon sa att flickorna med TS far sin
pubertetsutveckling vid ungefar samma alder som sina
klasskamrater. Tidigare fanns det en uppfattning att

en sen pubertet skulle ge en battre slutlangd, men nya
studier talar emot att det skulle vara sa. En individuell
beddmning maste alltid goras och speciellt svart ar det
att samordna langd och pubertet om flickans TS inte
upptackts forran i 12-15 ars aldern.



Biverkningar av behandlingen

Med de doser av tillvaxthormon och 6strogen som

ges idag ser vi mest biverkningar som ar milda och
avtar spontant efter de forsta behandlingsmanaderna.
Sjukvarden har sedan mitten av 80-talet dokumenterat
tusentals patienter med tillvaxthormonbehandling bade
i Sverige och resten av varlden.
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Hur klarar sig flickor med TS
i skolan?

Majoriteten ar normalbegdvade; dvs. i nivd med sina
syskon. I sprakamnen skiljer sig inte flickor med TS fran
dvriga elever vare sig nar det gallde sprakforstaelse,
rattstavning, férmaga att uttrycka sig eller férmaga att
kunna lara sig frammande sprak.

Flera undersokningar har visat att flickor med TS kan ha
problem med rumsuppfattning. Svarigheter med mate-
matik forekommer ocksa. En del har nedsatt formaga
att samordna 6ga och hand.

En dansk undersokning av 45 kvinnor med TS och deras
syskon visar att 7% gatt i specialklass och 22 % hade
fatt extra stod i ett eller flera @mnen under skoldren.
Det motsvarar nastan genomsnittliga forhallanden for
danska skolor. Ca 3 av 4 presterade som genomsnittet i
klassen eller daréver, men halften hade haft svarigheter,
framforallt med matematik jamfort med 1 av 5 hos
syskonen.

De flesta flickor med TS fullféljer grund- och gymnasie-
skola. Akademiska studier ar nagot mindre vanliga an
for genomsnittet.



Vad sager lararna om Turnerflickornas
prestationer?

3 av 4 flickor med TS uppfattades som flitiga och mer
ambitiosa i skolan, vilket kompenserade det ibland
nagot langsammare arbetstempot. Flickor med TS

har ofta samre sjalvfortroende och vill vara helt sakra
pa sin sak innan de vagar svara pa en fraga. Flickorna
har oftast mycket goda relationer till skolkamrater

och larare. Det hander att flickorna blir retade for sin
kortvuxenhet. D4 ar det viktigt att larare informerar
klassen om orsaken till kortvuxenheten och motarbetar
eventuell mobbing. Hogstadietiden kan vara en jobbig
period for flickor med TS. De kan isolera sig - kanna sig
annorlunda och ensamma. Att puberteten i de flesta
fall planeras sa att den sker samtidigt med kamraternas
minskar denna problematik.
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Vad karakteriserar personlighets-
utvecklingen?

Envishet

Flickor med TS ar ofta nagot forsenade i sin psyko-
logiska mognad, de blir "vuxna” senare an andra.
Karakteristiska personlighetsdrag ar bland annat ett
gott och ganska jamnt humor, noggrannhet och arbets-
villighet. Flickorna vill ha ordning och reda omkring sig
och ar ofta ratt envisa. Envisheten kan ibland bli ett
problem nar det galler samspel med kamrater.

Stimulera flickans sjalvstandighet

Tyvarr visar flera undersdkningar att det ar vanligt att
foraldrar och andra personer ar dverbeskyddande,
mojligen beroende pa kortvuxenheten. Man staller
mindre krav, beskyddar garna och ger barnet mindre
rattigheter an hon borde ha med hansyn till sin alder.
Om flickor med TS ges fortroende att klara av samma
saker som sina jamnariga kamrater mognar de ofta
snabbare.



Hur ar det att ha en dotter
med TS?

Det ar inte annorlunda an att ha en dotter utan TS,
svarar manga foraldrar. Andra sager att det ar svart,
framforallt under de forsta aren pa grund av svarigheter
med maten, krakningar etc. Hjartfel ar en anledning

till oro, fotryggssvullnader, halsvingar och liknande ar
ocksa orosmoment, men allteftersom flickan utvecklas
minskar oron. Kortvuxenhet kan vara ett praktiskt pro-
blem som mildras med tillvaxthormonbehandling.

Tidig och realistisk information till foraldrarna ar mycket
viktigt. Eftersom olika aldrar har olika problem ar det bra
att fa informationen i etapper och att den upprepas. Ar
man valinformerad ar man battre beredd pa de svarig-
heter sorn kan uppsta. Man ska som alltid ge sin dotter
det stod och den uppmuntran hon behover, hjalpa
henne att utveckla sin sjalvstandighet och vid behov

ge stdd i skolarbetet. Detta leder till battre utveckling,
nagot som ar viktigt for flickans sjalvfortroende.

Information till slaktingar, vanner och skola ar oftast bra.
Manga flickor med TS har knappast nagra tecken eller
symtom alls och da kan det kannas naturligt for forald-
rarna att avsta fran att informera personal pa dagis och
skola, for att undvika sarbehandling. I andra situationer
nar en flicka behdver extra pedagogisk hjalp ar informa-
tion déaremot bade viktig och nédvandig.
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Hur pratar man om TS med
flickorna?

Foraldrar med kunskap om TS kan pa ett odramatiskt
satt mota flickans frégor om exempelvis sin kortvuxen-
het eller awikelser i utseendet. Ofta kommer barnens
fragor tidigt och kraver inga komplicerade svar. Enkla
raka svar pa flickans egna funderingar hjalper henne att
hantera sin problematik.

Sa smaningom ar det viktigt att diskutera alla detaljer i
TS - sa som kromosomawvikelsen, avsaknaden av fung-
erande dggstockar, frdgar om hormonrubbningar och
pubertetsutveckling, under forpubertet och pubertet
kommer ofta mer komplicerade fragor. Mojligheter att
fa barn, sexualitet och liknande behdver kanske diskute-
ras med en erfaren barnldkare eller gynekolog som man
kanner fortroende for.

Fertilitetsproblem - att inte kunna fa barn ar det
mest negativa

Det som varit jobbigast for kvinnorna var att inte

kunna fa biologiska barn. Fran 2001 ar aggdonation
tilldtet i Sverige. Det innebar att man kan fa hjalp pa

en fertilitetsklinik. Ett agg som donerats av en annan
kvinna befruktas i provror med spermier fran den egna
partnern, sa kallad provrorsbefruktning eller IVF ("in
vitro-fertilisering”). Det befruktade agget overfors till liv-
modern dar det kan fastna och utvecklas till ett foster.

I en svensk studie, publicerad 2009, togs prover fran
aggstockarna pa tonarsflickor med TS och 26 % av
flickorna hade enstaka eller manga agg kvar i sina agg-
stockar som var pa vag att tillbakabildas. Flickorna som



hade dgg kvar hade tecken pa pubertetsutveckling.
Provet kan bevaras nedfryst for framtiden och forhopp-
ningen ar att flickan pa detta satt ska kunna donera agg
till sig sjalv senare i livet. Tekniken ar under utveckling,
ytterligare forskning kravs for att detta ska bli verklighet.
An s& lange (2012) har inget barn fotts fran ett sadant
agg fran en flicka med TS. Utvecklingen gar snabbt sa
det finns all anledning att diskutera sina mojligheter till
hjalp pa en fertilitetsklinik.

Kortvuxenheten hade upplevts som besvarlig i och

med att man ibland blivit behandlad som ett barn aven

i vuxen dlder. Langden i sig var nagot som man hade
vant sig vid. Naturligtvis hade det manga ganger varit
opraktiskt att vara kort, men det upplevdes inte som det
svaraste.

Full information ska ges efter flickans formaga att ta till
sig den. Hemlighetsmakeri om viktiga fakta kan leda till
framtida svarigheter och okar osdkerheten och radslan.
Kunskap om alla aspekter av TS hjalper flickan att accep-
tera sin situation och vara 6ppen om sitt tillstand. Det ar
viktigt att flickor med TS far veta att de sannolikt kommer
att behova behandling for att komma i puberteten. Det
ar ocksa viktigt att de far information om att majligheten
att fa biologiska barn ar begransad. Under de senaste
aren har medicinska landvinningar dkat méjligheten
bland annat med aggdonationer. Moderna mojligheter
att anda bli mamma med dggdonation eller adoption
bor namnas. Samtidigt ar det viktigt att informera dem
om att de kan ha ett helt normalt sexliv med samma
mojligheter att tillfredsstallas och tillfredstalla, som
andra kvinnor har. Det kan vara svart for en ung kvinna
att forsta att sexualitet och fertilitet inte alltid foljs at.
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Hur ar det att vara vuxen kvinna
med TS?

Det finns inga medicinska hinder att leva ett vad man
kan kalla "vanligt liv" med en partner, vanner och vanligt
yrkesliv. Kunskapen i samhallet om TS ar i allmanhet

lag vilket medfort att historiskt sett har manga kvinnor
tvingats till ett mer isolerat liv. Tack vare bland annat
Turnerforeningen och den digitala utvecklingen har det
blivit lattare att fa kunskap och dven knyta kontakter
med andra i en liknande situation. Detsamma galler
givetvis aven for foraldrar med barn som tidigare varit
ganska ensamma.

En del kvinnor lever dock ett ganska ensamt och isolerat
liv, har kanske aldrig haft ndgon partner och har en
mycket vag forestallning om vad TS egentligen innebar.
Flera av kvinnorna har idag brutit sin isolering och via
Turnerféreningen fatt kontakt med andra i samma
situation. Kontaktuppgifter och information om Turner-
foreningen hittar du langre fram i broschyren.

Man ar helt éverens om vikten av information och att
denna aldrig kan bli fér ingdende. Far man inte informa-
tion soker man den sjalv och da ar det latt hant att man
far en skev bild. Ny kunskap har tillkommit och gamla
larobocker innehdller ibland felaktiga uppagifter.



Kvinnor med TS som idag ar medelalders eller aldre har
inte haft samma mojligheter till behandling som dagens
unga har. Eftersom tillvaxthormon inte funnits tillgang-
ligt i mer an ca 30 ar ar aldre kvinnor med TS betydligt
kortare. Ostrogen har sedan lange anvants for att fram-
kalla pubertet, men doserna var hogre forr, vilket gjorde
att manga kvinnor slutade med behandlingen tidigt i
livet pa grund av biverkningar.
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Vilka sjukdomar hade kvinnorna

drabbats av?

Hogt blodtryck ar betydligt vanligare hos kvinnor med
TS, ca 50% utvecklar detta. Effektiv behandling finns
som minskar de medicinska riskerna, ndgot som ar
speciellt viktigt om man overvager att bli gravid.

Typ 2-diabetes ar ocksa vanligare vid TS, speciellt om
man har slaktingar som utvecklat diabetes i vuxen alder.

Nedsatt horsel ar vanligare, i manga fall kravs horappa-
rat. Manga av kvinnorna har forhojda levervarden.

Uppfoljande utredning har i studier visat awvikelser i
leverns karl, men hur detta hanger ihop med TS har
inte kunnat visas. Forhojda levervarden ar lika vanligt
hos kvinnor som fatt dstrogen jamfort med de som inte
fatt ostrogen. Orsaken till de forhojda levervardena ar
okand.

[ en undersokning av 82 danska kvinnor med TS fann
man lattare psykiska problem hos 28 % vilket ar i samma
niva som hos den 6vriga befokningen. Ingen av kvin-
norna visade psykisk sjukdom.



Hur ar det med klimakteriet?

Kvinnor som inte har TS menstruerar i allmanhet till
drygt 50 ars alder. Tiden narmast fére den sista men-
struationen, det vill sdga mellan 45-50 ars alder, borjar
de flesta kvinnor att kanna av hormonbristen - klimak-

teriebesvar sa som svettningar och vallningar ar vanliga.

Menstruationerna slutar vanligen tidigt for de kvinnor
med TS som har dem, det vill saga tidigare an nar andra
kvinnor kommer i klimakteriet.

Precis som for kvinnor generellt kan det finnas ett behov
av att tillféra hormoner nar menstruationerna upp-

hort. Ostrogen finns som tabletter, plaster och slidpiller.
Kvinnor i klimakteriet som tar dstrogen och gulkropps-
hormon drabbas inte av benbrott lika latt.

De flesta kvinnor som inte har mens eller inte tar ostro-
gen drabbas av att slemhinnan i slidan blir skor. Detta
kan orsaka klada, torrhetskansla och forsvara samlag.
Slemhinnan i urinroret blir skorare och man kan lattare
fa urinvagsinfektioner. Underlivsbesvaren kan lindras
med lokal 6strogenbehandling i slidan i form av exem-
pelvis vaginaltabletter.
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Vad hander inom forskningen
om TS?

Forskning om TS pagar bade i Sverige och utomlands.
Man studerar exempelvis orsaken till kromosomrubb-
ningarna, varfor kroppsliga avvikelser uppstar och
mojligheterna att paverka uppkomst och forlopp. Den
basta behandlingsmodellen vad galler tillvaxt och kons-
hormonbehandling studeras i bland annat Sverige.
Malet &r att hitta kdnshormoner som battre kan efter-
likna normal pubertet. P4 omradet fertilitetsbehandling
ar forskningen intensiv, se avsnitt pa sidan 22.

Det finns ett nationellt vardprogram for TS. Enklast hit-
tar du den pa www.internetmedicin.se. Det innebar
gemensamma riktlinjer for hela landet om information,
behandling och stod till barn, ungdomar och vuxna med
TS, samt deras anhoriga.

I gruppen som tar fram vardprogrammet ingar arftlig-
hetsforskare, barnlakare, vuxenmedicinare med kun-
skap om amnesomsattningssjukdomar, gynekologer,
dronlakare, plastikkirurger, sodonomer/kuratorer och
psykologer - allt for att fa en sa bred kunskap och sa
manga aspekter som majligt. Pa universitetsklinikerna
finns lakare som ar specialister pa TS. Hit kan du vanda
dig for att fa mer information.


https://www.internetmedicin.se/

Svenska Turnerféreningen

Svenska Turnerforeningen ar till for familjer, barn,
ungdomar och vuxna med TS. Via foreningen kan man
fa kontakt med andra i samma situation. Féreningen
arrangerar traffar, lager och andra aktiviteter. En annan
viktig funktion ar att hjalpa till med praktiska fragor om
att leva med TS, vilka mojligheter som finns och vart
man kan vanda sig.

Turnerforeningen har en sarskild ungdomsgrupp. Det
finns aven en grupp aldre kvinnor inom foreningen
som traffas regelbundet for att utbyta erfarenheter och
umgas under gemytliga former. Féreningens medlems-
tidning TurnerDialogen utkommer fyra ganger per ar.

Mer information hittar man pa
www.turnerforeningen.se

Malsattning for Svenska Turnerféreningen:

» att fungera som ett stod for medlemmarna genom
att bland annat arrangera motesplatser for
informations- och erfarenhetsutbyten.

- att samla information fran andra landers Turner-
foreningar for att sedan delge egna medlemmar.

- att ta del av forskning bade nationellt och
internationellt och vidareformedl|a detta via
medlemstidning och hemsida.

- att Oka informationen till vardpersonal, barnomsorg,
skola m.fl.
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https://www.turnerforeningen.se/

Turnerveckor pa Agrenska

Agrenska, som &r ett nationellt kunskapscenter for
sallsynta diagnoser, ordnar familje- och vuxenvistelser
for TS. Deltagarna far dar aktuell medicinsk kunskap och
information.

Vistelserna ger maojlighet att utbyta erfarenheter,
reflektera och bygga upp egen kompetens att anvanda
i vardagslivet. For flickorna innebdr de har traffarna ofta
att sjalvkanslan starks och att de far vanner for livet.

Mer information hittar man pa www.agrenska.se
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https://www.agrenska.se/

Symtom och avvikelser

Tabellen summerar de vanligaste awikelserna vid TS.
Det kan forekomma, men aven saknas. Manga har bara
nagon enstaka avvikelse.

Ansikte Epikantusveck (extra hudveck i inre 6gon-
vinkeln)
Hypertelorism (6kat avstand mellan 6gonen)
Skelning/narsynthet
Nacke Hudveck i nacken
Kort, bred nacke
Lagt harfaste
Brostkorg  Bred brostkorg
Okat avstand mellan brostvartorna
Hander Svullna hand- och fotryggar, speciellt i spad-
och fotter  barnsdldern
Korta, breda fingrar
Ovrigt Kortvuxenhet

Matproblem i spadbarnsaldern

Utebliven pubertet

Tendens till overvikt, framfor allt i puberteten
Speciella svarigheter med matematik
Nedsatt samordning hander/égon

Fortrangning av stora kroppspulsadern
(coarctatio)

Urinvagsmissbildningar (oftast utan besvar)
Nedsatt skoldkortefunktion

Upprepade oroninflammationer
Horselnedsattning
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Att vara foralder till en Turner-tjej

Tuva

Vér dotter Tuva foddes i vecka 37+1. Hon var dad tillvéixt-
hdammad och var 41% mindre Gn forvantat. Nér Tuva var
en vecka gammal fick vi ett samtal frdn en Idkare som
meddelade att Tuva hade en kromosomawvikelse som
heter Turner syndrom. Det var en chock att fd veta att

ens lilla nyfédda dotter hade en kromosomavvikelse som
man aldrig hade hort talas om. Vi hade redan i vecka 35 i
graviditeten gjort ett fostervattenprov och det var frén det
provet som vi nu fick svaret att hon hade Turners syndrom.
Det som var bra med att fa veta att Tuva hade Turners
nér hon redan var fédd var att vi nu visste att hon mddde
bra och att hon trots sin tillvaxthdmning i évrigt var frisk
och fungerade precis som vilken liten nyfédd bebis som
helst. De férsta mdnaderna efter att vi fatt diagnosen
bokades det in kontroller av olika slag. Allt frén ultraljud
av hjdrtat och njurar till provtagning och fotografering pd
genetikmottagningen. Det var nytt for oss men vi blev bra
omhdndertagna. Jag hittade Turner férening pd nétet och
bérjade Idsa pd deras hemsida samt googlade pé syndro-
met. Vi kdnde oss sjalvkiart lite oroliga for vad som skulle
komma eftersom vi inte kunde ndgot om syndromet. Men
kénde oss dndad trygqa i att vi visste att var lilla tjej médde
bra.

Vi-har vaxt in i rollen som féraldrar till en tjef med en kro-
mosomawvikelse. Det dr en del av henne och oss. Vi har
frdn bérjan varit 6ppna med att Tuva har Turners syndrom
och vi har redan frén Tuva var ndgra mdnader varit med-
lemmar i Turner féreningen. Ddr har vi som fordldrar fatt
gemenskap med andra férdldrar och var tjej har véinner



for livet med samma diagnos. Det kdnns tryggt for oss
férdldrar att veta att var dotter kommer kunna diskutera
och kdnna sig samhérig med fler tjejer i samma situation
som hon sjdlv. Trots att diagnosen dr véldigt individuell sé
har flickorna mdnga likheter.

For Tuvas del dr det endast tillvaxten som hon har pro-
blem med. Annars dr hon frisk vilket kénns skont for oss.
Dock vet vi inte hur framtiden ser ut for henne. Kommer
hon komma in i puberteten spontant? Kommer hon kunna
fd biologiska barn? Det dr frdgor som dyker upp ibland nu
redan innan hon dr ddr. Jag dr glad att hon ar fodd i den
tid hon ¢&r dd det dr mycket Idttare i dagens samhdille att
bli férélder utan att ha ett biologiskt barn. Att f& barn kan
i dag vara pd ménga olika sdtt och det kénns hoppfullt
infor framtiden.

Vi ér s glad 6ver att vi just fick Tuva, var lilla fjdril.
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Vendela

Tre dagar efter att Vendela féddes pd Karolinska sjukhuset
i Solna sommaren 2004 sa fick hon diagnosen Turners
Syndrom efter att ett kromosomtest tagits.

Swullna hand och fotryggar var det som gjorde att beslut
om kromosomtest togs.

Virlden snurrade runt och stannade till pé en och samma
gdng. Vi fick lite information om ett syndrom vi aldrig hade
hort talas om innan.

Oro for hennes framtid tog vid och vi dkte hem med
mdnga frégor.

Vi blev inskrivna pd barnendokrin pd Astrid Lindgrens
barnsjukhus och vi fick en skdterska som féljt oss sedan
dess.

De tidiga dren i Vendelas liv bestod av manga éroninflam-
mationer och problem med att fG i henne mat. Hon var ett
livligt barn, en riktig solstrale som charmade alla med sitt

leende.

Vi kom i kontakt med Turnerféreningen och de blev ett
stort stdd for oss. Vi blev uppringda av en frén styrelsen
som gav oss ovdrderlig information. Sommarlagrena i for-
eningens regi blev ett dterkommande event varje sommar.
Ddr fick vi tréffa familier med barn i samma situation som
Vendela och vuxna kvinnor med samma diagnos.



Vi var dven med pé Turnerveckan pd Agrenska i Géteboryg.

En fantastisk vecka som gav 0ss mer kunskap.

Ndér Vendela var 9 ér kom vi fér férsta gdngen i kontakt
med BUP i Sollentuna och vi fordldrar fick gé en utbilding
parallellt i Coping Power som var en del av ett forsknings-
projekt.

Vendela fick sin Adhd-diagnos vid 14 drs dlder. Nu mdr
hon bra pd sin medicinering for sin Adhd.

Vendela dr idag 17 dr och gdr andra dret pé Real-
gymnasiet i Uppsala. Hon dr en ung kvinna pd vdg in
i vuxenlivet. En stark person med en stor kreativ Gdra.
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Marie

Ndr jag var i sjudrsdldern, fick jag tillbringa en vecka pa
Centralsjukhuset i Karlstad for utredning om varfor jag
inte vaxte som andra barn. Det var sékert efter det som
mina fordldrar fick veta att det var Turners syndrom, men
Jjag sjalv fick inte veta om min diagnos férrdn jag var 14.
Troligen ville mina férdldrar invagga mig i att jag var
precis som alla andra, bara att jag var kortare.... Men jag
hade ofta éroninflammationer - ett Gr ndr jag var riktigt
liten hade jag, har jag fdtt veta, 16 st pa ett dr! Och det
dréjde och tog mycket traning innan jag kunde simma och
Cykla.

Ndr jag véixte upp, pd 70-80-talet, fanns det dnnu inte
mycket kunskap, i varje fall inte i Vdrmland, om Turners.
Fick gd pd kontroller en gdng om dret pd barnmottag-
ningen i Karlstad. Men négot vardprogram hade de inte.
Det var forst 2007, ndr jag for andra géngen flyttade till
Stockholm, som jag fick komma till Turnercentrum och
bérja féljas upp ddr enligt det vardprogram som nu gdiller.

[ skolan var det tufft. Jag var liten och kanslig och dérmed
ett valdigt tacksamt mobbningsoffer. De hittade alltid
ndgot att reta miq for. Inte blev det bdttre av att jag var
duktig i skolan i ndstan alla dmnen, utom idrott och sléjd.
Jag gillade och hade [étt for att Idra, men kénde ocksé
prestationskrav hemifrdn - att jag inte skulle bli dlskad av
familjen om jag inte gjorde bra ifrdn mig. Det som sdkert



hjdlpte mig igenom skoltiden var mitt musikintresse, att
jag kunde ty mig till musiken ndr jag mddde ddligt - och
att den gav mig mdjlighet att trdffa andra med samma
intresse.

I gymnasiet gick jag samhdllsvetenskaplig linje - som det
hette dd pd 80-talet - och Idiste sedan till civilekonom pd
Stockholms universitet. Jag fick hora att det alltid skulle
finnas jobb for ekonomer. Men tji fick jag - mdrkte i stdllet
att arbetsgivarna hade fordomar om mig for min kortvaxt-
het. Efter ér av harvande mellan studier, arbetsmarknads-
politiska dtgdrder och korta jobb startade jag eget 2008,

ochidag, 2021, 51 dr gammal, har jag fortfarande egen
firma.
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Saga

Mitt namn dr Saga, jag dr 22 dér och diagnostiserades med
Turners Syndrom som 7-dring. Jag férstod inte mycket av
vad det innebar ndr jaq fick diagnosen, och det jag kom-
mer ihdg dr att jaq fick bérja ta tillvdxthormon. Jag var
minst ett huvud kortare dn alla andra i klassen, och kdnde
mig rdtt utanfor och annorlunda. Jag jamférde mig mycket
med de andra tjejerna i omklddningsrummet efter gym-
pan, eftersom de kom i puberteten men inte jag.

Jag hade en rdtt jobbig grundskoletid, och periodvis kdnde
jag mig utfryst. Jag bérjade tillslut med dstrogenpldster
for att stimulera en pubertet, vilket inte gjorde jattemycket
skillnad till en bérjan. Dér var dterigen omkiddningsrum-
met ett jobbigt stdlle, eftersom jag var rddd att pléstren
skulle synas.

Jag bérjade i gymnasiet i en ny skola ddr jag inte kdnde
ndgon, vilket var befriande. Sommaren innan bérjade jag
ta p-piller for att f& en mensblédning, vilket kéindes som
ett stort steq in i vuxenlivet. Tillvaxthormonerna hade dven
gjort att jag lyckats bli 160 cm Idng, vilket dr en fullt nor-
mal ldngd som jag ér néjd med idag. I gymnasiet skaffade
Jag ett par nya vanner som jag fortfarande dr ndra an
idag, och hamnade i den hérliga klassgemenskapen. Detta
gjorde att jag blommade ut och inte kéinde mig s ensam
eller annorlunda Ildngre.

Tack vare familjelager anordnade av Svenska Turner-



foreningen ldrde jag dven kédnna turnerkvinnor i alla
dldrar och kunde skapa djupa vinskapsrelationer med
turnertjejer i min dlder. Vi pratar ofta om att det dr klart
att Turners kan vara jobbigt att ha ibland, men utan
diagnosen hade vi ju aldrig trdffats.

Vdra olikheter gér oss till de vi dr, och utan Turners
Syndrom hade jag inte varit jag. Jag har jobbat mycket
med acceptans och sjdlvkédnsla genom dren, och det har
stundtals varit svart att varfor just jag “drabbades”. Jag har
varit arg pd mina férdldrar, pd sjukdomen och pd “édet”,
men i slutet av dagen dr det inte ndgons “fel” att jag fick
diagnosen. Man far man bara géra det bdsta av situatio-
nen och leva ett sa bra liv som méjligt med de forutsditt-
ningar man fatt.

Faktum dar att Turners Syndrom dr ndgot jag har, men jag
AR inte min diagnos utan sG mycket mer utanfér den.
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Var hittar jag mer information?

Er lakare eller sjukskoterska ska svara pa de flesta fragor
om Turners syndrom och tillvaxthormonbrist.

Ni kan aven fa information fran bocker, webbplatser och
myndigheter.

Det finns foreningar som erbjuder stdd och information,
se nedan.

Er lakare eller sjukskoterska kan hjalpa er att komma
i kontakt med foreningar i narheten av dar ni bor.

Patientforening:
Turnerféreningen, www.turnerforeningen.se
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