Turners syndrom

Turners syndrom orsakas av en medfédd
kromosomavvikelse som innebar att barnet har en
normal X-kromosom och saknar hela eller delar av
den andra av de tva kénskromosomerna.
Syndromet finns enbart hos flickor och kvinnor. Det
kénnetecknas bland annat av kortvaxthet och
bristande aggstocksfunktion.

Omkring 50 av 100 000 fodda flickor har Turners syndrom.

Symtom
Symtomen varierar mellan flickor och kvinnor med
syndromet. En del kan ha lindriga symtom.

Det dr vanligt att langdtillvéxten avstannar under barn- och
ungdomséren. Slutldingden, med eller utan behandling, ligger
cirka 10-20 cm under den forvéntade.

De flesta har en bristande dggstocksfunktion. Utan
behandling kommer flickorna oftast inte in i puberteten och
de ar vanligen infertila.

Hos kvinnor med Turners syndrom kan aorta med tiden
vidgas och risken for brusten aorta (aortadissektion) &r
forhojd. Detta &r ett livshotande tillstdnd som uppstar hos
cirka 2 procent av kvinnor med Turners syndrom. Risken for
aortadissektion okar vid graviditet.

Andra medfodda hjartfel forekommer.

Hilften av alla med Turners syndrom har en horsel-
nedsittning.

Upp till hélften av kvinnorna utvecklar underfunktion av
skoldkorteln (hypotyreos).

Olika typer av njur- och urinvagsmissbildningar kan
forekomma. De paverkar séllan njurfunktionen.

Maénga med Turners syndrom har pigmentflackar i huden
(nevi), psoriasis, eksem och torr hud.

Orsak

Kvinnor med Turners syndrom har en normal X-kromosom,
men saknar hela eller delar av den andra kdnskromosomen.
Turners syndrom ér i regel inte &rftligt.

Behandling
Det finns ingen behandling som botar Turners syndrom.
Behandlingen inriktas p4 att lindra symtomen, forebygga

medicinska komplikationer och kompensera for de
funktionsnedséttningar som syndromet leder till.

For att 6ka kroppslangden vid Turners syndrom ges
tillvaxthormon fran 3 till cirka 13 ars alder till flickor med
faststilld diagnos.

Flickor som inte kommer in i puberteten far dstrogen-
ersttning dar dosen okas successivt. Behandlingen &r
livslang.

Kvinnor med Turners syndrom som planerar graviditet bor
diskutera forutséittningarna och riskerna med en gynekolog
med kunskap om syndromet. De flesta kvinnor med Turners
syndrom kan bli gravida med hjalp av dggdonation, forutsatt
att det inte finns en risk for hjart-kérlkomplikationer.

Det ar viktigt med regelbunden kontroll och behandling av
blodtrycket och hjart-kérlsystemet pa grund av den dkade
risken for aortadissektion vid Turners syndrom. Hos en del
opereras aorta i forebyggande syfte.

Personer med horselnedsattning kan behéva horsel-
habilitering.

Det &r viktigt med psykologiskt stod.

Resurser
Resurser for diagnostik och behandling finns vid
universitetssjukhusen.

Vid universitetssjukhusen finns &ven Centrum for séllsynta
diagnoser (CSD). De kan ge védgledning och information om
sdllsynta hélsotillstand.

Samhallets stodinsatser

Barn, ungdomar och vuxna med funktionsnedsittningar kan
fa olika typer av stod och insatser. Mer information finns pa
Socialstyrelsens webbplats under Samhdllets stod.

Intresseorganisationer

* Svenska Turnerfoéreningen
» Horselskadades Riksforbund (HRF)

 Riksforbundet Séllsynta diagnoser

Las mer

Det hér ar en kort sammanfattning av texten i
Socialstyrelsens kunskapsdatabas om sillsynta
hélsotillstdnd. Se vidare
socialstyrelsen.se/kunskapsdatabasen.

Texterna i kunskapsdatabasen produceras av
Informationscentrum for sillsynta hélsotillstand vid
Agrenska pa uppdrag av Socialstyrelsen.

E-post: sallsyntahalsotillstand@agrenska.se,
agrenska.se/informationscentrum
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