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... er en kompleks tilstand, som kan og bør anskues fra mange vinkler; kun ved en 
holistisk tilgang får man det hele menneske at se. Ses og anerkendes alle aspekter af 
syndromet, kan piger og kvinder med Turner syndrom leve et liv der er meget tæt på 
et ”normalt liv”. 

Turner – kend din krop er et resultat af danske, europæiske og amerikanske forskeres 
engagerede arbejde med Turner syndrom.

Turner – kend din krop er inspiration, oplysning og 
hjælp til alle med interesse for Turner syndrom 

og formidling af den nyeste videnskabelige vi -
den til lægfolk. Turner – kend din krop kan 
læses fra ende til anden eller som kapitler 
om medicinske, psykologiske og personlige 
aspekter. 

Turner – kend din krop henvender sig til piger 
og kvinder med Turner syndrom, til deres 
familie, til den praktiserende læge, der har 
en person med Turner syndrom som patient, 
til børnelægen, der møder patienter med 
Turner syndrom, og til alle andre læger, sy -
geplejersker og behandlere, der møder per -
soner med Turner syndrom. 

REDAKTØREN, CLAUS HØJBERG GRAVHOLT, er læge, ph.d., dr.med. og speciallæge i endokrino-
logi og intern medicin. Claus H. Gravholt er læge og seniorforsker ved Århus Universitetshospital, 
medicinsk afdeling M. Han har gennem de seneste 17 år arbejdet klinisk og forskningsmæssigt 
med Turner syndrom og har gennemført kliniske, genetiske, epidemiologiske og eksperimentelle 
studier, og har skrevet mere end 100 originale artikler og review-publikationer fra hans hånd. 
Desuden er Claus H. Gravholt aktiv deltager i det internationale forskningsmiljø omkring Turner 
syndrom og medlem af �ere nationale og internationale organisationer.
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Kære læser 

Turner syndrom er en kompleks til-
stand, som kan og bør anskues fra 
mange vinkler, således at alle aspek-

ter af syndromet iagttages og anerkendes. 
Piger og kvinder med Turner syndrom kan og 
bør leve liv, der er meget tæt på et ”normalt” 
liv. Undervejs kan der være behov for hjælp 
af forskellig art. Således kan eksperthjælp 
være nødvendig fra forskellige medicinske 
specialer som genetik, pædiatri, gynækologi-
obstetrik, endokrinologi, kardiologi, thorax-
kirurgi, øre-næse-hals og andre specialer. 
Der kan også være behov for psykologisk 
og social indsats. Man bør derfor anskue 
Turner syndrom fra en holistisk synsvinkel 
og fokusere på tilstandens udtryk gennem 
hele livet. Vi har gennem de senere år lært 

meget nyt om Turner syndrom. og i dag er 
der megen ny viden om ”Turner syndrom fra 
vugge til grav”. 

Den bog, du nu sidder med i hånden, er et 
resultat af manges dedikerede interesse for 
piger og kvinder med Turner syndrom og 
mange menneskers hjælp og store indsats. 
Som det fremgår af indholdsfortegnelsen, 
har mange forfattere fra Europa og USA bi-
draget til bogen. 

Bogen kan læses fra ende til anden eller som 
en samling enkeltkapitler, der kan læses uaf-
hængigt af resten af bogen. 

Bogen er tænkt som inspiration, oplysning 
og hjælp til alle med interesse for Turner 
syndrom. 

Forord



Bogen henvender sig til piger og kvinder med 
Turner syndrom, til deres familie, til den prak-
tiserende læge, der har en person med Turner 
syndrom som patient, til børnelægen, der mø-
der patienter med Turner syndrom, og til alle 
andre læger, sygeplejersker og behandlere, 
der møder personer med Turner syndrom. Det 
har været et mål at formidle den nyeste viden-
skabelige viden til alle lægfolk med interesse 
for Turner syndrom

Bogen er ikke tænkt som det første man læser 
om Turner syndrom, men som den informa-
tionskilde, man vender sig til, når man ikke 
�nder relevant information i brochurer eller på 
internettet. Med andre ord har ønsket været at 
skabe en faglig og detaljeret bog med kapitler, 
der hver især beskæftiger sig indgående med 
et bestemt aspekt af Turner syndrom. Ambitio-
nen er at den nyeste forskningsbaserede viden 
skal �ndes her. Derfor er nogle af kapitlerne 
skrevet i temmelig svært sprog. Alle forfattere 
har fået frie hænder til at skrive deres kapitel 
indenfor rammerne af konsensuskonferencen 
om Turner syndrom i Washington DC, USA 
i 2006 og det konsensuspapir der her blev 
udarbejdet. Informationerne i de enkelte ka-
pitler afspejler således den tilgængelige viden 
på området. 

Jeg håber således, at denne bog vil være i 
stand til at tilfredsstille de aller�este læseres 
behov for information. Ønsket har været at 
skabe den ultimative informationsbog om 
Turner syndrom med hensyn til hvad vi ved nu. 

CLaus H. GRavhOLt
redaktør

Fælles for alle bogens forfattere er en ægte 
interesse for Turner syndrom. De �este skri-
benter er fagpersoner – læger og psykologer, 
men også personer med Turner syndrom og 
pårørende har fået ordet og bidrager med 
personlige oplevelser af det at have og leve 
med Turner syndrom. Alle involverede fag-
personer i bogens tilblivelse beskæftiger sig 
videnskabeligt med Turner syndrom.

Jeg vil takke Novo Nordisk, som har ydet en 
uvurderlig støtte til bogen. Da jeg bad om 
støtte til bogen, var Novo Nordisk straks po-
sitiv og har støttet bogen med et betingelses-
løst legat, uden hvilket det ikke havde været 
muligt at udgive bogen.
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M ange forældre til en pige med Tur-
ner syndrom har oplevet tiden indtil 
en endelig diagnose er stillet, som 

en belastning. Erfaringen viser, at diagnosen 
ofte stilles sent i barndommen, i ungdommen 
eller først i voksenalderen (se kapitel 9 om epi-
demiologi), og ofte først når vækstafvigelsen 
bliver iøjnefaldende eller andre symptomer 
leder mistanken hen på diagnosen.

Småbarnealderen

Hos spæde og småbørn kan de karakteristiske 
kendetegn være meget beskedne, men ofte 
vil der være trivselsproblemer helt fra fødse-
len. Fødselsvægten er lavere og efterfølges 
ofte af manglende vægtøgning og spisevan-
skeligheder. Forældre, som har gennemle-
vet denne periode, beretter om manglende 
støtte og forståelse, undertiden endog om 
en bebrejdende holdning fra de personer fra 
sundhedsvæsenet, som de kommer i kontakt 
med, over at de ikke magter pasningen af 
barnet. Når diagnosen stilles og ledsages af 
en forklaring på vanskelighederne, vil dette 
medføre en betydelig lettelse hos forældrene, 
som beretter om en meget belastende periode 
i deres og i barnets liv.

I de tilfælde, hvor diagnosen er stillet tidligt, er 
det vigtigt at understrege overfor forældrene, 
at piger med Turner syndrom følger deres eget 
vækstmønster, og at der ikke er opnået no-
get ved at presse barnet til at spise. Hyppige 
små måltider vil ofte være tilstrækkeligt, når 
spiseproblemerne er meget udtalte, kun sjæl-
dent vil mere alvorlige foranstaltninger som 
sondemadning være nødvendige. 

Det må understreges, at alle piger i den tidlige 
barndom, som udviser langvarige trivselspro-
blemer, må undersøges for Turner syndrom.

Lymfødem og nakkefold

De klassiske symptomer på Turner syndrom 
hos en nyfødt pige er hævelse af hånd- og 
fodrygge og væskeansamling (ødem) i nak-
keregionen (Figur 1). Hævelsen kan veksle 
meget fra barn til barn og kan komme og gå 
under opvæksten. Hvis disse hævelser er til 
stede ved fødselen, giver det stærk mistanke 
om Turner syndrom. Årsagen til hævelsen er 
en ansamlinger af lymfe, som ikke ledes bort 
gennem lymfekanalerne som normalt, da lym-
fekarrene er mangelfuldt udviklede. Neglene 
er ofte små og skrøbelige, og på grund af hæ-
velsen omkring dem kan det være vanskeligt 
at undgå irritation og infektion. 

Hævelsen i nakken har i fosterlivet været mere 
udtalt og udspændt huden så meget, at der 
ved fødselen efterlades en udspændt hudfold 
fra nakken til skulderen. Folden sammenlignes 
med en vingedannelse eller et gammeldags 
åg. Er folden meget stram, kan det medføre, 
at bevægelsen i nakken kan hæmmes. Kos-
metisk kan folden også blive et problem, men 
ofte vil man se tiden an, inden man beslutter 
sig for et indgreb.

Kredsløbet

Den mangelfulde udvikling af lymfekar kan 
være ledsaget at en fejludvikling legemspuls-
åren (aorta). Misdannelser i aorta er omtalt 
nærmere andetsteds (se kapitel 11 om aorta). 
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Her skal blot nævnes den forsnævring (coarc-
tatio), som �ndes ved afgangen af aorta fra 
hjertet, og som kan give symptomer i barne-
alderen. Forsnævringen kan medføre nedsat 
blodforsyning til benene og forhøjet blodtryk 
i armene. Misdannelsen kan �ndes hos alle 
nyfødte, og derfor undersøges alle nyfødte for, 
om pulsen kan mærkes i lysken. Er dette ikke 
tilfældet, bør der foretages ultralydsundersø-
gelse af hjertet (ekkokardiogra�) og muligvis 
andre undersøgelser. I meget svære tilfælde 
kan operation blive nødvendigt. 

Mellemørebetændelse

En anden årsag til at diagnosen bør stilles tid-
ligt, er en øget risiko for gentagne tilfælde af 
mellemørebetændelse, som på længere sigt 
øger risikoen for hørenedsættelse. Dette skyl-
des, at passagen fra mundhulen til mellemøret, 
det eustakiske rør, er mangelfuldt udviklet. 
Den manglende udluftning af mellemøret fø-

rer til væskeansamling, som kan være smer-
tefuld og forårsage infektion. En behandling 
med dræn kan blive nødvendig. Under alle 
omstændigheder må jævnlig kontrol hos en 
ørelæge tilrådes, og hørelsen kontrolleres i 
forbindelse hermed (se kapitel 18 om hørelse). 
Nedsat hørelse medfører dårlig sprogopfat-
telse og hæmmet taleudvikling.

Syn

Synet kræver også opmærksomhed, idet ske-
len forekommer hos en del piger med Turner 
syndrom. Da der samtidig med skelen er en 
øget tendens til langsynethed, tilrådes det, at 
der jævnligt foretages undersøgelse hos øjen-
læge for at undgå varig synsnedsættelse.

Nyrer og vandladning

Alle piger, som i barndommen får hyppig blæ-
rebetændelse eller nyrebækkenbetændelse, 
bør undersøges for urinvejsmisdannelse. Det-
te vil i de �este tilfælde kunne afklares med en 
ultralydsundersøgelse. Urinvejsmisdannelser 
�ndes hyppigt hos piger med Turner syndrom, 
oftest som forandringer i nyrebækkenet og 
forsnævring af urinlederne. En delvis sam-
menvoksning af den nedre del at nyrerne kan 
være årsagen (Figur 2). Operation er sjældent 
nødvendig, men det afhænger af hyppighe-
den af urinvejsinfektioner og misdannelsernes 
sværhedsgrad. Piger med gentagne tilfælde 
af urinvejsinfektioner og misdannelser i urin-
veje skal uanset tilstedeværelsen af Turner 
syndrom altid kontrolleres.

Figur 1
Medfødt hævelse af hånd- og fodrygge på grund af 
mangelfuld udvikling af lymfekar systemet.
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TURNER SYNDROM I BARNDOMMEN | KAPITEL 1

Vækst

Et meget karakteristisk kendetegn for Turner 
syndrom er den langsomme vækst, som �ndes 
ved en afvigelse fra den normale vækstkurve 
for børn. Ofte vil denne afvigelse allerede være 
til stede fra fødselen, men fra 6 årsalderen vil 
langt de �este piger med Turner syndrom ligge 
under den normale vækstkurve. Der er udar-
bejdet specielle kurver for piger med Turner 
syndrom, da det har vist sig, at væksten ved 
Turner syndrom følger et ensartet og specielt 
mønster. Det afvigende vækstmønster er så 
karakteristisk, at det bør give mistanke om 
Turner syndrom, hvis denne diagnose ikke al-
lerede er stillet. 

En nærmere omtale af vækstmønsteret �n-
des i kapitel 2. Her skal blot nævnes, at tidlig 
diagnose også i dette tilfælde er vigtig, da en 

behandling med væksthormon med fordel 
kan indledes tidligt i barndommen. Behand-
lingen kan øge sluthøjden betydeligt.

Årsagen til væksthæmningen er ikke mangel 
på væksthormon, som ved behandling blot 
medfører øget vækst, men må søges i en ge-
netisk betinget ændring i knogleudviklingen. 
Dette kan foruden væksthæmningen med-
føre en unormal krumning af rygsøjlen (ky-
foscoliose) med en bred brystkasse, fejlstilling i 
albuer og knæ samt håndled. Forandringerne 
er sjældent iøjnefaldende, men kan i udtalte 
tilfælde kræve undersøgelse og behandling 
hos ortopædkirurg.

Figur 2 
På �guren ses dels den normale nyreanatomi, samt en ”hestesko”-nyre, som det kan ses ved Turner syndrom.
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Stofskifte

Stofskiftehormon (thyreoideahormon), som 
dannes i skjoldbruskkirtlen på forsiden af hal-
sen, er nødvendigt for normal knogleudvikling 
og vækst. Hos piger med Turner syndrom kan 
der forekomme mangel på thyreoideahormon. 
Det medfører, foruden en forværring af vækst-
hæmningen, udtalt træthed og vægtøgning. 
Årsagen til manglen på thyreoideahormon 
er, at der i visse tilfælde på grund af afvigel-
ser i immunforsvaret dannes antistoffer, som 
rammer kroppens egne væv (autoimmunitet). 
Diagnosen er enkel at stille ved en blodprø-
ve, og behandlingen med tabletter er enkel . 
Autoimmune sygdomme forekommer noget 
hyppigere ved Turner syndrom og er omtalt 
andetsteds (se kapitel 13 og 16), men mang-
len på thyreoideahormon nævnes her, da en 
tidlig diagnose og tidlig behandling er vigtig 
for velbe�ndende og vækst.

Skole og indlæring

Piger med Turner syndrom er normalt begave-
de, men hos nogle piger kan der forekomme 
indlæringsproblemer. Specielt indenfor faget 
matematik, mens de sproglige færdigheder er 
normale. Koncentrationsproblemer kan fore-
komme, og der kan forekomme forstyrrelse 
i den rumlige opfattelse, som indirekte kan 
give sig udtryk i problemer med bevægemøn-
stre. Nogle piger fortæller, at de i perioder har 
oplevet sig isolerede i forhold til kammerater 
og at dette medfører vanskeligheder i i den 
sociale kontakt i skolen. De støtte – og kon-
taktgrupper, som �ndes internationalt, er af 
meget stor betydning for informationen til 
forældre og piger med Turner syndrom og 

er af uvurderlig betydning for accepten og 
forståelse af de eventuelle vanskeligheder, der 
måtte forekomme, og som medvirker til at 
disse vanskeligheder kan overvindes og der-
med bidrage til, at langt de �este piger med 
Turner syndrom får en fuldstændig normal 
tilværelse. En forudsætning er, at de kon-
taktpersoner, som deltager i behandlingen, 
er opmærksomme på eventuelle problemer, 
som er nævnt ovenfor, og som bedst løses 
ved at få kontaktpersoner samler og koordi-
nerer den indsats, som er nødvendig fra andre 
specialister.



KAPITEL 2
Spontan vækst  
hos piger  
med Turner  
syndrom

Rune W. NÆRaa
Ledende overlæge

KuRt KRistensen
Overlæge, PhD
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Spontan vækst  
hos piger  
med Turner  
syndrom

Langsommere vækst og lav højde er det 
mest gennemgående træk ved piger 
med Turner syndrom, idet så godt som 

alle (mere end 90%) af pigerne er præget 
heraf. Årsagen til den lave vækst er ikke man-
gel på væksthormon eller andre hormoner, 
men skyldes en ændring i de vækstzoner, som 
får knogler til at vokse. Ændringen giver sig 
blandt andet udslag i en nedsat følsomhed 
for væksthormon, idet der skal meget mere 
væksthormon til end hos andre piger for at få 
knoglerne til at vokse. Dette er dog ikke hele 
forklaringen, for selv behandling med høje 
doser væksthormon kan kun delvist normali-

Figur 1
Turner højdekurve med normalkurverne til sammenligning.
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sere væksten. Den bagvedliggende genetiske 
årsag er hovedsageligt, at man kun har én ud-
gave af et gen benævnt SHOX (Short-stature 
HOmeoboX-containing gene). SHOX-genet 
be�nder sig på det yderste af X-kromosomets 
korte arm, og genet producerer et proteinstof 
der har en speciel betydning for vækst og 
modning af knogler i arme og ben.

Vækstzonernes nedsatte følsomhed og 
manglen på et SHOX-gen gør, at piger med 
Turner syndrom i hele deres vækstperiode 
vokser ”med håndbremsen trukket”, hvortil 
kommer, at de �este ikke får en vækstspurt i 
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puberteten på grund af mangel på kvindeligt 
kønshormon (østrogen). Det sidste har dog 
ikke betydning for sluthøjden.

Nyfødte piger med Turner syndrom er således 
oftest mindre end andre nyfødte piger. I gen-
nemsnit vejer Turner piger født til tiden ca. 
2 800 gram mod normalt 3 300 g og måler ca. 
48 cm i længden mod normalt 51 cm. Den 
reducerede vækst ses allerede tidligt i fostertil-
værelsen, da for tidligt fødte piger med Turner 
syndrom ned til uge 32 har en let reduceret 
længde og vægt (2). Den reducerede vækst 
gør sig dog især gældende i den sidste tred-

jedel af graviditeten og påvirker længde og 
vægt lige meget (2). Efter fødslen er vækst-
hastigheden de første år kun en smule under 
andre pigers, men derefter tydeligt lavere (Fi-
gur 2). Ved 12 årsalderen er piger med Turner 
syndrom højde lavest i forhold til andre piger, 
men derefter henter de lidt ind på andre piger. 
Forklaringen på dette er, at piger normalt har 
en hurtig vækst i starten af puberteten, men 
de �este piger med Turner syndrom går slet 
ikke i pubertet og har derfor som nævnt hel-
ler ikke en pubertets-vækstspurt. Til gengæld 
bliver de ved med at vokse adskillige år efter, 
at andre piger er ophørt med væksten.

Figur 2
Gennemsnitlig højdehastighed hos 161 ubehandlede skandinaviske piger med Turner syndrom.
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Figur 3
Forløbet af en typisk Turner piges højde i procent af normale pigers højde.
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Udvoksede kvinder med Turner syndrom er 
ca. 20 cm kortere end andre kvinder. Den 
enkelte kvindes højde er dog lige så påvirket 
af hendes forældres højde, som andre pigers 
er. Har en kvinde med Turner syndrom høje 
forældre, vil hun således oftest være højere 
end andre Turner kvinder, men altså stadig ca. 
20 cm lavere end sine søstre. Af dette følger 
også, at piger med Turner syndrom fra etniske 
grupper med forskellige normalhøjder ikke er 
lige høje. For eksempel er kvinder med Turner 
syndrom i Nordeuropa i gennemsnit 147 cm, 
i USA 143 cm og i Japan 139 cm.

Vækstforstyrrelsen påvirker ikke kun højden, 
men også krops-proportio-
nerne. Den typiske kvinde 
med Turner syndrom er så-
ledes præget af korte ben, 
en bred krop og en kort og 
bred hals, mens hoved, hæn-
der og fødder er ret store i 
forhold til højden. Samtidig 
kan væksten af visse enkelt-
knogler være påvirket, hvad 
der dog som regel er uden 
betydning. For eksempel er 
de to yderste knogler i mel-
lemhånd og mellemfod me-
get ofte forkortede. Når en 
pige med Turner syndrom 
strækker armen helt ud, vil 
hun typisk have en større 
vinkel mellem overarm og 
underarm end andre piger. 
Ganen er meget ofte høj, 
hvad der umiddelbart ikke 
betyder andet end en mere 

nasal stemme. Forstyrrelse af ansigtsknogler-
nes vækst er sandsynligvis årsagen til Turner 
pigers udtalte tendens til at få mellemørebe-
tændelse. En mindre vækst af underkæben 
giver ofte underbid og kan give tandproble-
mer. Den øgede hyppighed af krumning i ryg-
søjlen er ligeledes en tilstand, som kan kræve 
behandling.

I de udviklede lande har væksthormonbe-
handling imidlertid ændret den typiske Turner 
kvindes fremtoning i en vis grad, specielt med 
hensyn til højden. Mere herom kan læses i 
denne bogs afsnit om væksthormonbehand-
ling (kapitel 3).
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Hvorfor tilbydes væksthormon til 
piger med Turner syndrom?

De �este piger med Turner syndrom 
når ikke spontant op til den sluthøj-
de, som familiens potentiale lægger 

op til. En lav højde i sig selv er selvsagt ikke 
en sygdom, men nogle kan være generet af 
den, såvel psykisk som praktisk med henblik 
på dagligdagens gøremål. Det er meget om-
diskuteret, hvor meget en lav højde betyder 
for, hvordan man klarer sig i det moderne 
samfund med uddannelse, erhverv og social 
status. Det synes imidlertid at være gavnligt 
for livskvaliteten hos Turnerpiger at opnå en 
normal højde og udvikling (1). I 1980’erne 
og 1990’erne blev der foretaget mange un-
dersøgelser verden over for at se, om piger 
med Turner syndrom kunne opnå en større 
sluthøjde ved at få væksthormontilskud, og 
resultaterne var positive. 

Mangler Turnerpiger 
væksthormon?

De �este piger med Turner syndrom mangler 
ikke væksthormon, men synes at være mindre 
følsomme overfor væksthormonets virkning 
i kroppen. Hvis den spontane vækstkurve er 
dårligere end forventet for Turnerpiger, f.eks. 
hvis højdevæksten er gået helt i stå, vil den 
behandlende læge oftest teste, om pigen 
samtidig har andre sygdomme, herunder 
væksthormonmangel. Dette er vigtig for at 
sætte den relevante behandling i gang først.

Hvad er væksthormon?

Væksthormon er et protein, som alle menne-
sker danner i hypofysen. Væksthormon dannes 
i korte pulse �ere gange i døgnet, specielt om 
natten, når vi sover. Som navnet antyder, er 
det et vigtigt hormon for væksten hos børn 
og unge. Men væksthormonet dannes faktisk 
hele livet. Hormonet har nemlig en stor betyd-
ning for kroppens stofskifte. Det styrker knogler, 
muskler, hjerte og kredsløbet og har effekter 
på forbrænding af fedtstoffer og kulhydrater. 
Væksthormonet får leveren til at danne en 
såkaldt vækstfaktor, IGF-I (insulin-like growth 
factor I), som er en af de vigtigste faktorer for 
knoglernes vækst (Figur 1). 

I gamle dage måtte væksthormon til behand-
ling af patienter udvindes af hypofyser fra af-
døde mennesker. I dag kan man fremstille 
væksthormon i ubegrænsede mængder ved 
hjælp af bioteknologi. Dette væksthormon 
er en nøje kemisk kopi af kroppens naturlige 
væksthormon. Der �ndes �ere medicinal�r -
maer, som producerer væksthormon, og de-
res produkter er helt sammenlignelige med 
hensyn til virkning og effekt.

Hvad er effekten af 
væksthormonbehandling på 
sluthøjden?

Væksthormonbehandling af piger med Turner 
syndrom øger væksthastigheden og forventet 
sluthøjde. Der er store forskelle i den rappor-
terede gevinst i sluthøjden, og der foreligger 
ikke mange studier med gode kontrolgrupper. 
Gevinsten synes at ligge mellem 6 og 8 cm ef-
ter 5–7 års behandling. Gevinsten er afhængig 



24

Figur 1
Væksthormon dannes i hypofysen under ind�ydelse af stimulerende eller hæmmende faktorer. Væksthormon får leveren til at 
danne en vækstfaktor, IGF-I, som virker på knogler, muskler og fedtvæv i kroppen. 
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af alder og højde ved start, væksthormondo-
sis, behandlingslængde og forældrenes højde 
som udtryk for familiens potentiale. Nogle 
Turnerpiger har en bedre, andre en mindre 
effekt af denne behandling uden at man med 
sikkerhed kan forudsige dette (2). 

Typisk behandles Turnerpiger med større 
mængder væksthormon end den mængde, 
man giver til børn med væksthormonman-
gel, som gennemsnitligt får 27 µg/kg/d. In-
ternationale anbefalinger foreslår startdoser 
på 54 µg/kg/d. Disse doser justeres efterføl-
gende efter effekten på tilvækst og måling af 
vækstfaktorer i blodprøver. Der synes at være 
en klar dosis-effekt sammenhæng: jo mere 
væksthormon der gives, desto større bliver 
gevinsten på sluthøjden. Ved doser, som er 
tre gange større end dem, man giver til børn 
med væksthormonmangel (90 µg/kg/d), er 
der rapporteret en 16,9 cm højere sluthøjde 
end forventet (3). Nogle behandlingscentre er 
dog fortsat tilbageholdende med at give store 
mængder væksthormon, fordi dette medfører 
stigning i vækstfaktorer udover det normale. 
Der er ikke observeret bivirkninger efter denne 
behandling, men de deltagende kvinder med 
Turner syndrom bliver fortsat fulgt med hen-
blik på dette.

Hvordan gives behandlingen?

Behandlingen gives som indsprøjtning under 
huden én gang om dagen. Det anbefales at 
give væksthormon før sengetid for at efter-
ligne kroppens naturlige rytme i væksthor-
mondannelsen bedst muligt. Til alle væksthor-
monpræparater �ndes der smarte “penne”, 

som gør det nemt at tage væksthormon. Nå-
lene, der bruges til indsprøjtning, er så små, at 
man stort set ikke mærker prikket. Hos mindre 
børn er det typisk forældrene, der giver ind-
sprøjtningen, mens større børn og teenagere 
kan klare det hele selv efter instruktion fra 
sundhedspersonalet. Erfaringen viser, at selv 
patienter, som er meget bange for nåle og 
blodprøver, kan gennemføre behandlingen 
derhjemme.

Hvornår starter og slutter man,  
og skal man komme til kontroller?

I de �este tilfælde startes behandling om-
kring 5–6 årsalderen og fortsætter, til pigen 
er udvokset omkring 15–16 årsalderen. Man 
kan selvfølgeligt ophøre tidligere, hvis man 
er tilfreds med den allerede opnåede højde. 
Man kan også starte tidligere, hvis væksten 
allerede fra den tidlige barndom synes at 
være ringe (4). 

Nogle Turnerpiger bliver først opdaget sent i 
barndommen eller omkring puberteten, og 
her er det en individuel vurdering, om man vil 
forsøge at øge væksten med væksthormon 
eller ej. Jo længere tid væksthormon kan 
gives, desto bedre er den samlede gevinst 
på sluthøjden.

Under behandlingen ses barnet til måling og 
vejning ca. hver 3. til 4. måned, og der tages 
blodprøver. Indimellem tages også en røntgen 
af venstre hånd til bestemmelse af den såkald-
te knoglealder: en måling af modenhedsgrad 
i knoglers vækstzoner. Knoglernes alder, ikke 
barnets alder, bestemmer, hvor længe man 
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kan blive ved med at vokse. Det er vigtigt, at 
denne modning under væksthormonbehand-
ling ikke foregår for hurtigt.

Er der bivirkninger?

Selv om væksthormon virker på mange pro-
cesser i kroppen, har det vist sig, at bivirknin-
ger under behandlingen er ekstremt sjældne 
og ofte forbigående. Da syntetisk fremstillet 
væksthormon først blev tilgængelig i 1980’er-
ne, kender vi endnu ikke langtidsbivirkninger i 
voksenalderen. Specielt ved start af væksthor-
monbehandling kan der opstå ødemer: væ-
skeansamlinger i kroppen, som ses tydeligst 
ved hænder, fødder og øjenlåg. Børn med 
nyresygdomme og hjertesygdomme synes at 
opleve dette oftere. Dette er et forbigående, 
harmløst fænomen, som ofte kan undgås helt 
ved, at behandlingenn startes med ½ dosis 
de første 2–4 uger.

På et hvilket som helst tidspunkt i behandlings-
forløbet kan der opstå “Pseudotumor cerebri’: 
en pludselig kraftig hovedpine, evt. med op-
kastning og påvirket syn. Symptomerne ligner 
dem man ser ved meningitis, hjerneblødning 
eller hjernetumor. Derfor skal barnet ses akut i 
en skadestue for at udelukke disse. Findes der 
ingen oplagt årsag, kan symptomerne skyldes 
væksthormon, og en pause i behandlingen 
gør, at alle symptomer forsvinder indenfor 
kort tid. Man mener, at ”Pseudotumor ce-
rebri” udløses af en akut væskeubalance i 
hjernen. Efter pausen kan man almindeligvis 
genoptage væksthormonbehandlingen uden 
problemer. ”Pseudotomor cerebri”er en me-
get sjælden bivirkning.

Calve-Perthes er en sygdom i hofteknoglens 
vækstzone, som ved kraftig vækst kan blive 
ustabil, for�ytte sig lidt og derved udløse 
smerter. Sygdommen kan ramme alle børn, 
specielt i puberteten, og har en overhyppig-
hed hos drenge. Risiko for denne sygdom er 
let øget under væksthormonbehandling. Be-
handlingen består af a�astning indtil opheling, 
og i nogle tilfælde operation.

Risiko for kræftsygdomme: efter vores nuvæ-
rende viden væksthormon synes ikke at øge 
risiko for kræftsygdomme eller tilbagefald af 
tidligere kræftsygdom. 

Alle børn kan opleve vokseværk spontant i 
barndommen og puberteten. Årsagen til det-
te fænomen er ikke helt afklaret. Vokseværk 
ytrer sig typisk som smerter eller uro i be-
nene ved sengetid, som kan afhjælpes af blød 
massage, varme og evt. mild smertestillende 
behandling. Nogle børn oplever dette under 
væksthormonbehandling, specielt hvis den 
har god effekt. Oftest er det forbigående. 

Led og muskelsmerter: mange Turnerpiger op-
lever diffuse smerter og stivhed fra muskler og 
led, ofte uden at man kan �nde typiske tegn 
på sygdom. Væksthormonbehandling kan 
hos nogle børn og unge medføre lignende 
symptomer. Der er i så fald vigtig at udelukke, 
at barnet lider af en regelret gigtsygdom. 

Væksthormon nedsætter kroppens følsom-
hed for insulin og kan derved øge blodsuk-
kerniveauet. Derfor holdes der øje med suk-
kerstofskiftet under behandling. Hos voksne 
har man set en øget forekomst af sukkersyge 
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Figur 2
Eksempler på tre vækstforløb hos piger med Turner syndrom 
(45X). E: estimeret højde, M: moderens højde, F: faderens 
højde, T: familiens forventede potentiale (targethøjde), SD: 
standardafvigelse (O SD = gennemsnit). 

De fyldte �rkanter viser højden for en Turner syndrom 
pige gennem årene. De åbne cirkler viser den samtidige 
knoglealder som er reduceret i forhold til den kronologiske 
alder. Pil er markeret start på væksthormon behandling 
(GH). Der er 2 vækstkurver i �guren. Den nederste illustrerer 
vækstkurver for ubehandlede piger med Turner syndrom, 
den øverste illustrerer væksten for raske danske piger. 

a) Start af væksthormonbehandling som 4-årig, behand-
ling bliver justeret udfra IGF-I målinger. Knoglealder vises 
som vandrette streger (peger til venstre hvis knoglealder er 
yngre end kronologisk alder og til højre hvis ældre). Kurven 
viser øverst raske danske pigers højde og nederst en refe-
rence for danske Turnerpiger som ikke har fået behandling. I 
11 årsalderen begyndes tilskud med østrogen som plaster. 

b) Væksthastighed for samme pige som a) under behand-
ling med væksthormon (GH) og østrogen i puberteten. 

c) Vækstforløb med start af væksthormonbehandling i 5 
årsalderen og Oxandrolon i 9 årsalderen. 

d) Væksthastighed for samme pige som c) under vækst-
hormonbehandling (GH) og Oxandrolon (Ox)

e) Stigning i vægt for højde fra barndom til voksenalder. 
Denne patient blev også behandlet med væksthormon og 
østrogen i forløbet.
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(type 2 eller gammelmands sukkersyge) ved 
væksthormonbehandling, mens det er eks-
tremt sjældent for børn. 

Væksthormonbehandlingen synes ikke at 
påvirke hjertet, blodtryk eller blodfedtstof-
fer i negativ retning. Der er undersøgelser i 
gang i øjeblikket for at undersøge om vækst-
hormon på lang sigt kunne være gavnligt for 
kredsløbssygdomme hos kvinder med Turner 
syndrom.

Som familie til et barn med Turner syndrom 
bør man have gjort sig grundige overvejelser, 
om behandling med væksthormon sætter for 
meget fokus på højden. Behandlingen kan 
modarbejde ens bestræbelse på, at barnet 
vokser op med en selvforståelse at en lille 
højde er i orden. Forventningerne må ikke 
blive urealistiske, fordi væksthormon netop 
ikke er en “mirakelkur”, der giver mulighed 
for at “modellere” sin sluthøjde. 

Må alle piger med Turner syndrom 
få væksthormon?

I den vestlige del af Europa og i mange andre 
lande verden over er væksthormonbehand-
ling af Turner syndrom piger godkendt af 
sundhedsmyndigheder. Det betyder, at myn-
dighederne har gennemgået alle resultater fra 
tidligere studier og fundet, at behandlingen er 
nyttig og sikker. Det betyder i de �este lande 
også, at det offentlige sygesikringssystem 
dækker omkostningerne ved behandlingen, 
som er meget dyr. Nogle private sygesikringer, 
men ikke alle, dækker ligeledes omkostninger 
til behandling. I Danmark foregår alt vækst-
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hormonbehandling af Turnerpiger via børnea-
mbulatorier på sygehuse, og familierne får 
udleveret remedierne gratis.

Skal alle piger med Turner syndrom 
behandles?

Væksthormonbehandling er et tilbud til alle 
piger med Turner syndrom, men der kan være 
situationer, hvor man med rette kan overveje, 
om man vil modtage denne behandling el-
ler ej. Turnerpiger med høje forældre kan i 
nogle tilfælde spontant opnå en sluthøjde, 
som ligger indenfor det lavt normale område 
for raske piger. Nogle familier vil i så fald synes, 
at det ikke er nødvendigt med en behandling. 
I andre tilfælde vurderer forældre, at selve be-
handlingen med indsprøjtninger og kontroller 
er for stor en psykisk belastning for pigen, og 
at den derfor ikke står mål med gevinsten.
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Hvad betyder transition?

Transition betyder ”overgang”. Tran-
sition i forbindelse med Turner syn-
drom betyder, at man overgår fra 

kontrol i en børneafdeling til kontrol hos en 
voksen-læge. Der er ikke tale om en brat og 
pludselig overgang, men et forløb over �ere 
år, hvor den unge med Turner syndrom og 
hendes forældre sammen med børnelægen 
forbereder afslutningen fra børneafdelingen 
og planlægger den videre lægelige kontrol i 
voksenafdelingen. 

Hvorfor skal man vide noget  
om transition?

Transition er vigtig. Turner syndrom har man 
for hele livet og med dette også en øget risiko 
for en række følgesygdomme. Nogle følge-
sygdomme fødes man med, andre opstår i 
barnealderen og nogle først i voksenalderen. 
Der kan være forskel fra pige til pige på, om 
man får følgesygdomme, og i givet fald hvilke 
følgesygdomme man får og hvor syg eller på-
virket, man bliver af dem. Ved afslutning fra 
børneafdelingen kan der således være syg-
domme, som den unge fortsat har brug for 
at få kontrolleret og behandlet, ligesom der 
vil være sygdomme, som det vil være nødven-
digt at undersøge for løbende i ungdommen 
og voksenalderen. Transition bliver derfor et 
vigtigt bindeled mellem børneafdelingen og 
voksenlægen, som skal overtage kontrollen, 
og transitionsperioden skal tilpasses den en-
kelte pige og hendes ønsker og behov. 

Hvordan foregår transition ved 
Turner syndrom?

I øjeblikket �ndes der ikke en fælles plan 
for transition, som gælder for alle med Tur-
ner syndrom, uanset i hvilket land man bor. I 
Danmark �ndes lokale retningslinjer på de en-
kelte børneafdelinger, men de kan godt være 
meget forskellige. Det betyder, at kontrollen 
i voksenalderen i dag foregår hos mange for-
skellige slags voksenlæger f.eks. gynækologer, 
fertilitetslæger, voksen endokrinologer eller 
alment praktiserende læger. 

Udenlandske læger har forsket i og skrevet ar-
tikler om transition ved Turner syndrom (1–5). 
I 2006 mødtes en række af de førende læger 
fra hele verden indenfor forskning i Turner syn-
drom og diskuterede de bedste behandlinger, 
og det resulterede i internationale retningslin-
jer, heriblandt også om hvornår og hvordan 
transition bør foregå, og hvad transitionspe-
rioden bør omhandle (6).

Hvornår bør transitionen foregå?

Transition ved Turner syndrom bør planlæg-
ges i detaljer både i forhold til hvor lang tid, 
den skal vare, og hvad den skal indeholde. 
Den bør startes tidligt i puberteten, dvs. om-
kring 12–13-årsalderen, i forbindelse med at 
behandling med kvindelige kønshormoner be-
gyndes, og behandling med væksthormon er 
ved at være slut (5). Den endelig afslutning fra 
børneafdelingen vil for de �este være i 16–18-
årsalderen, hvor man ikke længere vokser i 
højden, og man er færdig med puberteten.
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Hvordan bør transitionen foregå?

Højdevæksten og behandling med vækst-
hormon i barnealderen er én af de vigtigste 
ting ved kontrolbesøgene i børneafdelingen 
for de �este piger med Turner syndrom. I be-
gyndelsen af transitionsperioden, i 12–13-
årsalderen, bliver højdevæksten erstattet af 
puberteten som det vigtigste dvs. udvikling 
af bryster, kønsbehåring og den første men-
struation (5). I løbet af transitionsperioden 
er det naturligt, at forældrene træder mere i 
baggrunden, og at den unge i sit eget tempo 
lærer selv at tage ansvar for sit helbred og de 
sygdomme, som hun måtte have som følge 
af syndromet (6). Efter mange år med besøg 

i børneafdelingen og ofte daglige indsprøjt-
ninger med væksthormon glæder de �este 
unge med Turner syndrom sig til at blive frie 
og uafhængige. Det er imidlertid vigtigt, at 
den unge forstår, hvorfor hun fortsat skal gå 
til lægen og kontrolleres, og at hun lærer, 
hvordan hun skal passe på sig selv og holde 
sig sund og rask (6). 

Hvad bør transitionen omhandle?

I løbet af transitionsperioden gøres status for 
den enkelte pige med hensyn til:

Børnelægen

Den unge med  
Turner syndrom

Forældre Voksenlægen

�Ù
�Ù

�Ù �Ù

�Ù

Figur 1
Kommunikation under transition.
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Funktion af hendes æggestokke i forhold �s��
til pubertetsudvikling og behov for be-
handling med kvindelige kønshormoner.
Følgesygdomme opstået i barnealderen, �s��
som kræver fortsat kontrol og behand-
ling (f.eks. medfødte hjertesygdomme, 
medfødte nyremisdannelser, kronisk mel-
lemøre-betændelse, hævelser af fødder 
og ben).
Risici for følgesygdomme i voksenalderen �s��
(overvægt, sukkersyge, for lavt stofskifte, 
forhøjet mængde fedtstoffer i blodet, 
cøliaki (glutenallergi), forhøjet blodtryk, 
udvidelse af hovedpulsåren, hørenedsæt-
telse, knogleskørhed).
Psykosocial funktion (modenhed, selv-�s��
værd, skole, uddannelse, venner, kære-
ster).

Ud fra dette iværksættes eventuelle relevante 
undersøgelser og behandlinger, og ved tran-
sitionsperiodens afslutning udformes en per-
sonlig sundhedsplan af både den unge med 

Turner syndrom, børnelægen og den vok-
senlæge, som skal varetage den fremtidige 
kontrol. En personlig sundhedsplan, som den 
unge selv har været med til at skrive, øger 
chancen for, at hun følger den og fortsæt-
ter med kontrollerne i voksenalderen, hvilket 
vil være med til at hun får den bedst mulige 
helbredstilstand som voksen (5).

Derudover vil der under transitionen være 
brug for løbende rådgivning og information, 
som hele tiden tilpasses den enkelte piges 
modenhed og behov. Det kan dreje sig om 
emner som:

Hvad det vil sige at være voksen med Tur-�s��
ner syndrom.
Fordelene ved at fortsætte lægekontrol-�s��
lerne som voksen.
Fordele og ulemper ved behandling med �s��
kvindelige kønshormoner.
Ufrivillig barnløshed og behandling (æg-�s��
donation, adoption).

Voksenlægen

Den unge med  
Turner syndrom

Samarbejdspartnere  
andre specialer

�Ù�Ù
�Ù

Figur 2
Kommunikation efter transition.
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Sex, prævention (ved behov), seksuelt �s��
overførte sygdomme.
Muligheder for at �ytte hjemmefra, ud-�s��
dannelse og arbejde i fremtiden.
Social væremåde (venner, veninder, kæ-�s��
rester).

Hvad er vigtigt for en god 
transition?

Turner syndrom er ikke enkelt men kan være 
meget sammensat med de forskellige følge-
sygdomme, som påvirker kvinder med Tur-
ner syndrom igennem hele livet. Det er derfor 
bedst, hvis man ser på syndromet og transi-
tionsperioden som en helhed og forstår, at 
den ofte kræver en indsats fra �ere forskellige 
læger (2). Vigtige emner for en god transition 
er koordination og kommunikation (Figur 1 
og 2). Voksenlægen, som overtager kontrol-
len efter børnelægen, skal være den faglige 
specialist med interesse for Turner syndrom 
men skal også koordinere den enkelte kvindes 
nuværende og fremtidige behov for undersø-
gelser og behandlinger ved andre specialister. 
Det er derfor ikke af afgørende betydning, 
hvilket speciale, voksenlægen selv har (7). Det 
kan diskuteres, om voksenkontrollen bedst 
varetages af tværfaglige klinikker centralt 
placeret på større sygehuse eller decentralt 
indenfor forskellige specialer på mindre re-
gionssygehuse eller i privat praksis. Uanset 
placering er det vigtigt, at den koordinerende 
voksenlæge har et indgående kendskab til det 
lokale netværk af samarbejdspartnere inden-
for relevante specialer og ligeledes ved, hvilke 
følgesygdomme, som evt. vil kræve videre 
henvisning til større centralt sygehus. 

Er der behov for en fælles national 
eller international plan for 
transition ved Turner syndrom?

Undersøgelser fra udlandet har vist, at hvis der 
ikke laves en samlet sundhedsplan for den en-
kelte unge med Turner syndrom i forbindelse 
med transitionen, er der stor risiko for, at den 
unge ikke møder op til lægeundersøgelser i 
voksenalderen (4). Samtidig fortæller mange 
voksne kvinder med Turner syndrom, at de har 
symptomer på forskellige følgesygdomme (3). 
Det er derfor uheldigt med de manglende 
lægeundersøgelser, og det kan medføre, at 
behandlingen af følgesygdommene bliver for-
sinket, fordi de bliver opdaget senere. Det kan 
igen medføre en dårligere livskvalitet, �ere 
og måske forværrede sygdomme og i sidste 
ende også en større risiko for at dø som følge 
af nogle af følgesygdommene (4). Der �ndes 
ikke undersøgelser fra alle lande om transition 
ved Turner syndrom, så man ved ikke med sik-
kerhed, hvordan det går Turner kvinder efter 
afslutning fra børneafdelingerne. Man ved 
ikke, om de fortsætter med at gå til kontrol 
hos en læge som voksen, hvor hyppigt de går 
kontrol, og hvilke sygdomme de bliver under-
søgt for. Det er helt nødvendigt med mere 
information til piger og kvinder med Turner 
syndrom og deres familier omkring transition. 
Det er også vigtigt, at læger og andre får viden 
om, hvilke ønsker og behov kvinderne selv har 
og hvad livskvalitet er for kvinder med Turner 
syndrom. Dernæst ville det være godt for piger 
og kvinder med Turner syndrom, deres familier 
og deres læger, for at sikre en god behand-
ling for alle med Turner syndrom i alle aldre, 
hvis man lavede fælles nationale retningslinjer 
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for transitionsperioden ved Turner syndrom, 
som tager udgangspunkt i de internationale 
retningslinjer (6).
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M ange piger med Turner syndrom 
oplever puberteten som en særlig 
udfordring – den kommer nemlig 

ikke af sig selv, men kræver hjælp udefra. 
For de �este børn og unge gælder det, at 
puberteten er en vigtig begivenhed, og en 
periode i livet der bliver set frem til med læng-
sel, uro, glæde og bekymring. Den årelange 
proces, hvor barnet gradvis modnes psykisk 
fysisk og socialt til et voksent menneske, er 
en krævende, sjov men også sårbar periode, 
hvor de �este unge gør sig mange tanker.

Det er en periode i livet, hvor det kan være 
svært at skille sig meget ud fra sine jævn-
aldrende. De piger, der starter puberteten 
tidligt og får brystudvikling, kønsbehåring 
og menstruation, er ofte generte og synes 
at det er svært at være blandt de første, der 
skiller sig ud. På samme måde kan de piger, 
der udvikler sig sent, døje med at føle sig 
anderledes og udenfor.

Piger med Turner syndrom hører ofte til i den 
sidste gruppe. Op mod 70–85% oplever at 
puberteten ikke starter af sig selv. Andre op-
lever at pubertetsudviklingen starter, men at 
udviklingen går i stå, og begge grupper piger 
har brug for at få tilført hormonerne udefra 
for at brysterne og livmoderen kan vokse. 
Op mod 90% får behov for behandling med 
kønshormoner (1). Årsagen til den manglende 
pubertetsudvikling hos Turner piger ligger i 
æggestokkene. Pigerne har æggestokke, men 
hvor æggestokke hos piger med almindelig 
pubertetsudvikling er fyldt med små follikler 
(ægblærer) der danner kønshormoner, er Tur-
ner pigernes æggestokke oftest meget mindre 

og ægblærene erstattet af bindevæv, der ikke 
kan producere de hormoner, der skal til for at 
pubertetsudviklingen fungerer som den skal. 
Tidligt i fostertilværelsen er folliklerne tilstede, 
men i sidste halvdel af graviditeten og tidligt 
i barndommen går folliklerne ofte til grunde, 
fordi Turner piger ikke har to almindelige X-
kromosomer. Nyere undersøgelser tyder dog 
på, at der er follikler tilstede hos �ere Turner 
syndrom piger end hidtil antaget.

Hvorfor er køns
hormonerne 
vigtige?
Det vigtigste kønshormon hos piger og kvin-
der hedder østrogen. Østrogen har betydning 
for mange af kroppens funktioner, og er derfor 
meget vanskeligt at undvære. Langt hoved-
parten af kroppens østrogen stammer fra æg-
gestokkene, men der dannes også beskedne 
mængder østrogen i binyrer og i fedtvæv.

Brystudvikling

En forudsætning for at piger kan udvikle bry-
ster, er at der er østrogen til stede i kroppen. 
Den naturlige udvikling (og den udvikling man 
gerne vil forsøge at efterligne bedst muligt 
hos de piger med Turner syndrom, der ikke har 
egen pubertetsudvikling) starter med at krop-
pen danner ganske små mængder østrogen, 
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Figur 1

Hypofysen er en lille kirtel 
på størrelse med en ært 
i hjernen som udskiller 
hormonerne FSH og LH 
når puberteten starter.

�Ø
Æggestokkene påvirkes 

af FSH og LH og begynder 
at vokse og udskille 

østrogen.

Æggestokkene udskiller 
østrogen.

�Ø
Østrogen påvirker 

knoglerne, brysterne, 
livmoderen, hjernen, 

hjerte og blodkarrene.

Hos piger med Turner 
syndrom udskiller 

hypofysen også FSH og 
LH. 

�Ø
Men æggestokkene 

reagerer ikke på FSH og 
LH fordi de er mindre og 

indeholder bindevæv. 
Derfor udskiller 

æggestokkene for lidt 
østrogen.

Hos piger med Turner 
syndrom udskiller 

æggestokkene for lidt 
østrogen. 

�Ø
Østrogen kan enten fås som 
tabletter eller som plaster. 
På den måde kan knogler, 
bryster, livmoder, hjerne, 

hjerte og blodkar udvikle sig 
som hos andre piger.
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der får brystvorten og senere brystkirtlen til at 
vokse (Figur 1). Almindeligvis starter brystud-
viklingen i 11-årsalderen og der går gerne et 
par år inden brystet når sin ”voksne” facon. 
Når piger med Turner syndrom har brug for 
medicinsk behandling for at udvikle sig, er det 
vigtigt at behandlingen starter med meget 
små mængder østrogen, der gradvis øges i 
mængden. Hvis behandlingen gives i for store 
doser i starten kan det betyde at brystvorten 
vokser for meget og for hurtigt i forhold til re-
sten af brystet, og brystet derved ikke udvikler 
sig så harmonisk som man kunne ønske. Det 
kan være svært at korrigere senere.

Livmoder
Østrogener er ansvarlige for at livmoderen kan 
vokse i størrelse og facon og med tiden blive i 
stand til at vokse under en eventuel graviditet. 
Livmoderen er en muskel, der er ganske lille 
før pigen går i puberteten. Når livmoderen 
påvirkes af østrogener fra æggestokkene be-
gynder den at vokse, og bliver efterhånden 
som en lille pære. Når slimhinden inde i liv-
moderen gennem længere tid har været udsat 
for østrogener starter menstruationerne. Gen-
nemsnitsalderen for pigers første menstruation 
er ca. 13 år, og således ca. 2–2,5 år efter at 
brystudviklingen er startet. Ved menstruatio-
nen afstødes den slimhinde, der sidder inde 
i livmoderen. Regelmæssige menstruationer 
kræver ægløsning en gang om måneden, og 

mange piger oplever først at have regelmæs-
sige menstruationer �ere år efter, at de har 
haft deres første menstruation.

Hos piger med Turner syndrom vil man gerne 
forsøge at efterligne naturen så godt som mu-
ligt. Livmoderen er dannet på normal vis hos 
piger med Turner syndrom, men det kræver 
kvindelige kønshormoner at få livmoderen til 
at udvikle sig sådan, at den senere i pigens liv 
kan rumme en eventuel graviditet.

Ca 2–5% af piger med Turner syndrom bliver 
gravide uden medicinsk assistance, mens an-
dre har brug for ægdonation (dvs et æg fra en 
anden kvinde) for selv at kunne gennemføre 
et svangerskab. I de senere år har der været 
meget stort fokus på, hvordan man bedst til-
rettelægger kønshormonbehandlingen, sådan 
at man sikrer livmoderen vokser og på sigt har 
de bedste muligheder for at gennemføre en 
eventuel kommende graviditet.

Væksten
Som tommel�nger regel kan man sige, at 
østrogener i små mængder påvirker væksten 
på en positiv måde, mens store mængder 
østrogen bevirker, at knoglernes vækstzo-
ner lukker og væksten dermed stopper. Den 
vækstspurt, der �nder sted i den almindelige 
pubertetsudvikling skyldes samspillet mel-
lem væksthormon, stofskiftehormoner og 
kønshormoner. 
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Kønshormonernes ind�ydelse på væksten 
kan få betydning for hvornår man vil starte 
en østrogenbehandling hos en pige med 
Turner syndrom. Hvis pigen har udsigt til en 
meget lav sluthøjde kan man foretrække at 
udskyde kønshormonbehandlingen lidt for 
at give væksthormonbehandlingen bedre og 
længere tid til at virke, inden kønshormo-
nerne med tiden lukker vækstzonerne. Om-
vendt kan pigen ønske at udvikle sig i takt 
med sine jævnaldrende, og derfor ønske at 
starte behandlingen på et tidligere tidspunkt. 
Ofte må man balancere de forskelligt rettede 
behov for at �nde den bedste løsning hos 
den enkelte pige.

Kropsfacon

De kvindelige kønshormoner har betydning 
for at en pige/kvinde udvikler en feminin fedt-
fordeling.

Knoglemassen

Østrogener har en vigtig rolle i opbygning 
og vedligeholdelse af knoglernes kalkindhold, 
og dermed forebygge at der opstår knogle-
skørhed.

Blodkar

Østrogener har betydning for opbygningen af 
blodkarrenes vægge, og kan hæmme tidlige 
stadier af åreforkalkning. Man har endnu ikke 
sikker viden om hvilken type eller varighed 
af østrogenbehandling, der er bedst til piger 
med Turner syndrom, hvis behandlingsmålet 
er at forhindre udvikling af sygdomme i hjer-

tet og blodkarrene, men studier har påvist 
at østrogener har en positiv ind�ydelse på 
blodtryk, cholesterol tal og tykkelse af kar-
væggen (2).

Hjerne

Det er velkendt at kønshormoner har ind-
�ydelse på hjernens udvikling. Under den 
almindelige pubertet sker der store foran-
dringer i hjernens opbygning. Den udvikling 
og modning som hjernen gennemgår under 
puberteten er af betydning for den modning 
af tankemæssige, følelsesmæssige og sociale 
egenskaber, der er vigtig for at den unge kan 
udvikle sig og blive i stand til at tage vare på 
sig selv, sit liv og indgå i sociale fællesskaber 
med andre unge (3; 4). 

Hvornår er det 
bedste at starte 
kønshormon
behandlingen 
til piger med 
Turner syndrom, 
som ikke selv 
går i pubertet?
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Alder Forslag til behandling Tabletbehandling Plasterbehandling

<12 Tegn på egen pubertetsudvikling.
Hormonblodprøver (FSH)

12–13 Ingen spontan pubertetsudvikling.
Forhøjet FSH

Human østradiol 
0,25 mg dagligt

Depotplaster med østradiol 25µg/24 
timer. Et kvart plaster = 6,25 µg dagligt

12,5–15 Gradvis øgning af østrogen dosis afhængig af 
udviklingen

øgning til voksendosis
(2–4 mg østradiol dagligt).

Øgning til voksendosis
100–200 µg daglig

14–16
Start cyklisk gestagenbehandling efter 
2 års østrogenbehandling eller ved 
gennembrudsblødning

Kombinations præparat med 
østrogen og gestagen f.eks. 
Trisekvens

Plasterbehandlingen med østrogen 
suppleres med enten tabletter 
(5–10 mg) 10 dage pr måned eller 
plasterbehandling med gestagen

14–30
Fortsat hormonbehandling i fuld dosis, idet 
normal østrogen produktion er højst mellem 15-
30 årsalderen

Man kan overveje at skifte til 
p-piller (se nedenfor)

30–50
Fortsæt østrogenbehandling af hensyn til 
risikoen for knogleskørhed og for at opretholde 
feminiseringen

 >50
Fortsat kønshormonbehandling afhængigt 
af risikofaktorer som for andre kvinder i 
overgangsalderen

Figur 2
Kønshormonbehandling til piger med Turner syndrom, der ikke har egen pubertetsudvikling. Der gives enten tabletter eller plasterbehandling. 
Naturlige kønshormoner foretrækkes frem for syntetiske.

Behandlingen med kønshormoner beskytter ikke mod graviditet. Man anvender helst ikke p-piller i teenage årene, idet østrogenindholdet er 
for højt og kan have negativ effekt på væksten, og da p-pillers knoglebevarende effekt er usikker.

Der �ndes kort og godt ikke et enkelt svar på 
dette spørgsmål. Ideelt starter man kønshor-
monbehandlingen på et tidspunkt, hvor de 
jævnaldrendes pubertet begynder. Behand-
lingen skal gives så brystudviklingen bliver 
kosmetisk tilfredsstillende. Samtidig skal 
behandlingen give plads til, at væksten og 
en eventuel væksthormonbehandling får de 

bedste betingelser, dvs. knoglernes vækstzo-
ner må ikke lukke for tidligt. Livmoderen skal 
vokse, så den kan gennemføre en graviditet, 
når den tid kommer, og østrogenbehandlingen 
skal tilgodese, at knogle opbygningen blive 
stærk, således at der ikke optræder knogle-
skørhed i ung alder. Østrogenbehandlingen 
skal også påvirke hjernen positivt, så pigen 
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udviklingsmæssigt er på omgangshøjde med 
sine jævnaldrende, og endelig er det vigtigt, 
at behandlingen påvirker blodkar og blodtryk 
i gunstig retning.

Det er rigtig mange behandlingsmål at skulle 
indfri, og heldigvis foreligger der mange un-
dersøgelser, så vi hele tiden bliver klogere men 
vi har ikke svar på alt, og der er meget der skal 
læres endnu. Figur 3 viser en oversigt over 
hormonernes virkning.

I dag vil man anbefale at starte kønshormon-
behandlingen i 12-årsalderen, hvis pigen ikke 
har tegn på brystudvikling, og hvor hormon-
blodprøverne viser, at der ikke er tegn på 
egen pubertetsudvikling. Man tilstræber så 
vidt muligt, at efterligne den naturlige pu-
bertetsudvikling.

Principperne i kønshormonbehandlingen er, 
at man starter med meget små mængder 
østrogen, der i løbet af de næste år øges grad-
vis afhængig af pigens østrogenfølsomhed. 
Figur 2 viser et forslag til behandling med 
kønshormoner hos piger med Turner syndrom. 
Man måler især effekten af behandlingen på 
brystudviklingen, væksten og knoglemodnin-
gen, men også hormonblodprøver (østrogen, 
FSH og LH) kan være nyttige. Efter ca. 2 år 
eller når der kommer menstruationslignende 
blødninger suppleres behandlingen med et 
andet hormon (gestagen) der gives 10–14 
dage om måneden for at sikre, at slimhin-
den i livmoderen afstødes, og der kommer 
regelmæssige menstruationer. Et af formålene 
med at vente med at starte gestagenbehand-

lingen minimum 2 år er at give de bedste 
betingelser for brystudviklingen og væksten 
af livmoderen.

Hormonbehandlingen kan gives enten som 
tabletter eller som plaster. I mange år har der 
mest været tradition for tabletbehandling. 
Fordelen ved tablet behandlingen er, at det 
er nemt at indtage tabletterne, men ulempen 
er at østrogenerne optages i leveren og om-
dannes til andre østrogenprodukter. Plaster-
behandling vinder mere og mere indpas.

Som ved al anden medicinsk behandling kan 
der være bivirkninger. Ved østrogenbehand-
ling kan man hos 1–10% se vægtøgning, 
ødemer og brystspænding, hovedpine og de-
pression, og ved gestagen behandling vægt
ændring, brystspænding, humørsvingninger 
og menstruationsforstyrrelser. Man skal være 
opmærksom på at piger med Turner syndrom 
der behandles for manglende pubertetsudvik-
ling, forsynes med de hormoner, kroppen ikke 
selv er i stand til at producere. Behandlingen 
kan således ikke sammenlignes med kvinder 
i overgangsalderen, der behandles med hor-
moner. Dette er en helt anden tilstand med 
en ganske anden bivirkningspro�l.

Turner piger der ikke har egen pubertetsudvik-
ling skal naturligvis tilbydes kønshormonbe-
handling. Udfordringen ligger i at skræddersy 
behandlingen til den enkelte pige, så man 
opnår det bedste resultat med færrest mulige 
bivirkninger
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Hormon/ 
virkning på

Knogler Bryster Livmoder Æggestokke
Hjerte og 
blodkar

Hjerne

Østrogen

Små doser øger 
væksten. Større doser 
lukker knoglernes 
vækstzoner Forhindrer 
knogleskørhed.

Får 
brystkirtelvævet 
til at vokse.

Får selve livmoderen 
til at vokse. Får 
slimhinden i 
livmoderen til at 
vokse.

Ingen virkning på 
æggestokkene.

Sænker 
blodtrykket 
og forebygger 
åreforkalkning.

Påvirker kognitiv, 
følelsesmæssig og 
social modning. 

Gestagen
Fremkalder 
menstruation ved at 
afstøde slimhinden i 
livmoderen.

Ingen virkning på 
æggestokkene.

Figur 3

Kønshormonernes betydning for de enkelte organer.
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Kronisk sygdom 
hos unge

Introduktion

Cirka hver 10e unge menneske lever 
med en sygdom eller tilstand, som 
kræver, at man har hyppigere kon-

takt med sundhedsvæsnet end andre unge. 
Det kan fx være astma, eksem, sukkersyge, 
handicaps eller – som ved Turner syndrom – 
en medfødt kromosomforandring. For nogle 
betyder sygdommen ikke meget i hverdagen, 
og man føler sig måske slet ikke syg, selvom 
man skal tage medicin hver dag. Andre kan 
være nødt til at indrette hele deres liv efter 
sygdommen, og er afhængige af andres hjælp 
i hverdagen. I dette kapitel bruger vi udtrykket 
kronisk sygdom, vel vidende at mange oplever 
Turner syndrom som en tilstand, man kan lære 
at leve rigtig godt med.

Sundhedssystemet fokuserer primært på be-
handling af selve sygdommen, fx ubalance 
i hormonerne, hjerteproblemer, høretab og 
forebyggelse af knogleskørhed, mens andre 
meget vigtige områder af den unges liv ofte 
bliver overset. Det kan være et stort problem 
for mange i ungdomsårene, som i forvejen 
rummer store udfordringer. Kroppen foran-
drer sig meget, og man skal tilpasse sig nye 
vilkår i skolen og blandt vennerne. Mange 
unge med en kronisk sygdom står i en særlig 
vanskelig og sårbar situation, for eksempel 
fordi man ser anderledes ud, skal huske at 
tage medicin, eller måske fordi man ikke kan 
gøre de samme ting som kammeraterne på 
grund af fysiske begrænsninger. Disse forhold 
kan skabe en særlig sårbarhed overfor mod-
gang, men samtidig er det vigtigt at huske, at 
mange kronisk syge unge via deres sygdoms-
forløb har opnået helt særlige erfaringer og 

ressourcer, som giver et forspring til at løse 
de vanskeligheder, de oplever, og til at skabe 
tryghed og beskyttelse. 

I dette kapitel giver vi en oversigt over gene-
rel viden om kronisk sygdom hos unge med 
særlig vægt på, hvad man ved om piger med 
Turner syndrom. Vi vil belyse, hvordan kronisk 
sygdom kan påvirke ungdomslivet, hvilke stra-
tegier unge bruger for at overkomme at leve 
med en kronisk sygdom, og hvordan forældre 
og sundhedssystemet kan blive bedre til at 
hjælpe unge med kroniske sygdomme.

Løsrivelse og afhængighed

Puberteten er både en svær, krævende og 
sjov periode for de �este unge. I puberteten 
får identitetsudviklingen for alvor et skub, og 
man begynder at løsrive sig fra sine forældre. 
For de �este er det en proces, der strækker sig 
over �ere år, hvor man langsomt står mere og 
mere på egne ben. Det er også tit en turbulent 
periode – den ene dag kan man føle sig helt 
på toppen og i stand til at klare alt – ”calm, 
cool og collected”, den anden dag er man 
barnlig og lille igen. 

Hvis man samtidig har en kronisk sygdom, kan 
det forlænge afhængigheden og den tætte 
relation, man har haft til sine forældre. Hvis 
man for eksempel er vant til, at ens mor styrer 
hvornår man tager sin medicin, og at hun altid 
er den, der taler med lægen, kan det betyde, 
at man ikke på alle områder forholder sig til 
sygdommen og dermed ikke har taget til sig, 
at man skal passe ekstra på sig selv. Under-
søgelser har vist, at mange unge ikke med 
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deres egne ord kan fortælle, hvad de fejler, 
og hvilken behandling de får. Måske skyldes 
det, at lægen taler med forældrene i stedet 
for direkte med den unge. Det kan også be-
tyde, at den unge ikke selv tager del i ansvaret, 
f.eks. for at tage medicin, selvom hun egentlig 
godt kunne klare det. Men familiens rolle som 
støtte for den unge med kronisk sygdom skal 
bestemt ikke undervurderes, og i en hollandsk 
undersøgelse vurderede unge kvinder med 
Turner syndrom deres familieliv som bedre end 
baggrundsbefolkningen gjorde (1). Mange 
unge med kronisk sygdom klarer stressfakto-
rer og frustrationer overraskende godt, især 
hvis de har opbakning fra en velfungerende 
familie, og mange unge er endda i stand til 
at modnes følelsesmæssigt via de erfaringer 
de gør sig når de klarer sig gennem svære 
perioder.

At se anderledes ud

Alle mennesker er i en eller anden grad optaget 
af deres udseende. Særligt i ungdomsårene 
kan bumser, følelsen af at være for tyk eller 
bare en ”dårlig hårdag” vælte læsset. Disse 

”almindelige” bekymringer rammer også unge 
med kronisk sygdom, men dertil kommer de 
udseendemæssige problemer, der særligt er 
knyttet den unges sygdom.

Kroppen forandrer sig meget i puberteten. 
Hos piger begynder puberteten almindelig-
vis med brystudvikling (ca. 11 år), og derefter 
kommer vækst af kønsbehåring og senere den 
første menstruation (ca. 13 år). Hos piger med 
Turner syndrom er puberteten et helt særligt 
problem, fordi den ofte ikke forløber af sig 

selv. Ca. 70–85% af piger med Turner syn-
drom går ikke spontant i pubertet. Manglende 
pubertetsudvikling kan føre til lav selvfølelse 
og dermed til tilbagetrækning fra venner og 
sociale sammenhænge, fx fester og sport. 
Omgivelserne kan opfatte pigen som yngre, 
end hun egentlig er. Det kan betyde, at pigen 
bliver fastholdt på et yngre udviklingstrin, og 
at hun ikke får de samme privilegier og forplig-
tigelser som sine jævnaldrende. For at starte 
pubertetsudviklingen giver man det kvinde-
lige kønshormon østradiol (se kapitel 5 om 
pubertet). Undersøgelser har vist, at det har 
stor betydning at starte hormonbehandlingen 
omkring det tidspunkt, hvor andre piger også 
går i puberteten. Det har blandt andet vist 
sig, at det øger selvtillidsfølelsen hos piger 
med Turner syndrom, når puberteten starter 
samtidigt med de jævnaldrende veninders 
pubertet (2).

Piger med Turner syndrom har en lavere højde 
end deres jævnaldrende, og i gennemsnit er 
sluthøjden omkring 21 cm lavere end gen-
nemsnittet (af kvinder), det vil sige, at mens 
gennemsnittet for danske kvinder er 167 cm, 
er det for kvinder med Turner syndrom 147 
cm. Men højden varierer ligeså meget hos 
piger og kvinder med Turner syndrom som 
blandt andre. De �este undersøgelser viser 
dog, at det generelt ikke er den lave højde, der 
er den største belastning for piger med Turner 
syndrom. I en fransk undersøgelse pegede 
piger og kvinder med Turner syndrom på, at 
det høretab, som rammer cirka hver anden, 
var noget af det mest belastende for deres 
sociale liv og selvopfattelse (2). 
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Udover lav højde og forsinket pubertetsud-
vikling kan piger med Turner syndrom også 
have andre synlige tegn på deres kromosom-
forandring, fx. bred hals, hævede hånd- og 
fodrygge og ”trætte” øjenlåg (ptose), lav hår-
grænse og buede negle. Man ved stadig kun 
lidt om, hvordan disse kropslige forandringer 
påvirker selvfølelsen og livskvaliteten, men 
i en undersøgelse fra Frankrig var der ikke 
forskel på, hvordan piger med og uden Turner 
syndrom accepterede deres egen krop. Det 
skyldes måske, at piger med Turner syndrom 
er vant til deres eget udseende og lægger 
vægt på andre ting. Som en pige, der var født 
med hjerte-misdannelse udtrykte det ”Jeg har 
jo aldrig prøvet at se anderledes ud”. Det kan 
også skyldes, at forskningsmetoderne ikke ta-
ger højde for de særlige problemer, piger med 
Turner syndrom har, og at næsten alle piger i 
puberteten i øvrigt er yderst kritiske og ofte 
temmelig utilfredse med deres egen krop. 

Alder ved diagnose

Nogle unge med kronisk sygdom har været 
syge, siden de var helt små og har måske ingen 
erindring om en tid uden sygdom, mens andre 
får konstateret sygdommen senere. Selvom 
Turner syndrom er en medfødt kromosomsyg-
dom, stilles diagnosen på meget forskellige 
tidspunkter i livet. Halvdelen får stillet diagno-
sen inden de er 15 år, og den anden halvdel 
efter de er fyldt 15 år. Ca 40% af alle patien-
ter med Turner syndrom får stillet diagnosen 
i ungdomsårene – oftest fordi deres pubertet 
ikke forløber som forventet.

Når man får stillet diagnosen Turner syndrom. 
før man bliver født eller i den tidlige barndom, 
vil forældrene være indstillede på, at barnet 
skal leve med sygdommen. Det kan betyde, at 
forældrene på forhånd er indstillet på situatio-
nen og har kunnet tilpasse deres forventninger 
til barnet i forhold til deres viden, meninger 
og forestillinger om sygdommens karakter. 
Med tiden kan det påvirke de forventninger, 
ambitioner og mål, den unge stiller sig selv. 

Når diagnosen stilles i puberteten, kastes 
mange unge ud i en følelsesmæssig krise, som 
måske rammer hele familien. For nogle piger 
med Turner syndrom kan det alligevel være 
en lettelse, at der �ndes en forklaring på den 
udeblevne pubertet. Der er en risiko for, at for-
ældrene beskytter den unge ud over det, som 
sygdommen og den unges kapacitet kræver, så 
den unge fastholdes i en binding til forældrene, 
som kan begrænse selvstændighedsbestræbel-
serne. Selvom der også i puberteten er særlig 
risiko for, at den kropslige selvopfattelse bliver 
overvejende negativ, viste en undersøgelse af 
unge kvinder med Turner syndrom ikke tegn på 
at Turner syndrom påvirkede kropsopfattelsen 
negativt (3). 

Bekymringer og tanker, når 
diagnosen er stillet

Der går mange tanker gennem hovedet, når 
man som ungt menneske erkender, at man 
har en sygdom eller en tilstand, der ikke kan 
kureres. Der er tre perioder, hvor unge med 
en kronisk sygdom beskrives som specielt 
sårbare: perioden hvor diagnosen stilles, i 
puberteten og på det tidspunkt, hvor den 
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unge �ytter hjemmefra. For mange piger med 
Turner syndrom vil puberteten falde sammen 
med tidspunktet, hvor diagnosen stilles, og 
derfor kan denne periode være ekstra bela-
stende for Turner syndrom-piger. Tankerne 
kan være så overvældende, og omstillingen 
til et liv med en kronisk sygdom kan kræve så 
megen energi, at man ikke magter så meget 
andet i livet i en periode. Der er bekymringer 
både på kort og langt sigt. Den unge pige 
skal orientere sig mod en anden identitet og 
udvikle og integrere nye selvforståelser på et 
tidspunkt, hvor ønskerne om at ”være som 
de �este” er høje. 

Nogle af de spørgsmål, der rejser sig hos piger 
med Turner syndrom, drejer sig direkte om 
sygdommen her og nu, men mange vil også 
tænke på, hvordan sygdommen vil påvirke 
deres ungdomsliv i bred forstand – må jeg 
dyrke sport som jeg plejer? Hvad med at gå 
til fest og drikke øl, når jeg skal have vækst-
hormon? Skal jeg bruge prævention, når jeg 
får hormoner? Er min krop normal? Kan jeg 
være sammen med drenge? Er der nogen der 
bliver forelskede i sådan en som mig? Hvad 
skal jeg sige til kammerater? Hvem skal have 
noget at vide? Kan man se på mig, hvad jeg 
fejler? Hvad skal jeg sige, når de spørger? Kan 
jeg �nde en kæreste? Kan jeg få børn? Kan 
man dø af sygdommen? 

Mange af disse spørgsmål kan være så over-
vældende og svære at snakke om, at man 
både som ung, forældre og behandler bevidst 
eller ubevidst undgår at berøre dem. Det ef-
terlader den unge alene med tankerne, som 
kan være dybt bekymrende og angstprovo-

kerende. For at hjælpe og støtte den unge er 
det vigtigt at både forældre, venner, læger og 
sygeplejersker tør at lytte til og snakke om de 
ting, der bekymrer hende. Nogle problemer 
viser sig at have ganske enkle svar og nemme 
løsninger, mens andre problemer er komplice-
rede. Selv i de komplicerede tilfælde hjælper 
det oftest at dele sine bekymringer med men-
nesker, der holder af en og vil en det godt. Det 
er vigtigt at være opmærksom på, at nogle af 
de følelser, tanker og spørgsmål. som ridses 
op her naturligvis også forekommer hos andre 
unge, der ikke har Turner syndrom.

For mange unge med en kronisk sygdom 
er det mere stressende at leve i usikkerhed 
om, hvordan ens sygdom vil udvikle sig, end 
at vide mere præcist, hvordan prognosen 
er. På samme måde opleves det som mere 
belastende at have en ”uforudsigelig” syg-
dom, hvor symptomerne veksler fra dag til 
dag, end at have en sygdom, der er stabil 
og forudsigelig. Uforudsigelighed kan skabe 
utryghed og fornemmelse af manglende kon-
trol hos den unge pige selv og forvirring hos 
kammerater. Det betyder meget, at vide at 
man kan deltage i fester, vigtige ting i skolen 
og rejser – ligesom kammeraterne. Man må 
samtidig være opmærksom på, at ikke alle 
de eksistentielle problemer tilskrives det at 
have Turner syndrom, og det er således vig-
tigt at lære at kende forskel på hvad, der er 
vilkår ved at leve med en kronisk sygdom, og 
hvad der er almene ungdomsspørgsmål. Unge 
med Turner syndrom har på en måde to spor 
i deres identitetsdannelse, dels den almene 
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Råd til forældre

Overlad gradvis ansvaret for 
sygdommen til den unge

Involver den unge i beslutninger 
og behandling

Vis den unge tillid

Træk dig indimellem bevidst 
tilbage så den unge kommer 
mest muligt frem med sine egne 
tanker og spørgsmål

Vær parat til at den unges 
behov ændres pludseligt og 
hyppigt

Råd til behandlere

Vær åben og fordøm ikke den 
unge

Brug et sprog den unge forstår

Involver den unge i beslutninger 
og behandling

Anerkend ærlighed om 
dårlig compliance som godt 
udgangspunkt for det videre 
samarbejde

Se den unge alene

Undgå ironi og abstrakt 
sprogbrug

Husk familiens og den unges 
ressourcer

Råd til unge

Søg støtte hos andre unge

Find en ”god voksen” du har 
tillid til

Kend dine styrker, og opdag 
hvad der gør dig glad

Opsøg sammenhænge, hvor 
du kan bruge dine styrker og 
ressourcer

Opsøg viden om din sygdom og 
den behandling du får

Stil de spørgsmål, du går med 
inde i hovedet

identitetsudvikling hen imod en vokseniden-
titet, dels en identitets som en person med 
Turner syndrom.

At passe sin behandling –  
eller lade være

Det er tit et problem for unge at skulle tage 
medicin. Det kan være besværligt, ubehageligt 
og svært at huske at tage medicinen. Noget 
medicin har bivirkninger, og det gør sygdom-
men synlig for andre, når man tager medicin. 
Det er en konstant påmindelse om, at man 
har en sygdom. Fra mange undersøgelser ved 
man, at kun ca. halvdelen tager medicinen 
sådan, som lægen har anbefalet, og at unge 
er ekstra tilbøjelige til falde fra deres behand-
ling i kortere eller længere perioder. Man ved 
også, at mennesker er mere tilbøjelige til at 
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tage medicin for en akut opstået, kortvarig 
sygdom end for en kronisk tilstand – sær-
lig, hvis man ikke er generet af sin kroniske 
sygdom i hverdagen. Det kan give alvorlige 
helbredsproblemer på kort eller langt sigt, og 
det er derfor vigtigt at forstå bevæggrunde for, 
at den enkelte unge med kronisk sygdom kan 
være tilbøjelig til at droppe behandlingen. 

De �este piger med Turner syndrom behand-
les med væksthormon, og når puberteten 
skal starte, desuden med hormoner i form af 
tabletter eller plaster. Nogle piger med Turner 
syndrom har også behov for tabletter til at 
regulere stofskiftet. Unge foretrækker forstå-
eligt nok medicin, der påvirker deres liv og livs-
stil mindst mulig. Behandling med væksthor-
mon kræver daglig indsprøjtning, og meget 
tyder på, at det kan være svært at overholde 
denne behandling – ikke mindst for unge (4). 
I en amerikansk undersøgelse tog ca. 30% af 
kvinder med Turner syndrom ikke østrogen-
tabletter, som de blev anbefalet (5).

Når man ikke tager sin medicin, kan det skyldes 
en enkelt smutter, glemsomhed, manglende 
forståelse af, hvorfor man skal have medici-
nen, ubehag ved indsprøjtningen, bivirkninger, 
fortrængning og meget andet. For de �este 
er det ikke et ”enten-eller”, men derimod er 
der oftere tale om, at behandlingen passes i 
højere eller mindre grad. De færreste patienter 
har lyst til at fortælle deres læge, at de ikke 
har taget medicinen som aftalt. Det betyder, 
at lægen og patienten kan tale forbi hinan-
den, og i det lange løb kan det have negativ 
ind�ydelse på patientens helbred. For at blive 
motiveret til at holde fast ved sin behandling 

er det vigtigt, at den unge ved, hvorfor hun 
skal tage medicinen, hvordan medicinen vir-
ker, og at hun kender konsekvenserne af at 
droppe behandlingen (4). For unge hjælper 
det at blive mødt med åbenhed og tillid, og 
at få undervisning om den sygdom hun har, 
i et sprog der kan forstås. Det er vigtigt for 
den unge at have en handleplan, hvis tingene 
går skævt, og at have regelmæssig kontakt 
med sin læge.

Venner og sociale relationer

Venner betyder meget i ungdomsårene, og 
det er afgørende at være en del af fællesska-
bet med andre unge. Unge spejler sig i andre 
unge og vil ofte gerne være noget særligt, 
men også ligne de andre. Unge formes og 
dannes af og med hinanden i langt højere 
grad end af forældrene. Dette gælder også for 
unge, der har en kronisk sygdom. For nogle 
kan sygdom begrænse dette formende sociale 
liv – direkte på grund af psykiske eller fysiske 
begrænsninger eller indirekte på grund af 
træthed, behandling, lægebesøg og indlæg-
gelser. Manglende viden hos kammerater kan 
føre til misforståelser og ekskludering. Dril-
lerier og mobning har vist sig at være den 
vigtigste faktor, der fører til depression blandt 
unge piger med Turner syndrom (6). Lav selv-
værdsfølelse beskrives som et problem for 
mange unge med kronisk sygdom og også 
blandt piger med Turner syndrom. Piger med 
Turner syndrom har �ere opmærksomheds-
forstyrrelser, føler sig ofte alene eller udenfor, 
særlig pga. høreproblemer, som opstår hos 
omkring halvdelen af patienterne. Turner 
syndrom-kvinder fra Holland opfattede sig 
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selv som mindre socialt accepterede, mindre 
atletiske og med mindre tiltrækkende end 
andre piger (1). 

Ingen mennesker ønsker at blive identi�ceret 
ved at have en bestemt sygdom – og dette 
gælder særligt for unge. Derfor kan mange 
unge være imod tanken om at tale med andre 
unge, der har samme sygdom. Erfaringer og 
undersøgelser viser dog, at grupper hvor unge 
møder hinanden og udveksler erfaringer – en-
ten ved møder eller over internettet - er meget 
udbytterige for de unge. I Danmark �ndes 
Turnerforeningen, som blandt andet har en 
ungdomsgruppe (www.turner-syndrom.dk) 
og også i en række andre lande �ndes der 
nationale foreninger. 

Uddannelse

Ungdommen er også årene, hvor man skal 
vælge uddannelse og erhverv. Det har været 
en myte i mange år, at piger med Turner syn-
drom var dårligere begavet end andre. Det 
har vist sig, at de �este piger med Turner syn-
drom har normal intelligens. Undersøgelser 
viser endda, at �ere piger med Turne syndrom 
afslutter en længerevarende uddannelse end 
piger fra den øvrige del af befolkningen (7).

Imidlertid kan nogle piger med Turner syndrom 
have speci�kke vanskeligheder med rummelig 
opfattelse og matematik. I skolen og på andre 
uddannelsesinstitutioner er det vigtigt, at man 
tager hensyn til de specielle fysiske problemer, 
der kan være forbundet ved Turner syndrom 

– fx bør piger med nedsat hørelse sidde langt 
fremme i klassen, og bord og stol skal selv-

følgelig være tilpasset i højden. Det er derfor 
vigtigt, at lærere og fysio- og ergoterapeuter 
er bekendt med hvilke hensyn, der skal tages 
til den enkelte elev. 

God uddannelsesvejledning er afgørende for, 
at man kan leve sine drømme ud ved at tænke 
kreativt og åbent,og bevare sin selvtillid og 
tro på, at meget kan lade sig gøre. For nogle 
kan Turner syndrom betyde indskrænkninger 
i den fysiske udfoldelse, fx pga. hjerteproble-
mer. Man må nødvendigvis tage hensyn til de 
speci�kke begrænsninger, når man vælger 
uddannelse og erhverv, og udfordringen be-
står i, at alle unge får mulighed for at udnytte 
deres udviklingspotentiale fuldt ud. I danske 
folkeskoler begynder man allerede at forbe-
rede erhvervsvalget omkring 7.klasse, og alle 
unge under 25 år kan få vejledning om ud-
dannelse og job hos Ungdommens Uddan-
nelsesvejledning (UU) i det område, hvor man 
bor. Uddannelsesvejlederen følger den unge, 
indtil hun er i gang med en ungdomsuddan-
nelse, og for unge med særlige behov er der 
specialvejledere knyttet til UU-centrene. 

Overlevelsesstrategier (coping)

Der er mange måder at reagere på, når man 
er ung og kronisk syg. Der aktiveres en vifte 
af følelser, som rummer angst og utryghed 
for at være anderledes, at tabe kontrollen og 
selvstændigheden i sit eget liv, at leve med 
begrænsninger i sine funktioner og på langt 
sigt tanker om ikke at kunne få børn og endda 
angst for at dø. Mange benytter sig af �ere 



52

forskellige strategier, afhængig af hvilken 
situation de står i, for at klare at leve med 
deres sygdom. 

Fornægtelse er en almindelig strategi blandt 
unge syge og kan fungere som en god be-
skyttelse af den unge i en periode. Det kan 
opleves, som om man bare lever som før, og 
der ikke er sket noget dårligt. Denne måde 
kan hjælpe den unge til at fordøje de nye vilkår 
i det tempo, hun har brug for, og som hendes 
psykiske modstandskraft tilsiger hende. Men 
fornægtelse kan føre til, at man glemmer at 
tage medicin, bliver væk fra aftalte lægebesøg 
og passer mindre godt på sig selv. 

Nogle reagerer med at blive mere afhængige 
af deres forældre, end de behøver, og ved at 
opføre sig uventet barnligt. De regredierer til 
et tidligere og mere trygt udviklingstrin. Den 
unges emotionelle rummelighed i forhold til 
egne følelser mindskes. Det kan betyde, at 
den unge i en periode ikke er i stand til at klare 
følelser og situationer, som hun tidligere mag-
tede, og �nder måske mere barnlige måder at 
udtrykke sig på. Følelser af frustration, vrede 
og skyld over at være i denne besværlige situa-
tion kan være så svære at bære, at man fører 
vreden over på andre – typisk på forældrene 
eller behandlere. De samme negative følelser 
kan udtrykkes ved udadrettede handlinger, 
ved at lade vreden få a�øb ved f. eks at kaste 
med ting, ødelægge og hærge. 

En anden type reaktionsmåde kan være 
kompensation, hvor den unge ændrer sine 
sædvanlige aktiviteter som modsvar på de 
begrænsninger, sygdommen bringer. Et ek-

sempel på dette kan være en tidligere danser, 
der ikke længere kan danse, men vælger at 
begynde at spille musik i stedet, eller en ung 
med sukkersyge, der bliver ekspert i at lave 
sund gourmetmad. Nogle unge intellektuali-
serer – det vil sige, at man forholder sig meget 
rationelt til sin sygdom og de praktiske og 
tekniske detaljer omkring sygdommen. På den 
måde kan man – i hvert fald på over�aden – 
sætte sine vanskelige følelser i parentes og 
opleve en ny kontrol over situationen.

At leve livet farligt

Mange unge eksperimenterer med sig selv og 
omverdenen og lever tit livet i overhalingsba-
nen. En del udsætter sig selv for farer og risici, 
selvom de godt ved, det ikke er fornuftigt. 
Det kan være man sover alt for lidt, pjækker 
fra skole, spiser for meget eller for lidt, ryger, 
drikker, dyrker ubeskyttet sex og eksperimen-
terer med stoffer. Over 90% af danske unge 
har prøvet at drikke sig fulde, over 15% ryger 
cigaretter fast og omkring halvdelen har prø-
vet at ryge hash.

Den nyeste forskning på området viser, at 
unge med en kronisk sygdom lever livet ligeså 
eksperimenterende og risikabelt som andre 
unge – og lidt til, måske (8). Det har f.eks. 
vist sig, at unge med astma og sukkersyge 
ryger mere end andre unge. Kombinationen 
af en hyppig risikoadfærd og øget helbreds-
risiko bringer dermed syge unge i en dobbelt 
uheldig situation. 
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For unge betyder de første forelskelser og 
seksuelle erfaringer meget for selvtilliden, og 
generelt er unge med kronisk sygdom mindst 
ligeså seksuelt aktive som deres jævnaldrende. 
Det har vist sig, at seksuelt overførte sygdom-
me og teenage-graviditeter forekommer hyp-
pigere blandt unge med kronisk sygdom end 
blandt andre unge. Det skyldes måske, at vi i 
sundhedsvæsnet gennem mange år fejlagtigt 
har troet, at kronisk syge unge ikke var ligeså 
tilbøjelige som andre unge til at eksperimen-
tere, afprøve og risikere det farlige, og derfor 
formentlig heller ikke har erkendt, hvor vigtigt 
det er at arbejde sundhedsfremmende med 
denne gruppe.

Piger med Turner syndrom ser dog ud til at 
opleve det første kys, den første kæreste og 
den seksuelle debut senere end piger fra bag-
grundsbefolkningen, og en fransk undersø-
gelse tyder på, at dette kan påvirke selvtil-
liden i negativ retning (2). Årsagen hertil er 
angiveligt et ønske om at være som andre og 
en forestilling om, at et sent debuttidspunkt 
er udtryk for ikke at mestre det samme som 
andre. I øvrigt er det generelt, at unge forestil-
ler sig, at andre unge debuterer tidligere, end 
de egentlig gør. Sex er jo i sig selv ikke farligt 

– tværtimod skulle det gerne være dejligt og 
en helt naturlig del af livet. Men uønsket sex 
og ubeskyttet sex kan være både ubehageligt 
og sundhedsskadeligt for alle. Undersøgelser 
blandt raske unge har vist, at ca. 10% har 
oplevet uønsket samleje i forbindelse med, at 
de havde drukket alkohol, og at mellem 10 
og 20% af unge ikke bruger prævention ved 
deres første samleje. Selvom barnløshed er et 
stort problem for kvinder med Turner syndrom, 

er det værd at huske på, at mellem 2 og 5% 
kan blive spontant gravide, og at alle kan blive 
smittet med kønssygdomme. Samtale og råd-
givning om prævention er derfor ligeså vigtig 
som blandt andre unge. En del kvinder med 
Turner syndrom har problemer med hjertet, 
og i de tilfælde er det særlig vigtigt at være 
opmærksom på at undgå uplanlagt graviditet 
og tale med sin læge i god tid før en eventuel 
graviditet. 

Råd til forældre og behandlere

Selvom andre unge har stor betydning for den 
syge unges identitetsdannelse, for selvværds-
følelsen og for stimulationen af alle sanser, be-
tyder forældre og familie meget for unge med 
kronisk sygdom. Unge bliver i perioder trætte 
af forældrenes støtte og hjælp, begrænsnin-
ger af aktiviteter, overvågning og påmindelser 
om at passe på sig selv. Samtidig ved vi, at 
unge på det ene tidspunkt kan have behov 
for stor nærhed, trøst og megen omsorg og 
kort tid efter have behov for at være sig selv, 
udelukke forældrene, være tavse og afvisende. 
Det kan som pårørende og behandler være 
svært at balancere i sådanne svingninger. Man 
kan sige, at man som forældre hyppigt skal 

”skifte gear” alt efter terrænet og motoren. 

Unge med kronisk sydom kan ofte klare mere, 
end voksne tror. Det er derfor vigtigt, at både 
den unge, forældrene, læger og sygeplejer-
sker er opmærksomme på at involvere den 
unge i hendes egen behandling. Det skal ske 
gradvist, så alle parter når at vænne sig til, 
at den unge bliver mere og mere ansvarlig 
for sin behandling, får et mere modent og 
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realistisk billede af sig selv og sin sygdom og 
også får mere ind�ydelse på, hvad der skal ske. 
Allerede i de tidlige pubertetsår kan det være 
gavnligt, at den unge gradvist får mulighed for 
at vænne sig til at have samtaler alene med 
lægen. Det giver den unge mulighed for at 
tale om emner, som hun ikke har lyst til at tale 
med forældrene om, og det ”tvinger” samti-
dig lægen til at tale med den unge om, hvad 
hun fejler, og hvad målet med behandlingen 
er. For at samarbejdet bliver frugtbart, skal 
den unge opleve, at forældre og behandlere 
viser hende tillid og har tiltro hende som per-
son og ikke kun sætter fokus på sygdommen, 
men på det hele liv, som den unge lever. 

Forældre og behandlere skal være opmærk-
somme på særligt sårbare unge og på perioder, 
hvor den unge har det svært. Hvis den unge 
trækker sig tilbage fra sociale sammenhænge, 
har lavt selvværd eller virker trist og deprime-
ret, kan der være brug for ekstra nærvær, tid 
og omsorg, og måske for at tale med en psy-
kolog, eller en anden person som den unge 
har kontakt med og tillid til.

Unge med kronisk sygdom er også ”alminde-
lige unge”. Ved at invitere til at tale om almin-
delige ungdomsproblemer, får man kontakt 
med den unge om andet end sygdommen, 
selvom det naturligvis fylder meget både hos 
forældre og behandlere. Unge ønsker at man 
taler så ærligt som muligt om forståelse af 
egen krop, seksuel debut, beskyttelse mod 
kønssygdomme og undgåelse af uønsket 
graviditet. Ved at sætte fokus på hvad der 
fungerer godt og på de områder, hvor den 
unge ligner alle andre unge, kan man bidrage 

til at den unge kan mærke sine ressourcer og 
opdage, at hun på trods sin sygdom kan have 
et udviklende fællesskab med andre unge. 
Forældre bliver aldrig over�ødige, men de 
skal gradvist justere måden at være forældre 
på, ligesom forældre til raske unge.

Det er almindeligt, at unge i perioder ikke 
passer deres behandling. En forstående, åben 
og ikke-fordømmende holdning er nødvendig 
for frugtbar kommunikation omkring dette. 
Det kan i disse perioder være behov for at 
behandleren sammen med den unge �nder 
ud at formulere en ”god nok” behandling, 
som ikke nødvendigvis er perfekt udfra et læ-
geligt synspunkt, men som er på et niveau, 
som den unge kan acceptere. Den unge skal 
have forklaret hvordan og hvorfor medici-
nen virker, og hvad der sker, hvis man ikke 
tager den – altså kende konsekvenserne af 
at droppe behandlingen. Forklaringen skal 
gentages og efterhånden som den unge mod-
nes kan der komme �ere og �ere detaljer i 
informationerne. Undervisning, information, 
handleplaner og regelmæssig kontakt øger 
den unges lyst og evne til at passe på sig selv. 
For nogle kan det være en hjælp at føre me-
dicin-dagbog. Nogle læger og sygeplejersker 
tilbyder hjemmebesøg, og mange unge får 
stort udbytte af gruppeundervisning, selvom 
de ofte er skeptiske på forhånd. Undervisning, 
information og samtaler skal leveres i et sprog, 
den unge kan forstå, og som den unge kan 
forbinde sig med. Det hjælper at komme med 
konkrete eksempler og undlade at være ab-
strakt i sin tankegang. Man kan f.eks. tage 
udgangspunkt i situationer den unge kender 
fra sin hverdag - fx ”Når du sidder i bussen 
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på hjem fra skole…” eller ”Er det sværest at 
huske at tage medicinen om morgenen eller 
om aftenen?” 

Sammenfatning
Unge med kronisk sygdom står uden tvivl i en 
meget udfordrende og ofte svær livssituation, 
hvor de både skal kunne rumme de mange 
forandringer som puberteten i sig selv byder 
på, og samtidig skal klare at have en sygdom, 
der i en eller anden udstrækning påvirker den 
unges liv. Forældre og sundhedspersonale 
kan i høj grad bidrage til at hjælpe den unge 
igennem de perioder og processer, som er 
særlig krævende, f.eks selvstændiggørelse 
omkring medicin og behandling, håndtering 
af spørgsmål om seksualitet og prævention, 
uddannelse, �ytning til egen bolig etc. Nogle 
af de vigtigste faktorer i samspillet med den 
unge er, at vise åbenhed og tillid og at aner-
kende den unges egne holdninger. På den 
måde styrkes den unges selvstændiggørelse 
og autonomi, og det gør hende i stand til at 
leve livet – med sin sygdom.

Nyttige links for unge  
med Turner syndrom

Turnerforeningen i Danmark:
http://www.turner-syndrom.dk

Ungdomsmedicinsk Videnscenter 
på Rigshospitalet:

www.ungdomsmedcin.dk

Unge med medfødt hjertesygdom:
www.guch.dk

Unge med høreproblemer
www.hoereforeningen.dk
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Typiske  
symptomer på 
Turner syndrom

”T ypiske symptomer” på Turner 
syndrom refererer ganske en-
kelt til de karakteristika, der 

forekommer hyppigere i denne population 
end i den almene population. Identi�cering 
af disse karakteristika er især vigtig for famili-
erne og behandlerne for at gøre det muligt at 
stille en tidlig diagnose. Nogle individer med 
Turner syndrom har �ere karakteristika, mens 
andre kun har et eller to (Figur 1). Nogle 
af symptomerne er der allerede ved fødslen, 
og andre udvikler sig med tiden. Mange af 

Figur 2

symptomerne har absolut ingen konsekven-
ser, nogle har kosmetisk betydning og andre 
kan give betydelige helbredsproblemer. 

I dette kapitel er symptomerne grupperet ef-
ter, hvorvidt de påvirker statur, hoved og hals, 
brystkasse, lemmer, hud eller hjerne. Det er 
dog nyttigt at vide, at nogle af symptomerne 
er forårsaget af lav produktion af SHOX (short 
stature homeobox gene on the X chromosome 

- homeobox-gen for lille statur på X-kromoso-
met), der er beskrevet i detaljer i kapitel 8, i 
speci�kke områder af de udviklede lemmer og 
det udviklede ansigt, og at andre symptomer 
er resultater af abnorm lymfeudvikling. 

Under embryogenesen (fosterudviklingen) 
forekommer SHOX i områder af den udvik-
lede albue, hånd og ankel og det udviklede 
håndled og knæ (Figur 2). Genet forekommer 
desuden i det væv, der udvikler sig i overkæ-
ben og underkæben, i mellemøreknoglerne, 
tungen og det ydre øre samt i de muskler, der 
bruges til tygning, udligning af lufttrykket på 
begge sider af trommehinden, modulering af 
spændingen i den bløde gane og opbygning 
af ansigtet. Faldende produktion 
af SHOX kan således forklare an-
sigtskarakteristika som kronisk 
mellemørebetændelse, obstruktiv 
søvnapnø og problemer med at 
lære at sutte, puste, spise og tale. 

Det modne lymfesy-
stem består af et stort 
netværk af tynde kar, 
der dræner væske og 
proteiner, som er sivet 

Figur 1

Figurer 1–2

Figur	 1.	  Turner syndroms mange ansigter. (1)

Figur	 2.	 SHOX-forekomst (grøn) omkring knogler i fosterhånd 
under udvikling. (2)
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ud af blodkar, tilbage til blodet såvel som 
transporterer fedtsyrer og immunsystemcel-
ler (Figur 3). 

Under fosterudviklingen begynder lymfesyste-
met at udvikle sig separat fra venerne. Senere 
udvikler lymfesystemet en forbindelse til de 
store vener i halsen. Hvis denne forbindelse 
ikke dannes, eller hvis strømmen ind i vene-
systemet blokeres, kan der danne sig en stor 
samling af væske bag i halsen, der kaldes hy-
groma cysticum (Figur 4). Hvis ansamlingen er 
stor, vil der samle sig abnormt meget væske 
omkring hjertet, lungerne og bughulens orga-
ner såvel som i huden, hvilket resulterer i svær 
anæmi, en ofte fatal tilstand. Lymfekarrene 
i lemmerne er ligeledes ofte underudviklede, 
og det resulterer i, at der samler sig væske i 
hænder og fødder. 

Hvis resultatet er hygroma cysticum, vil den 
pågældende baby med Turner syndrom få 
symptomer som hudfold i nakken, lavere 
hårgrænse og misformede ører (Figur 5). 
Forskelle i hårets placering og neglenes form 
opstår ofte som resultat af, at disse kropsdele 
udvikles i hævet væv. 

Statur
Kort statur er det vigtigste symptom på Turner 
syndrom. De �este piger med Turner syndrom 
har normal længde ved fødslen (Figur 6), men 
de vokser langsommere i spædbarnealderen 

Figur 3
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og barndommen (Figur7), og de har derefter 
ikke den normale spurt i pubertetsvæksten. 
Væksten i spædbarnealderen kan vise sig at 
være endnu langsommere på grund af proble-
mer med at indtage føde (dårlig sutteevne), og 
væksten i barndommen kan foregå langsom-
mere på grund af udvikling af problemer som 
hypothyroidisme og cøliaki. Væksten skal der-
for følges nøje i et speci�kt Turner syndrom-
vækstdiagram. Voksne med Turner syndrom, 
der ikke har fået vækstfremmende behandling, 
ender med at være omkring 20 cm mindre end 
andre voksne kvinder (Figur 8).

Hoved og hals

Øjne

Det mest almindelige symptom i øjet er en epi-
canthusfold ved det ene øje eller ved begge. 
Det er en hudfold i det øverste øjenlåg, der 
dækker øjenkrogen. Den er meget almindelig 
i Turner syndrom og har ingen andre konse-
kvenser. (Figur 9) Små epicanthusfolder kan 
være der allerede ved fødslen og forsvinder, 
efterhånden som næseroden bliver mere 
fremspringende.

Et andet almindeligt øjensymptom er ptose, 
hængende øjenlåg (Figur 10). Nogle piger er 
nødt til at lægge hovedet tilbage for at kunne 
se. Undertiden er operation nødvendig for at 
løfte øjenlåget op.

Figur 9a

Figur 9b

Figur 10

Figur 11

Figur 8

Figur 6

Figur 5

Figur 7

Figurer 3–11

Figur 	 3.	 Diagram over lymfesystemet hos en voksen kvinde. 
Lymfen bringes opad fra benene og armene mod 
lymfeknuderne og ind i de store lymfekanaler, f.eks. 
cysterna chyli og thorax-kanalen. Lymfesystemet 
drænes ud i venesystemet i halsen ved overgangen 
mellem venstre vena subclavia og venstre halsvene 
(indsat). (1)

Figur 	 4.	 Et normalt foster med åben forbindelse mellem lymfe-
systemet og venstre halsvene. Et foster med blokeret 
forbindelse og dermed følgende hygroma cysticum 
(højre).

Figur	 5.	 Ekstra løs hud på bagsiden af halsen, der en gang var 
dækket af en hygroma cysticum. Den vil blive til et ar 
og vil danne en “hudfold i nakken”. (3)

Figur 	 6.	 Nyfødt med Turner syndrom, normal længde.

Figur 	 7.	 32 måneder gammel pige med Turner syndrom (til 
venstre), hvis 21 måneder gamle søster (til højre) for-
ventes snart at vokse hende over hovedet. (1)

Figur 	 8.	 Sygeplejerske af normal højde (164 cm) måler en vok-
sen kvinde med Turner syndrom (125 cm). (1)

Figur	 9.	 Epicanthusfolder. Øverste panel: epicanthusfolder ved 
begge øjne (pilen peger på venstre fold). Næseryggen 
(stjerne) er trykket hos denne baby. Nederste panel: 
let epicanthusfold til højre i ungdommen. (1)

Figur	10.	 Ptose (hængende øjenlåg) ved venstre øje. Bemærk, 
at hun også har en epicanthusfold til venstre. (3.)

Figur	 11.	 Skelen, manglende koordination mellem øjnene. 
Denne piges højre øje er drejet ind (esotropi), mens 
venstre øje ser lige frem. (1)

*
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Figur 14

Ører

Det ydre øre kan have �ere forskellige abnor-
miteter, men ingen af dem påvirker hørelsen. 
Almindelige resultater er f.eks. sammen-
voksning af crus mediale og crus laterale på 
bruskbuerne på det ydre øre og forstørrelse 
af muslingebenet. Forstørrelse af muslinge-
benet tvinger det ydre øre væk fra hovedet 
og får ørerne til at stritte. Ørerne er ofte lavt 
sat, og de kan være drejet i posterior retning 
(Figur 12). 

Mund og kæber

Vejrtrækning gennem munden er almindelig. 
Munden kan således ofte stå åben (Figur 13). 

Dette skyldes ofte lav muskelto-
nus i ansigtets muskler og tungen 
og/eller blokering af luftvejene 
på grund af forstørrede polypper 
og/eller mandler. I sidstnævnte 
tilfælde forekommer der også 
snorken og eventuelt obstruktiv 
søvnapnø. 

Den hårde gane kan være høj og 
smal. Derudover er der ofte ga-
neudbulinger. Disse anatomiske 
abnormiteter kan give vanskelig-
heder i forbindelse med sutning 
og tale. Ofte kræves der udvidelse 

af ganen, før patienten kan anvende en bøjle 
(Figur 14). 

Vigende kæbe (kæben er skubbet bagud) er 
ligeledes almindelig (Figur 15, højre billede), 
og resulterer ofte i overbid (Figur 15, venstre 
billede).

Figur 15

Figur 13

Figur 12

Måske er det mest signi�kante øjensymptom 
skelen, en synsdefekt, hvor øjnene ikke er ko-
ordinerede og peger i hver sin retning (Figur 
11). Den dårlige justering kan være til stede 
konstant, eller den kan komme og gå. Hvis 
den er tydelig, kan den føre til svagsynethed 
eller tab af synet i det øje, der ikke bruges.



61

TYPISKE SYMPTOMER PÅ TURNER SYNDROM | KAPITEL 7

Hals

Et almindeligt symptom er en “foldet” eller 
bred nakke (Figur 15, venstre billede). Dette 
er generelt et kosmetisk problem, selv om 
tilstanden undertiden er så alvorlig, at den 
begrænser halsens bevægelser og de krave-
typer, personen kan bære. Hårgrænsen kan 
også være et kosmetisk problem. Den stræk-
ker sig ofte længere ned i nakken end normalt. 
Håret drejer tit opad i en hvirvel (Figur 15, 
højre billede). Halsen kan være kort på grund 
af små og/eller sammenvoksede halshvirvler 
(Figur 16).

Brystkasse
I gennemsnit har individer med Turner syn-
drom en bred brystkasse, der er trapez-formet 
(bredere over skuldrene end over hofterne) og 
brystbenet buler ofte ud. Brystkassen bliver 
derfor ofte beskrevet som “skjoldlignende” 
(Figur 17). 

Pectus excavatum (”tragtbryst”), med et 
indhulet eller indsunket bryst skyldes en afvi-
gelse indad af den nederste del af brystbenet 
(brystpladen) og indadbøjning af ribbensbru-
sken (den del af ribbenene, der fæster dem 
på brystbenet) til samme niveau. Graden af 
brystbenets indadbøjning varierer fra en hul 
kop til en dyb tragt og kan blive større i takt 
med væksten (Figur17–19).

Figur 16

Figur 17

Figur 18 Figur 19

Figurer 12–19

Figur	12.	 Venstre panel: det ydre øre hos et normalt 4 års barn. Antihelix (markeret med en stiplet blå linje) er 
en foldet Y-formet bruskkam. Den øverste del af Y’et er øverste crus. Den nederste del af Y’et er nedre 
crus. Den øverste part er delt i øvre crus og nedre crus. Muslingebenet er den hule skållignende del af 
øret mellem antihelix og åbningen til øregangen. Højre panel: ydre øre hos en ung pige med Turner 
syndrom. Øvre og nedre crus på antihelix er sammenvoksede. Muslingebenet er forstørret. Øret er 
desuden drejet (vippet) bagud. (Højre panel: (3))

Figur	13.	 Vejrtrækning gennem munden. Hovedet er vippet tilbage for at lette luftstrømmen. (1)

Figur	14.	 Høj, smal gane (den hårde gane) med ganeudbulinger (pile).

Figur	15.	 Denne søde teenager har mange symptomer på Turner syndrom. Hun har en fold i nakken, der bedst 
ses frontalt (venstre). Fra siden (højre) ses det, at hårgrænsen bag på halsen er lavt nede, og håret drejer 
opad i en hvirvel, før det falder ned. Hendes ører sidder lavt og er vippet bagud (posterior roteret). Hun 
har retrognathia (vigende kæbe). (1)

Figur	16.	 Kort hals med let fold i nakken. (3.)

Figur	17.	 To billeder af det samme bryst viser forskellige vinkler af et “skjoldbryst”. Venstre panel: bredt bryst 
med trapezformet udseende på grund af relativt brede hofter og endnu bredere skuldre. Højre panel: 
udadkrumning af den øvre del af brystbenet og let tragtbryst (depression) af den nedre del af bryst-
benet.

Figur	18.	 Tragtbryst. Indbugtning ved roden af brystbenet (brystpladen).

Figur	19.	 Cubitus valgus. Vinklen mellem overarmen og underarmen er større end 15 grader. Bemærk: denne 
pige har også et kraftigt hønsebryst, indadvendte brystvorter og manglende brystudvikling.



62

Brystvorterne kan sidde med me-
get stor afstand (Figur 18) og/el-
ler de kan vende indad (Figur 19). 
Pubertetens brystudvikling kan 
være forsinket eller kan udeblive 
helt (Figur 18–19).

Scoliose er en abnorm bøjning af 
rygsøjlen (Figur 20). En normal 
rygsøjle skal se ud som en ret 
linje fra halsen til taljebenet, når 
man ser den bagfra. Den primære 
krumning af rygsøjlen udvikles 

først. Da de �este børn med scoliose er uden 
symptomer, kan tilstanden udvikle sekundære 
(kompensatoriske) kurver, der holder skuldre-
ne lige, så det ser ud som om ryggen er lige. 

Hvis en scoliosebøjning i den øverste del af 
ryggen (thoraxområdet) er stor nok, vil ryg-
søjlen dreje og desuden bugte sig fra side til 

side. Dette medfører, at ribbenene i den ene 
side af kroppen stikker længere ud end i den 
anden side (Figur 21).

Hofte og  
lemmer
Kongenital (medfødt) hofteluxation er et vig-
tigt symptom på Turner syndrom. Hvis den 
opdages tidligt, kan den nemt behandles på et 
par uger. Hvis ikke vil barnets hofte udvikle sig 
skævt. Undersøgelse af kongenital hofteluxa-
tion er en del af den rutinemæssige undersø-
gelse af ethvert nyfødt barn (Figur 22).

Cubitus valgus (“øget carrying angle”), dvs. 
øget albuevinkel, forårsages af udviklings-
mæssige abnormiteter i albuen, dannet af 

Figur 21

Figur 22Figur 20

Sekundær krumning

Primær krumning
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Lymfødem, en samling af lymfevæske i vævet, 
er mest almindelig i hænder og fødder. Til-
standen er mest alvorlig i spædbarnealderen 
og bliver bedre (Figur 28). Men den vedbliver 
at være der hos ca. en tredjedel af pigerne og 
forsvinder for senere at vende tilbage hos en 
anden tredjedel. Den kan resultere i en for-
tykkelse af huden, så det bliver problemfyldt 
at have sko på og gå, og risikoen for lokale 
infektioner stiger.

Negledysplasi, abnorm udvikling af �nger- og 
tånegle, resulterer normalt i negle med lille 
diameter, der udgår fra �ngrene eller tæerne 
i en mere spids vinkel, så de stikker ud (Figur 
28–29). Nedgroede tånegle er almindeligt 
forekommende, især hvis neglene ikke klippes 
lige over. Platfod (pes planus) er almindeligt 
forekommende (Figur 30). Fødderne er relativt 
store i forhold til højden, og de bliver endnu 
større ved væksthormonbehandling. 

enden af humerus (overarmsbenet) og ulna 
(en af de to knogler i underarmen) (Figur 
19, 23). 

Madelungs deformitet (“bajonetdeformitet”) 
er relativt sjælden i Turner syndrom. Den er 
forårsaget af udviklingsmæssige abnormiteter 
af de to knogler i underarmen. Enden af ulna 
er rykket opad (Figur 24).

Kort fjerde metacarpalknogle er relativt almin-
delig og giver sjældent anledning til problemer 
for håndens funktion (Figur 25–26).

En enkelt håndfure er temmelig almindelig og 
opstår tidligt i udviklingen, når de to vandrette 
furer i hånd�aden løber sammen og danner 
en enkelt (Figur 27). Den kan forekomme på 
den ene hånd eller begge og �ndes ofte i den 
almene befolkning. 

Figur 23

Vinkel >15�

Figurer 20–23 

Figur	20.	 Tegning af scoliose (ryggens kurvatur) hos en person, der står så rank som muligt. På 
denne illustration er der en primær krumning i thoraxregionen (med ribbenene) og en 
kompenserende sekundær krumning i lumbalregionen (det nederste af ryggen) (3)

Figur	21.	 Pige med scoliose. Når hun bøjer sig frem, kan man se en pukkel, hvor ribbenene er 
drejet ud. (3)

		  Scoliose registreres normalt ved rutinescreening med foroverbøjningstest (Adam’s test), 
enten i skolen eller som en del af barnets regelmæssige besøg hos børnelægen. Under 
denne undersøgelse skal barnet tage blusen af (piger kan beholde bh’en på) og stå 
lige op med fødderne samlet. Undersøgeren kontrollerer først, at skuldrene, scapulae 
(skulderbladene) og hofterne er lige (ulige skuldre kan være tegn på coliose), og at 
rygsøjlen er lige. Dernæst skal barnet bøje sig fremad i hoften med armene løst strakt 
og hånd�aderne samlet. Hos børn med scoliose vil der afsløres en asymmetri i ryggen 
eller brystkassens rygside, der resulterer i et løft af den ene side af ryggen, en ribben-
spukkel.

Figur	 22.	 Undersøgelse af en hofteluxation. Øverste �gur: venstre hofte er skredet. Nederste �gur: 
lårbenshovedet, der var skredet i hofteledet, er sat på plads igen med Ortolani-manøvren 
(3)

Figur	 23.	 Cubitus valgus forekommer, når vinklen mellem overarmens og underarmens længdeak-
ser (med hånd�aderne vendende fremad) er større end 15 grader. (3).










































































































































































































































































































































