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Innledning

Turner syndrom skyldes mangel pa et — eller deler
av et X-kromosom og forekommer hos rundt 1 av
2000 jenter. Fenotypen kan vaae svaat variabel.

Kortvoksthet og manglende pubertet er vanligvis
de symptomene som ferer til utredning og diagnose.
Oppfalging og behandling skjer ved pediatriske
poliklinikker. Disseforhold er nylig omtalt i en opp-
datert oversikt i Pediatrisk Endokrinologi (1) og vil
derfor ikke bli bergrt her. Turner syndrom kan inne-
baae mulighet for en rekke tilstander som bar med-
fare systematisk utredning og oppfalging (Tabell 1).

Det er her tatt utgangspunkt i “Vardprogram ved
Turners syndrom 2000” utgitt av Svenska
Turnerakademin (2) og “Oppfalgingsveileder ved
Turner syndrom” utgitt av Smagruppesenteret ved
Rikshospitalet i 1995 (3).

Hjerteutredning og opp-
falging

Bicuspide aortaklaffer er rapportert & forkomme hos
50 % av jenter med Turner syndrom (4). Denne til-
standen forekommer ofte sammen med coarctatio
aortae. Blodtrykksmaling av alle ekstremiteter, samt
ekkokardiografi ber derfor inngdi primaerutredning-
en for & diagnostisere dette.

Hoyt blodtrykk forekommer angivelig oftere enn
i normalbefolkningen (4), og arlig kontroll anbefa-
les. Hayt blodtrykk, tidligere coarctatio aortae og
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bicuspide aortaklaffer er risikofaktorer for aortaneu-
risme, og gkt forekomst av dissekerende aortaneu-
rismei denne pasientgruppen er rapportert. EKG og
ekkokardiografi anbefales derfor gjort hvert femte
a&. Ved akutte, uklare magesmerter eller brystsmer-
ter er dissekerende aortaaneurisme en aktuell diffe-
rensialdiagnose.

Ved pdvist hjerteklaffanomali bar profylaktisk
antibiotikabehandling overveies ved kirurgiske inn-
grep, inklusive tannekstraksjon.

Nyre- og urinveisutredning

Da det er gkt forekomst av nyre- og urinveismis-
dannelser, bar det gjeres ultralyd nyrer som ledd i
primagutredningen (4). Ved pavist anomali gjeres
eventuelt ytterligere undersgkelser. Ved urinveisin-
fekgoner skal vesikoureteral refluks utredes og
behandles som hos andre barn. Dersom ultralyd
nyrer er normal, og pasienten ikke har hatt urinveis-
infeksjoner er ingen videre oppfalging nadvendig.

Hgrselsutredning og opp-
falging

Det er velkjent at jenter med Turner syndrom har
tendens til &4 residiverende otitter (5). Arsaken til
dette er endret kraniofacial morfologi og dérlig
funksion av tubae eustachii. Rask og adekvat
behandling, samt liberal indikasjon for innleggelse
av dren anbefales. Ved kroniske otitter anbefales
forholdsvis rask operasjon.

Rundt 60 - 64 % av jenter/kvinner med Turner
syndrom har en neurogen herselsnedsettelse (5,6). |
en svensk undersgkelse av 128 kvinner med Turner
syndrom (median alder 35 &r) hadde 65 % dip i
audiogrammet, og totalt hadde 27 % hereapparat.
Audiogram med béde luft- og benledning anbefales
hvert tredje til femte &r. Dersom pasienten har resi-
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diverende otitter anbefales hyppigere kontroller.

Pasientene kan ha nedsatt tonus i kinn og lepper,
samt dysfunksjonelle tungebevegelser, hvorfor tid-
lig kontakt med logoped kan vaae indisert (7).

Tabell 1

—som alt kan oppleves som belastende. Imidlertid er
det enkelte trekk som kan vaae spesielle for jenter
med Turner syndrom, og som man bgr veae spesielt
oppmerksom pé.

Funn ved Turner syndrom

Forekomst Referanse
Bicuspide aortaklaffer 50 % (4)
Coarctatio aortae 20 %
Hypertensjon 7% (4)
Nyremisdannelser 40 % (4)
Residiverende otitter 70 % (5)
Nevrogen hgrselsnedsettelse 60 — 64 % (5,6)
Strabisme 17,5 % (8)
Skoliose 10-12 % (14,16)
Hypothyreose 10-30% (4,14)

Synsutredning

Bade strabisme, hypermetropi og ptose er hyppig
forkommende hos jenter med Turner syndrom (8),
0g det bar etableres kontakt med interessert gyelege.

Tannhelse

Vanligvis er skjelettalderen noe forsinket hos jenter
med Turner syndrom. Tannfrembrudd sees imidler-
tid tidligere enn gjennomsnitt for friske jenter (9).
Ved Turner syndrom er det endret krone- og rotmor-
fologi med forholdsvis korte retter. Tennene kan
vage mindre enn normalt og tannemaljen tynnere
(10). Mandibelen er ofte hypoplastisk, og ganen kan
vage hgy. Til sammen gir dette gkt risiko for bittav-
vik. Pasienten bar henvisestil kjeveortoped tidlig og
senest i forbindelse med oppstart av veksthormon-
behandling.

Psykososiale aspekter

Ettersom Turner syndrom er en varig tilstand, er det
rimelig & anta at jentene kan ha problemer som er
felles for barn med kroniske sykdommer. Tilstanden
medferer utredninger, malinger, daglige injeksjoner

Syndromet er ikke forbundet med lav intelligens,
men det er vist at jentene kan ha reduserte ferdighe-
ter i forhold til romforstéelse og tallbegreper (11).
Informasjon til lager, henvisning til pedagogisk-
psykologisk tjeneste og sgknad om stettetimer pa
skolen bar vurderes tidlig ved tegn til laarevansker.
Undersekelser tyder pa at jentene kan ha noe redu-
serte sosiale ferdigheter. Dette kan medfare vanske-
ligheter i samspill med andre (11,12). Motoriske fer-
digheter kan vage noe forsinkede, hvorfor ogsa
gymnastikklagrer ber vaare informert (12).

Siden jentene ofte er kortere enn sine jevnaldren-
de, og pubertertsinduksjon oftest er ngdvendig, kan
en del fale seg svaat forskjellige fra friske jenter.
Usikkerhet rundt vekst, pubertet og fertilitet kan
fare til tilbaketrekking, mindreverdighetsfalelse og
depresjon.

I en svensk undersgkelse av unge kvinner med
Turner syndrom (13) kom det fram at alle fglte at de
fysiske faktorene ved syndromet pévirket dem psy-
kologisk. De opplevde seg selv som ufullkomne
kvinner — hvilket medfarte isolagon, lite kontakt
med jevnaldrende gutter i tendrene og lavt selvbilde.
Det er viktig & vagre klar over at pa sikt er det ikke
kortvoksthet, men infertilitet og redusert fertilitet
som oppleves som det tyngste. Det er derfor nad-



vendig & vaae aktivt pa utkikk etter tegn som indi-
kerer psykososiale problemer, dik at disse kan dref-
tes og pasient og familie eventuelt kan henvises til
psykologisk ekspertise.

Osteoporose

Far gstrogensubstitusion ble en vanlig del av
behandlingen, forekom osteoporose og gkt fraktur-
tendens oftere hos kvinner med Turner syndrom enn
hos friske kvinner (14). | en nederlandsk studie ble
bentetthet hos prepubertale jenter med Turner synd-
rom sammenlignet med friske jenter, og man fant
ingen forskjell (15). Gjentatte kontroller under veks-
thormonbehandling viste gkende bentetthet. For a
oppna normal “peak bone mass” er gstrogener nad-
vendig. Osteopeni er den viktigste determinanten
for senere osteoporoseutvikling. | de svenske ret-
ningdlinjene anbefales bentetthetsmaling far start og
ved avslutning av veksthormonbehandling, samt for
og etter pubertetsinduksjonsbehandling med astro-
gen (2). | voksen alder anbefales bentetthetsmaling
hvert tredje til femte &. Det presiseres at malingene
fortrinnsvis bar gjegres med det ssmme DEXA-appa-
rat hver gang.

Skoliose

Rundt 10 % av jenter med Turner syndrom har sko-
liose (16), mens dette angivelig forkommer hos 0,1
— 1 % av friske. Regelmessig undersgkelse, og
eventuelt henvisning til ortoped er nadvendig.

Andre sykdommer

Det er en overhyppighet av thyreoideasykdom,
rheumatoid arthritt og nedsatt glukosetoleranse ved
Turner syndrom (14). M rettede undersakel ser med
henblikk pa disse tilstandene kan inkorporeres i en
arlig kontroll, da blodprever likevel ma sekkes
blant annet med henblikk pa& FSH/LH, og effekter
og bivirkninger av veksthormonbehandling.

Konklusjon

Turner syndrom innebagrer affekson av mange orga-
ner og bergrer mange aspekter. Pasientene trenger en
systematisk oppfalging gjennom barnealder og langt
inn i voksen alder. Det er naturlig at oppfelgingen til
& begynne med koordineres av barnelege. P4 denne
méten kan det legges et grunnlag for den oppfalging
som er ngdvendig ogsa i voksen alder.
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