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Innledning

Turner syndrom skyldes at et X-kromosom mang|-
er helt, delvis eller er forandret. Syndromet fore-
kommer hos rundt 1 av 2000 jenter (1). Fenotypen
varierer men medfgrer som regel kortvoksthet og
uteblitt pubertet. Dette er ogsa de symptomene
som oftest farer til utredning og diagnose (2). X-
kromosom haploinsuffisiens hos jenter har en
signifikant og multifaktoriell pavirkning av det
kardiovaskulaere system som medfarer gkt risiko
for ulike malformasjoner i hjertet og aorta. De siste
arene har en ogsa blitt klar over at Turner syndrom
er forbundet med elektrofysiologiske forstyrrelser
som kan gi gkt risiko for utvikling av alvorlige
hjerterytmeforstyrrelser (3).

Strukturelle hjertefeil -
hjerteutredning og oppfolgning

De vanligste kardiovaskulzere strukturelle forandr-
inger hos jenter med Turner syndrom er koarkta-
sjon av aorta og bicuspid aorta klaff. Prevalensen
av disse tilstandene varierer noe i ulike undersgk-
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elser, men omtrent 11% har koarktasjon og 16%
har bicuspide aortaklaffer (4, 5, 6). Auskultasjon
av hjertet, blodtrykksmalinger begge armer og
minst ett ben og ekkokardiografi bar derfor innga
i primeerutredning av jenter med Turner. Det er
viktig & veere klar over at en normal ekkokardio-
grafisk undersgkelse i tidlige barnedr ikke utelukk-
er utvikling av en signifikant koarktasjon senere i
livet. Dette betyr at hvis en har mistanke om
koarktasjon i barnearene eller i voksen alder (BT
malinger, hjertebilyd) bar fornyet ekkokardiograf-
isk undersgkelse gjennomfgres. Ekkokardiografi
bgr vanligvis suppleres med MR undersgkelse av
aortabuen nar undersgkelsen kan gjennomfares
uten narkose (7, 8, 9).

Forekomst av bicuspid aortaklaff gir som regel
ikke kliniske funn eller symptomer i barnearene.
Bicuspid aortaklaff sker imidlertid risikoen for
utvikling av aortastenose og/eller insuffisiens hos
pasienter med Turner syndrom. Ved eventuell
utvikling av aortastenose og/eller insufficiens skal
profylaktisk antibiotikabehandling gis ved kirurg-
iske inngrep, inklusiv blodig tannbehandling.

Pasienter med Turner syndrom har en betyde-
lig gket risiko for aortadilatasjon og mer enn 100
ganger gket risiko for akutt aorta disseksjon fra
tenarsalder og opp over (10). Disseksjon kan
komme uten tidligere pavist utvidelse av aorta.
Bade dilatasjon og akutt disseksjon av aorta fore-



kommer hyppigere hos dem med bicuspid aorta-
klaff en (11, 12). Ekkokardiografi anbefales derfor
gjennomfart rutinemessig hvert 5 ar hos pasienter
med Turner. Ved akutte, uklare magesmerter eller
brystsmerter skal alltid dissekerende aortaanur-
isme veere en aktuell differensialdiagnose.

Med dagens mulighet for eggdonasjon har det
dukket opp en ny problemstilling. Det er fortsatt
usikkert hvilken risiko pasienter med Turner synd-
rom har under graviditet. Tett kardiologisk opp-
folgning far, under og like etter eventuelle svang-
erskap er anbefalt pga antatt gkt risiko for
aortadisseksjon (13) og risko for kardiale hendels-
er hos pasienter med forlenget QT-tid de farste 9
manedene post partum (14).

Elektrofysiologiske forstyrrelser
- diagnose og oppfelgning

EKG analyse av jenter med Turner syndrom er en
viktig rutineundersgkelse ved etablert diagnose
og ved senere oppfglgning. Pasienter med Turner
har gkt risiko for venstre bakre fasikel blokk, gkt
AV overledningshastighet og T-bglge abnormalitet
sammenliknet med aldersjusterte kontroller (15).
Disse endringene er av ukjent klinisk betydning,

Tabell 1

men tyder p& at Turner syndrom pavirker hjertets
elektrofysiologiske egenskaper.

Mer alarmerende er studiene som rapporterer
okt forekomst av forlenget korrigert QT-tid (QTc) i
hvile EKG (3, 15-17) i denne populasjonen. | disse
studiene har opp til 20 % av kvinner med Turner
syndrom lengre QTc enn 440ms og som er den
gvre grense for normal QTc. Denne verdien brukes
ogséa som grenseverdi i epidemiologiske studier der
en undersgker betydningen av gkt QTc pa
kardiovaskuleer mortalitet (18, 19). Det er ingen
statistisk sammenheng mellom kroppsmasse,
kammerdimensjoner, andre risikofaktorer for hjerte-
og karsykdom eller metabolske parametre og for-
lengelse av QTc hos pasienter med Turner synd-
rom. Dette tyder pa at hjertets de- og repolariser-
ings egenskaper er knyttet opp mot det manglende
andre kjgnnskromosom. Den Kliniske betydning av
forlenget QTc hos denne pasientgruppen er likevel
usikker og bekymringer skyldes erfaringer med risi-
ko for alvorlige arrytmier hos pasienter med lang
QT syndrom. Denne tilstanden forekommer hos
1:10000 i en normalpopulasjonen (20). Hos pasi-
enter med lang QT-tid-syndrom er behandling med
betablokkere og hos selekterte pasienter implanta-
sjon av intrakardial defibrillator, en god terapi for a
forebygge plutselig ded (21, 22).

Kardiovaskuleer utredning og oppfalgning av jenter med Turner syndrom

Rutineundersgkelse ved diagnosetidspunkt
Barnekardiologisk vurdering

= Klinisk undersgkelse med BT malinger i alle ekstremiteter

» Ekkokardiografi

* MR undersgkelse av hjertet vurderes hos eldre barn som et supplement til ekkokardiografisk undersgkelse

e 12 avlednings EKG

Kardiologisk oppfalgning
Ved normal screeningundersokelse ved diagnosetidspunkt
= BT arlig

» Ny ekkoundersgkelse ved mistanke om hjertesykdom

0 Hypertensjon

o0 Bilyd
Fornyet vurdering fer svangerskap
EKG for og etter oppstart av gstrogen terapi
Ekkokardiografi eller MR hjerte hvert 5. ar

Ved kardiovaskuleer sykdom ved diagnosetidspunkt
» Fglges opp av kardiolog avhengig av tilstand
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En rekke medikamenter, ogsa reseptfrie, kan
forlenge QT intervallet (23) og listen over medika-
menter kan en finne ved bruk av ulike databaser
pa internett (24, 25). Disse oppdateres jevnlig.
Medikamentinteraksjoner kan ogsa fere til for-
lenget QT-tid selv om de ulike medikamentene
hver for seg ikke har vist a fare til forlenging av QT-
tiden (26). En del naturmedisiner som epedra og
ma huang inneholder samme forbindelser som
mange av de medikamentene som kan fare til for-
lenget QT-tid. Slike urteekstrakter bgr derfor unn-
gas hos personer med forlenget QT-tid (24). Det er
imidlertid ikke holdepunkter for & begrense livs-
farsel hos jenter med Turner som har forlenget QT-
tid slik en gjgr med pasienter med lang QT tid
syndrom. @strogen tilskudd hos Turner jenter har
vist & gke QT tiden slik at det er foreslatt at EKG
beor tas for og etter pubertetsinduksjon (16).
Veksthormon behandling har ikke vist & forlenge
QT-tiden (16).

Konklusjon

Oppfalgning av jenter med Turner syndrom er livs-
lang og omfatter fokus p& ulike organsystemer.
Den kardiovaskulzere oppfelgning som er en viktig
del har tidligere i hovedsak veert rettet mot en
morfologisk karakteristikk av hjerte og aorta.
Nyere studier viser at pasienter med Turner synd-
rom har gkt risiko for forlenget QT-tid. Dette gjeld-
er bade barn og voksne. Et forlenget QT-intervall
er en risikofaktor for ventrikuleer takykardi (tor-
sade de pointes) og plutselig ded (27) ogsa hos
antatt friske personer (28). En anbefaler derfor at
EKG tas som rutineoppfelgning av pasienter med
Turner syndrom, ved diagnosetidspunkt, og etter
oppstart av eventuell gstrogen substitusjons-
terapi. Hos Turner jenter med forlenget QT tid ber
medikamenter som ytterligere forlenger QT-inter-
vallet unngas.
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