lurner
— kend din krop

NNNNNNNNNNNNNNNNNNNNNNNNNNNNNNNN



Turner — kend din krop

EN INFORMATIONSBOG OM TURNER SYNDROM



. ®
novo nordisk
© Novo Nordisk 2009
www.novonordisk.dk

Printed by Fototext
Gothenburg 2009

ISBN: 978-91-633-5230-0

This book is
environmentally produced.

0

U



Forord

Keere leeser

urner syndrom er en kompleks til-
I stand, som kan og bgr anskues fra
mange vinkler, sdledes at alle aspek-
ter af syndromet iagttages og anerkendes.
Piger og kvinder med Turner syndrom kan og
bar leve liv, der er meget taet pa et "normalt”
liv. Undervejs kan der veere behov for hjeelp
af forskellig art. Saledes kan eksperthjeelp
veere ngdvendig fra forskellige medicinske
specialer som genetik, paediatri, gyneekologi-
obstetrik, endokrinologi, kardiologi, thorax-
kirurgi, gre-naese-hals og andre specialer.
Der kan ogsa veere behov for psykologisk
og social indsats. Man bgr derfor anskue
Turner syndrom fra en holistisk synsvinkel
og fokusere pa tilstandens udtryk gennem
hele livet. Vi har gennem de senere ar leert

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 handen, er et

resultat af manges dedikerede interesse for
piger og kvinder med Turner syndrom og

mange menneskers hjeelp og store indsats.
Som det fremgar af indholdsfortegnelsen,

har mange forfattere fra Europa og USA bi-
draget til bogen.

Bogen kan laeses fra ende til anden eller som
en samling enkeltkapitler, der kan leeses uaf-
haengigt af resten af bogen.

Bogen er teenkt som inspiration, oplysning
og hjeelp til alle med interesse for Turner
syndrom.



Bogen henvender sig til piger og kvindermed  Feelles for alle bogens forfattere er en aegte
Turner syndrom, til deres familie, til den prak- interesse for Turner syndrom. De este skri-
tiserende laege, der har en person med Turner  benter er fagpersoner — laeger og psykologet,
syndrom som patient, til b@rneleegen, dermg-  men ogsa personer med Turner syndrom og
der patienter med Turner syndrom, og til alle pargrende har faet ordet og bidrager med
andre leeger, sygeplejersker og behandlere, personlige oplevelser af det at have og leve
der mgder personer med Turner syndrom. Det  med Turner syndrom. Alle involverede fag-
har veeret et mal at formidle den nyeste viden-  personer i bogens tilblivelse beskaeftiger sig
skabelige viden til alle laegfolk med interesse  videnskabeligt med Turner syndrom.
for Turner syndrom

Jeg vil takke Novo Nordisk, som har ydet en
Bogen er ikke teenkt som det fgrste man laeser  uvurderlig statte til bogen. Da jeg bad om
om Turner syndrom, men som den informa-  stgtte til bogen, var Novo Nordisk straks po-
tionskilde, man vender sig til, ndr man ikke  sitiv og har stattet bogen med et betingelses-
nder relevant information i brochurer eller pa Igst legat, uden hvilket det ikke havde veeret
internettet. Med andre ord har gnsket veeret at muligt at udgive bogen.
skabe en faglig og detaljeret bog med kapitler,
der hver iszer beskeeftiger sig indgdende med
et bestemt aspekt af Turner syndrom. Ambitie
nen er at den nyeste forskningsbaserede viden
skal ndes her. Derfor er nogle af kapitlerne
skrevet i temmelig sveert sprog. Alle forfattere
har faet frie haender 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 séledes den tilgeengelige viden
pa omradet.

Jeg haber saledes, at denne bog vil veere i
stand til at tilfredsstille de aller este laeseres
behov for information. @nsket har veeret at
skabe den ultimative informationsbog om
Turner syndrom med hensyn til hvad vi vedu.
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ange foraeldre til en pige med Tur
M ner syndrom har oplevet tiden indtil

en endelig diagnose er stillet, som
en belastning. Erfaringen viser, at diagnosen
ofte stilles senti barndommen, i ungdommen
eller fgrstivoksenalderen (se kapitel 9 om epi-
demiologi), og ofte farst nar vaekstafvigelsen
bliver igjnefaldende eller andre symptomer
leder mistanken hen pa diagnosen.

Hos spaede og smabgarn kan de karakteristiske
kendetegn vaere meget beskedne, men ofte
vil der veere trivselsproblemer helt fra fodse-
len. Fadselsveegten er lavere og efterfglges
ofte af manglende vaegtagning og spisevan-
skeligheder. Foreeldre, som har gennemle-
vet denne periode, beretter om manglende
statte og forstaelse, undertiden endog om
en bebrejdende holdning fra de personer fra
sundhedsveaesenet, som de kommer i kontakt
med, over at de ikke magter pasningen af
barnet. Nar diagnosen stilles og ledsages af
en forklaring pa vanskelighederne, vil dette
medfgre en betydelig lettelse hos foraeldrene,
som beretter om en meget belastende periode

i deres og i barnets liv.

| de tilfeelde, hvor diagnosen er stillet tidligt, er
det vigtigt at understrege overfor foreeldrene,
at piger med Turner syndrom fglger deres eget
veekstmanster, og at der ikke er opnaet no-
get ved at presse barnet til at spise. Hyppige
sma maltider vil ofte veere tilstraekkeligt, nar
spiseproblemerne er meget udtalte, kun sjeel-
dent vil mere alvorlige foranstaltninger som
sondemadning veere ngdvendige.

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

De klassiske symptomer pa Turner syndrom
hos en nyfadt pige er heevelse af hand- og
fodrygge og veeskeansamling (gdem) i nak-
keregionen (Figur 1). Heevelsen kan veksle
meget fra barn til barn og kan komme og ga
under opvaeksten. Hvis disse haevelser er til
stede ved fadselen, giver det steerk mistanke
om Turner syndrom. Arsagen til haevelsen er
en ansamlinger af lymfe, som ikke ledes bort
gennem lymfekanalerne som normalt, da lym-
fekarrene er mangelfuldt udviklede. Neglene
er ofte sma og skrabelige, og pa grund af hae-
velsen omkring dem kan det veere vanskeligt
at undga irritation og infektion.

Heevelseninakken har i fosterlivet veeret mere
udtalt og udspaendt huden sa meget, at der
ved fgdselen efterlades en udspaendt hudfold
fra nakken til skulderen. Folden sammenlignes
med en vingedannelse eller et gammeldags
ag. Er folden meget stram, kan det medfare,
at beveaegelsen i nakken kan heemmes. Kos-
metisk kan folden ogsa blive et problem, men
ofte vil man se tiden an, inden man beslutter
sig for et indgreb.

Den mangelfulde udvikling af lymfekar kan
veere ledsaget at en fejludvikling legemspuls-
aren (aorta). Misdannelser i aorta er omtalt
naermere andetsteds (se kapitel 11 om aorta).



Her skal blot neevnes den forsnaevring (coarc-
tatio), som ndes ved afgangen af aorta fra
hjertet, og som kan give symptomer i barne-
alderen. Forsnaevringen kan medfgre nedsat
blodforsyning til benene og forhgjet blodtryk

i armene. Misdannelsen kan ndes hos alle
nyfgdte, og derfor undersgges alle nyfgdte for,
om pulsen kan maerkes i lysken. Er dette ikke
tilfeeldet, bar der foretages ultralydsundersg-
gelse af hjertet (ekkokardiogra ) og muligvis
andre undersggelser. | meget sveere tilfeelde
kan operation blive ngdvendigt.

En anden arsag til at diagnosen bgr stilles tid-
ligt, er en gget risiko for gentagne tilfeelde af
mellemgrebetzendelse, som pa leengere sigt
gger risikoen for hgrenedsaettelse. Dette skyl-
des, at passagen fra mundhulen til mellemgret,
det eustakiske rgr, er mangelfuldt udviklet.
Den manglende udluftning af mellemgret fg-

rer til vaeskeansamling, som kan veere smer
tefuld og forarsage infektion. En behandling
med draen kan blive ngdvendig. Under alle
omstaendigheder ma jaevnlig kontrol hos en
greleege tilrddes, og harelsen kontrolleres i
forbindelse hermed (se kapitel 18 om harelse).
Nedsat hgrelse medfgrer darlig sprogopfat-
telse og heemmet taleudvikling.

Synet kreever ogsa opmaerksomhed, idet ske-
len forekommer hos en del piger med Turner
syndrom. Da der samtidig med skelen er en
ggettendenstil langsynethed, tilrddes det, at
der jeevnligt foretages undersggelse hos gjen-
leege for at undga varig synsnedsaettelse.

Alle piger, som i barndommen far hyppig blse-
rebeteendelse eller nyrebaekkenbeteendelse,
bar undersgges for urinvejsmisdannelse. Det-
tevilide este tilfaelde kunne afklares med en
ultralydsundersggelse. Urinvejsmisdannelser
ndes hyppigt hos piger med Turner syndrom,
oftest som forandringer i nyrebaekkenet og
forsneevring af urinlederne. En delvis sam
menvoksning af den nedre del at nyrerne kan
veere arsagen (Figur 2)0peration er sjeeldent
ngdvendig, men det afheenger af hyppighe-
den af urinvejsinfektioner og misdannelsernes
sveerhedsgrad. Piger med gentagne tilfeelde
af urinvejsinfektioner og misdannelser i urin-
veje skal uanset tilstedeveerelsen af Turner
syndrom altid kontrolleres.



TURNERSYNDROMI BARNDOMMEN

Pa guren ses dels den normale nyreanatomi, samt en "hestesko’-nyre, som det kan ses ved Turner syndrom.

Vaekst

Et meget karakteristisk kendetegn for Turner
syndrom er den langsomme vaekst, som ndes
ved en afvigelse fra den normale vaekstkurve
for barn. Ofte vil denne afvigelse allerede veere
til stede fra fgdselen, men fra 6 arsalderen vil
langtde este piger med Turner syndrom ligge
under den normale vaekstkurve. Der er udar
bejdet specielle kurver for piger med Turner
syndrom, da det har vist sig, at veeksten ved
Turner syndrom fglger et ensartet og specielt
manster. Det afvigende veekstmgnster er sa
karakteristisk, at det bgr give mistanke om
Turner syndrom, hvis denne diagnose ikke al-
lerede er stillet.

En neermere omtale af veekstmgnsteret n-
des i kapitel 2. Her skal blot naevnes, at tidlig
diagnose ogsa i dette tilfzelde er vigtig, da en

behandling med veeksthormon med fordel
kan indledes tidligt i barndommen. Behand-
lingen kan gge sluthgjden betydeligt.

Arsagen til veekstheemningen er ikke mangel
pa vaeksthormon, som ved behandling blot
medfarer gget veekst, men ma sgges i en ge-
netisk betinget eendring i knogleudviklingen.
Dette kan foruden veekstheemningen med-
fgre en unormal krumning af rygsgijlen (ky
foscoliose) med en bred brystkasse, fejlstilling i
albuer og knae samt handled. Forandringerne
er sjeeldent igjnefaldende, men kan i udtalte
tilfeelde kreeve undersggelse og behandling
hos ortopaedkirurg.

KAPITELL
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Stofskiftehormon (thyreoideahormon), som
dannes i skjoldbruskkirtlen pa forsiden af hal-
sen, er ngdvendigt for normal knogleudvikling
og veekst. Hos piger med Turner syndrom kan
der forekomme mangel pa thyreoideahormon.
Det medfarer, foruden en forveerring af veekst-
haemningen, udtalt treethed og veegtagning.
Arsagen til manglen p& thyreoideahormon
er, at der i visse tilfeelde pa grund af afvigel-
ser i immunforsvaret dannes antistoffer, som
rammer kroppens egne veev (autoimmunitet).
Diagnosen er enkel at stille ved en blodprg-
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 pa thyreoideahormon naevnes her, da en
tidlig diagnose og tidlig behandling er vigtig
for velbe ndende og vaekst.

Piger med Turner syndrom er normalt begave-
de, men hos nogle piger kan der forekomme
indleeringsproblemer. Specielt indenfor faget
matematik, mens de sproglige faerdigheder er
normale. Koncentrationsproblemer kan fore-
komme, og der kan forekomme forstyrrelse
i den rumlige opfattelse, som indirekte kan
give sig udtryk i problemer med beveegemgn-
stre. Nogle piger forteeller, at de i perioder har
oplevet sig isolerede i forhold til kammerater
og at dette medfgrer vanskeligheder i i den
sociale kontakt i skolen. De stgtte — og kon-
taktgrupper, som ndes internationalt, er af
meget stor betydning for informationen til
foreeldre og piger med Turner syndrom og

er af uvurderlig betydning for accepten og
forstaelse af de eventuelle vanskeligheder, der
matte forekomme, og som medvirker til at
disse vanskeligheder kan overvindes og der
med bidrage til, at langt de este piger med
Turner syndrom far en fuldsteendig normal
tilveerelse. En forudseetning er, at de kon-
taktpersoner, som deltager i behandlingen,
er opmaerksomme pé eventuelle problemer,
som er naevnt ovenfor, og som bedst lgses
ved at fa kontaktpersoner samler og koordi-
nerer den indsats, som er ngdvendig fraandre
specialister.



Spontan vaekst
hos piger <
med Turner
syndrom




angsommere vaekst og lav hgjde er det

mest gennemgaende traek ved piger

med Turner syndrom, idet s& godt som
alle (mere end 90%) af pigerne er preeget
heraf. Arsagen til den lave veekst er ikke man-
gel pa veeksthormon eller andre hormoner,
men skyldes en aendring i de veekstzoner, som
far knogler til at vokse.Zndringen giver sig
blandt andet udslag i en nedsat falsomhed
for vaeksthormon, idet der skal meget mere
veeksthormon til end hos andre piger for at f&
knoglerne til at vokse. Dette er dog ikke hele
forklaringen, for selv behandling med hgje
doser vaeksthormon kan kun delvist normali-

sere vaeksten. Den bagvedliggende genetiske
arsag er hovedsageligt, at man kun har én ud-
gave af et gen benaevnt SHOX (Short-stature
HOmeoboX-containing gene). SBX-genet
be nder sig pa det yderste af X-kromosomets
korte arm, og genet producerer et proteinstof
der har en speciel betydning for veekst og
modning af knogler i arme og ben.

Veekstzonernes nedsatte fglsomhed og
manglen pa et SHOX-gen gar, at piger med
Turner syndrom i hele deres veekstperiode
vokser "med handbremsen trukket”, hvortil
kommer, at de este ikke far en vaekstspurt i

50%

Normale piger

e Turner piger +/-2 SD




puberteten pa grund af mangel pa kvindeligt
kanshormon (gstrogen). Det sidste har dog
ikke betydning for sluthgjden.

Nyfadte piger med Turner syndrom er sdledes
oftest mindre end andre nyfgdte piger. | gen-
nemsnit vejer Turner piger fadt til tiden ca.
2800 gram mod normalt 3300 g og maler ca.
48 cm i leengden mod normalt 51 cm. Den
reducerede veekst ses allerede tidligt i fostertil-
veerelsen, da for tidligt fadte piger med Turner
syndrom ned til uge 32 har en let reduceret
leengde og veegt (2). Den reducerede vaekst
gar sig dog iseer geeldende i den sidste tred-

jedel af graviditeten og pavirker laengde og
veegt lige meget (2). Efter fgdslen er veekst-
hastigheden de fgrste ar kun en smule under
andre pigers, men derefter tydeligt lavere (Fi-
gur 2). Ved 12 arsalderen er piger med Turner
syndrom hgjde lavest i forhold til andre piger,
men derefter henter de lidt ind pa andre piger.
Forklaringen pa dette er, at piger normalt har
en hurtig veekst i starten af puberteten, men
de este piger med Turner syndrom gar slet
ikke i pubertet og har derfor som naevnt hel-
ler ikke en pubertets-veekstspurt. Til gengeeld
bliver de ved med at vokse adskillige ar efter,
at andre piger er ophgrt med vaeksten.

——TUINEr piger



Udvoksede kvinder med Turner syndrom er
ca. 20 cm kortere end andre kvinder. Den

enkelte kvindes hgjde er dog lige s& pavirket
af hendes foreaeldres hgjde, som andre pigers
er. Har en kvinde med Turner syndrom hgje
forzeldre, vil hun saledes oftest veere hgjere
end andre Turner kvinder, men altsa stadig ca.
20 cm lavere end sine sgstre. Af dette falger
0gs4, at piger med Turner syndrom fra etniske
grupper med forskellige normalhgjder ikke er

lige hgje. For eksempel er kvinder med Turner
syndrom i Nordeuropa i gennemsnit 147 cm,

i USA 143 cm og i Japan 139 cm.

Vaekstforstyrrelsen pavirker ikke kun hgjden,
men ogsa krops-proportio-
nerne. Den typiske kvinde
med Turner syndrom er sa-
ledes preeget af korte ben,
en bred krop og en kort og
bred hals, mens hoved, heen-
der og fadder er ret store i
forhold til hgjden. Samtidig
kan veeksten af visse enkelt
knogler veere pavirket, hvad
der dog som regel er uden
betydning. For eksempel er
de to yderste knogler i me}
lemhand og mellemfod me-
get ofte forkortede. Nar en
pige med Turner syndrom
streekker armen helt ud, vil
hun typisk have en stgrre
vinkel mellem overarm og
underarm end andre piger.
Ganen er meget ofte hgj,
hvad der umiddelbart ikke
betyder andet end en mere

SPONTANVAKSTHOS PIGERMED TURNERSYNDROM

nasal stemme. Forstyrrelse af ansigtsknogler
nes vaekst er sandsynligvis arsagen til Turner
pigers udtalte tendens til at fa mellemgrebe-
teendelse. En mindre vaekst af underkaeben
giver ofte underbid og kan give tandproble-
mer. Den ggede hyppighed af krumning i ryg-
sgjlen er ligeledes en tilstand, som kan kreeve
behandling.

| de udviklede lande har veeksthormonbe-
handling imidlertid eendret den typiske Turner
kvindes fremtoning i en vis grad, specielt med
hensyn til hgjden. Mere herom kan leeses i
denne bogs afsnit om vaeksthormonbehand-
ling (kapitel 3).




Veeksthormon-
behandling




e este piger med Turner syndrom
D nar ikke spontant op til den sluthgj-

de, som familiens potentiale lsegger
op til. En lav hgjde i sig selv er selvsagt ikke
en sygdom, men nogle kan veere generet af
den, savel psykisk som praktisk med henblik
pa dagligdagens garemal. Det er meget om-
diskuteret, hvor meget en lav hgjde betyder
for, hvordan man klarer sig i det moderne
samfund med uddannelse, erhverv og social
status. Det synes imidlertid at veere gavnligt
for livskvaliteten hos Turnerpiger at opna en
normal hgjde og udvikling (1). | 1980’erne
0g 1990’erne blev der foretaget mange un-
dersggelser verden over for at se, om piger
med Turner syndrom kunne opna en starre
sluthgjde ved at fa vaeksthormontilskud, og
resultaterne var positive.

De este piger med Turner syndrom mangler
ikke veeksthormon, men synes at vaere mindre
folsomme overfor vaeksthormonets virkning
i kroppen. Hvis den spontane vaekstkurve er
darligere end forventet for Turnerpiger, f.eks.
hvis hgjdevaeksten er gaet helt i sta, vil den
behandlende leege oftest teste, om pigen
samtidig har andre sygdomme, herunder
vaeksthormonmangel. Dette er vigtig for at
seette den relevante behandling i gang farst.

Vaeksthormon er et protein, som alle menne-
sker danner i hypofysen. Vaeksthormon dannes
i korte pulse ere gange i dggnet, specielt om
natten, nar vi sover. Som navnet antyder, er
det et vigtigt hormon for veeksten hos bgrn
og unge. Men vaeksthormonet dannes faktisk
hele livet. Hormonet har nemlig en stor betyd-
ning for kroppens stofskifte. Det styrker knogler,
muskler, hjerte og kredslgbet og har effekter
pa forbreending af fedtstoffer og kulhydrater.
Vaeksthormonet far leveren til at danne en
sakaldt vaekstfaktor, IGF-I (insulin-like growth
factor 1), som er en af de vigtigste faktorer for
knoglernes veekst (Figur 1).

| gamle dage matte veeksthormon til behand-
ling af patienter udvindes af hypofyser fra af-
dgde mennesker. | dag kan man fremstille
vaeksthormon i ubegraensede maengder ved
hjeelp af bioteknologi. Dette vaeksthormon
er en ngje kemisk kopi af kroppens naturlige
vaeksthormon. Der ndes ere medicinal r-
maer, som producerer vaeksthormon, og de-
res produkter er helt sammenlignelige med
hensyn til virkning og effekt.

Veeksthormonbehandling af piger med Turner
syndrom gger vaeksthastigheden og forventet
sluthgjde. Der er store forskelle i den rapper
terede gevinst i sluthgjden, og der foreligger
ikke mange studier med gode kontrolgrupper.
Gevinsten synes at ligge mellem 6 og 8 cm ef-
ter 5—7 ars behandling. Gevinsten er afhaengig
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Vaeksthormon dannes i hypofysen under ind ydelse af stimulerende eller heemmende faktorer. Vaeksthormon far leveren til at
danne en veekstfaktor, IGF-1, som virker pa knogler, muskler og fedtveev i kroppen.

Hypothalamus

Veeksthormonhaammende Vaeksthormonstimulerende
faktorer faktorer

Hypfyse

Veaeksthormon

IGF-I
\
Fedtvaev Muskler Stofskifte




af alder og hgjde ved start, vaeksthormondo-
sis, behandlingsleengde og foreeldrenes hgjde
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 stgrre
maengder veeksthormon end den maengde,
man giver til barn med veeksthormonman-
gel, som gennemsnitligt far 27 ug/kg/d. In-
ternationale anbefalinger foreslar startdoser
pa 54 pg/kg/d. Disse doser justeres efterfal-
gende efter effekten pa tilveekst og méling af
veekstfaktorer i blodprgver. Der synes at veere
en klar dosis-effekt sammenhaeng: jo mere
veeksthormon der gives, desto starre bliver
gevinsten pa sluthgjden. Ved doser, som er
tre gange stagrre end dem, man giver til barn
med vaeksthormonmangel (90 ug/kg/d), er
der rapporteret en 16,9 cm hgjere sluthgjde
end forventet (3). Nogle behandlingscentre er
dog fortsat tilbageholdende med at give store
meaengder veeksthormon, fordi dette medfgrer
stigning i veekstfaktorer udover det normale.
Der er ikke observeret bivirkninger efter denne
behandling, men de deltagende kvinder med
Turner syndrom bliver fortsat fulgt med hen-
blik pa dette.

Behandlingen gives som indsprgjtning under
huden én gang om dagen. Det anbefales at
give vaeksthormon far sengetid for at efter
ligne kroppens naturlige rytme i vaeksthor
mondannelsen bedst muligt. Til alle veeksther
monpreeparater ndes der smarte “penne”,
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som gar det nemt at tage vaeksthormon. Na&-
lene, der bruges til indsprgjtning, er sd sma, at
man stort set ikke maerker prikket. Hos mindre
barn er det typisk foreeldrene, der giver ind-
sprgjtningen, mens stgrre bgrn og teenagere
kan klare det hele selv efter instruktion fra
sundhedspersonalet. Erfaringen viser, at selv
patienter, som er meget bange for nale og
blodprgver, kan gennemfare behandlingen
derhjemme.

| de este tilfeelde startes behandling om-
kring 5-6 arsalderen og fortseetter, til pigen

er udvokset omkring 15-16 arsalderen. Man
kan selvfglgeligt ophgre tidligere, hvis man
er tilfreds med den allerede opnaede hgjde.
Man kan ogsa starte tidligere, hvis vaeksten
allerede fra den tidlige barndom synes at
veere ringe (4).

Nogle Turnerpiger bliver fgrst opdaget sent i
barndommen eller omkring puberteten, og
her er det en individuel vurdering, om man vil
forsgge at gge vaeksten med vaeksthormon
eller ej. Jo leengere tid veeksthormon kan
gives, desto bedre er den samlede gevinst
pa sluthgjden.

Under behandlingen ses barnet til maling og
vejning ca. hver 3. til 4. maned, og der tages
blodpraver. Indimellem tages ogsa en rantgen
af venstre hand til bestemmelse af den sakald-
te knoglealder: en maling af modenhedsgrad
i knoglers veekstzoner. Knoglernes alder, ikke
barnets alder, bestemmer, hvor leenge man



kan blive ved med at vokse. Det er vigtigt, at
denne modning under veeksthormonbehand-
ling ikke foregar for hurtigt.

Selv om vaeksthormon virker p& mange pro-
cesser i kroppen, har det vist sig, at bivirknin-
ger under behandlingen er ekstremt sjeeldne
og ofte forbigaende. Da syntetisk fremstillet
vaeksthormon farst blev tilgeengelig i 1980'er
ne, kender vi endnu ikke langtidsbivirkninger i
voksenalderen. Specielt ved start af veeksthor
monbehandling kan der opsta @demer: vae-
skeansamlinger i kroppen, som ses tydeligst
ved haender, fgdder og gjenlag. Bgrn med
nyresygdomme og hjertesygdomme synes at
opleve dette oftere. Dette er et forbigdende,
harmlgst feenomen, som ofte kan undgas helt
ved, at behandlingenn startes med ¥ dosis
de farste 2—4 uger.

Pa et hvilket som helst tidspunkt i behandlings-
forlebet kan der opsta “Pseudotumor cerebri’:
en pludselig kraftig hovedpine, evt. med op-
kastning og pavirket syn. Symptomerne ligner
dem man ser ved meningitis, hjerneblgdning
eller hjernetumor. Derfor skal barnet ses akut i
en skadestue for at udelukke disse. Findes der
ingen oplagt arsag, kan symptomerne skyldes
vaeksthormon, og en pause i behandlingen
gar, at alle symptomer forsvinder indenfor
kort tid. Man mener, at "Pseudotumor ce-
rebri” udlgses af en akut veeskeubalance i
hjernen. Efter pausen kan man almindeligvis
genoptage vaeksthormonbehandlingen uden
problemer. "Pseudotomor cerebri’er en me-
get sjeelden bivirkning.

Calve-Perthes er en sygdom i hofteknoglens
vaekstzone, som ved kraftig vaekst kan blive
ustabil, for ytte sig lidt og derved udlgse
smerter. Sygdommen kan ramme alle bgrn,
specielt i puberteten, og har en overhyppig-
hed hos drenge.Risiko for denne sygdom er
let gget under vaeksthormonbehandling. Be-
handlingen bestar af a astning indtil opheling,
0g i nogle tilfeelde operation.

Risiko for kreeftsygdomme: efter vores nuvee-
rende viden vaeksthormon synes ikke at gge
risiko for kreeftsygdomme eller tilbagefald af
tidligere kraeftsygdom.

Alle bgrn kan opleve vokseveerk spontant i
barndommen og puberteten. Arsagen til det-

te feenomen er ikke helt afklaret. Voksevaerk

ytrer sig typisk som smerter eller uro i be-
nene ved sengetid, som kan afhjeelpes af blgd
massage, varme og evt. mild smertestillende
behandling. Nogle bgrn oplever dette under

veeksthormonbehandling, specielt hvis den
har god effekt. Oftest er det forbigdende.

Led og muskelsmerter: mange Turnerpiger op-
lever diffuse smerter og stivhed fra muskler og
led, ofte uden at man kan nde typiske tegn
pa sygdom. Vaeksthormonbehandling kan
hos nogle bgrn og unge medfgre lignende
symptomer. Der er i sa fald vigtig at udelukke,
at barnet lider af en regelret gigtsygdom.

Veeksthormon nedseetter kroppens fglsom-
hed for insulin og kan derved @gge blodsuk-
kerniveauet. Derfor holdes der gje med suk-
kerstofskiftet under behandling. Hos voksne

har man set en gget forekomst af sukkersyge



Eksempler pa tre veekstforlgb hos piger med Turner syndrom
(45X). E: estimeret hgjde, M: moderens hgjde, F: faderens
hgjde, T: familiens forventede potentiale (targethgjde), SD:
standardafvigelse @ SD = gennemsnit).

De fyldte rkanter viser hgjden for en Turner syndrom
pige gennem arene. De &bne cirkler viser den samtidige
knoglealder som er reduceret i forhold til den kronologiske
alder. Pil er markeret start pa veeksthormon behandling
(GH). Der er 2 vaekstkurver i guren. Den nederste illustrerer
veekstkurver for ubehandlede piger med Turner syndrom,
den gverste illustrerer veeksten for raske danske piger.

a) Start af veeksthormonbehandling som 4-arig, behand-
ling bliver justeret udfra IGF-1 mélinger. Knoglealder vises
som vandrette streger (peger til venstre hvis knoglealder er
yngre end kronologisk alder og til hgjre hvis zldre). Kurven
viser gverst raske danske pigers hgjde og nederst en refe-
rence for danske Turnerpiger som ikke har faet behandling. |
11 arsalderen begyndes tilskud med gstrogen som plaster.

b) Veeksthastighed for samme pige som a) under behand-
ling med vaeksthormon (GH) og @strogen i puberteten.

c) Veekstforlgb med start af veeksthormonbehandling i 5
&rsalderen og Oxandrolon i 9 arsalderen.

d) Veeksthastighed for samme pige som c¢) under vaekst-
hormonbehandling (GH) og Oxandrolon (Ox)

e) Stigning i veegt for hgjde fra barndom til voksenalder.
Denne patient blev ogsa behandlet med vaeksthormon og
gstrogen i forlgbet.
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(type 2 eller gammelmands sukkersyge) ved
veeksthormonbehandling, mens det er eks-
tremt sjeeldent for barn.

Veeksthormonbehandlingen synes ikke at
pavirke hjertet, blodtryk eller blodfedtstof-
fer i negativ retning. Der er undersggelser i
gang i gjeblikket for at undersgge om vaekst-
hormon pa lang sigt kunne veere gavnligt for
kredslgbssygdomme hos kvinder med Turner
syndrom.

Som familie til et barn med Turner syndrom
bar man have gjort sig grundige overvejelser,
om behandling med veeksthormon seetter for
meget fokus pa hgjden. Behandlingen kan
modarbejde ens bestraebelse pa, at barnet
vokser op med en selvforstaelse at en lille
hgjde er i orden. Forventningerne ma ikke
blive urealistiske, fordi veeksthormon netop
ikke er en “mirakelkur”, der giver mulighed
for at “modellere” sin sluthgjde.

| den vestlige del af Europa og i mange andre
lande verden over er veeksthormonbehand-
ling af Turner syndrom piger godkendt af
sundhedsmyndigheder. Det betyder, at myn-
dighederne har gennemgaet alle resultater fra
tidligere studier og fundet, at behandlingen er
nyttig og sikker. Det betyder i de este lande
0gsa, at det offentlige sygesikringssystem
deekker omkostningerne ved behandlingen,
som er meget dyr. Nogle private sygesikringer,
men ikke alle, deekker ligeledes omkostninger
til behandling. | Danmark foregar alt veekst-



hormonbehandling af Turnerpiger via bgrnea-
mbulatorier p& sygehuse, og familierne far
udleveret remedierne gratis.

Vaeksthormonbehandling er et tilbud til alle
piger med Turner syndrom, men der kan veere
situationer, hvor man med rette kan overveje,
om man vil modtage denne behandling el-
ler ej. Turnerpiger med hgje foreeldre kan i
nogle tilfeelde spontant opna en sluthgijde,
som ligger indenfor det lavt normale omrade
for raske piger. Nogle familier vil i sa fald synes,
at detikke er ngdvendigt med en behandling.
| andre tilfeelde vurderer foraeldre, at selve be-
handlingen med indsprgjtninger og kontroller
er for stor en psykisk belastning for pigen, og
at den derfor ikke star mal med gevinsten.

Referencer

1. Bannink EMRaatH, Mulder PG, de Muinck Keizer-Schrama SM. Quality
of life after growth hormone therapy and induced puberty in women
with Turner syndrome. J Pediatr 2006; 148(1):95-101.

2. BaxterL, BryantJ, Cave CB, MilnB.Recombinant growth hormone for
children and adolescents with Turner syndrome. Cochrane Database
SystRev 2007;(1):CD003887.

3. Van Pareren YK, de Muinck Keizer-Schrama SM, Stijnen T et al. Final
heightin girls with Turner syndrome after long-term growth hormone
treatmentin three dosages and low dose estrogens. J Clin Endocrinol
Metab 2003; 88(3):1119-1125.

4. Davenport ML, Crowe BJ, Travers SH et al. Growth hormone treatment
of early growth failure in toddlers with Turner syndrome: a randomized,
controlled, multi-center trial. J Clin Endocrinol Metab 2007; 92:3406-
3416.

VAKSTHORMONBEHANDLING



Transition —
fra Turner pige
til Turner kvinde
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ransition betyder "overgang”. Tran-
I sition i forbindelse med Turner syn-
drom betyder, at man overgar fra
kontrol i en bgrneafdeling til kontrol hos en
voksen-laege. Der er ikke tale om en brat og
pludselig overgang, men et forlgb over ere
ar, hvor den unge med Turner syndrom og
hendes foreeldre sammen med bgrnelsegen
forbereder afslutningen fra bgrneafdelingen
og planleegger den videre laegelige kontrol i
voksenafdelingen.

Transition er vigtig. Turner syndrom har man
for hele livet og med dette ogsa en gget risiko
for en reekke falgesygdomme. Nogle fglge-
sygdomme fades man med, andre opstar i
barnealderen og nogle fagrst i voksenalderen.
Der kan veere forskel fra pige til pige pa, om
man far falgesygdomme, og i givet fald hvilke
falgesygdomme man far og hvor syg eller pa-
virket, man bliver af dem. Ved afslutning fra
barneafdelingen kan der saledes vaere syg-
domme, som den unge fortsat har brug for
at f kontrolleret og behandlet, ligesom der
vil veere sygdomme, som det vil veere ngdven-
digt at undersgge for Igbende i ungdommen
og voksenalderen. Transition bliver derfor et
vigtigt bindeled mellem bgrneafdelingen og
voksenlaegen, som skal overtage kontrollen,
og transitionsperioden skal tilpasses den en-
kelte pige og hendes gnsker og behov.

| gjeblikket ndes der ikke en feelles plan
for transition, som geelder for alle med Tw
ner syndrom, uanset i hvilket land man bor. |
Danmark ndes lokale retningslinjer pa de en-
kelte bgrneafdelinger, men de kan godt veere
meget forskellige. Det betyder, at kontrollen

i voksenalderen i dag foregar hos mange fer
skellige slags voksenlaeger f.eks. gynaekologer,
fertilitetslaeger, voksen endokrinologer eller
alment praktiserende leeger.

Udenlandske laeger har forsket i og skrevet ar
tikler om transition ved Turner syndrom (1-5).
| 2006 mgdtes en reekke af de farende leeger
fra hele verden indenfor forskning i Turner syn-
drom og diskuterede de bedste behandlinger,
og det resulterede i internationale retningslin-
jer, heriblandt ogsd om hvornar og hvordan
transition bar foregd, og hvad transitionspe-
rioden bgr omhandle (6).

Transition ved Turner syndrom bgr planlaeg-
ges i detaljer bade i forhold til hvor lang tid,
den skal vare, og hvad den skal indeholde.
Den bgr startes tidligt i puberteten, dvs. om-
kring 12—-13-arsalderen, i forbindelse med at
behandling med kvindelige kenshormoner be-
gyndes, og behandling med veeksthormon er
ved at veere slut (5). Den endelig afslutning fra
barneafdelingen vil for de este veere i 16-18-
arsalderen, hvor man ikke leengere vokser i
hgjden, og man er feerdig med puberteten.



Hvordan bgar transitionen forega?

Hgjdevaeksten og behandling med vaekst
hormon i barnealderen er én af de vigtigste
ting ved kontrolbesggene i bgrneafdelingen
for de este piger med Turner syndrom. | be-
gyndelsen af transitionsperioden, i 12-13-
arsalderen, bliver hgjdevaeksten erstattet af
puberteten som det vigtigste dvs. udvikling
af bryster, kensbeharing og den farste men-
struation (5). | Igbet af transitionsperioden
er det naturligt, at forseldrene treeder mere i
baggrunden, og at den unge i sit eget tempo
leerer selv at tage ansvar for sit helbred og de
sygdomme, som hun matte have som falge
af syndromet (6). Efter mange ar med besgg

i bagrneafdelingen og ofte daglige indspraijt-
ninger med vaeksthormon gleeder de este
unge med Turner syndrom sig til at blive frie
og uafheengige. Det er imidlertid vigtigt, at
den unge forstar, hvorfor hun fortsat skal ga
til leegen og kontrolleres, og at hun leerer,
hvordan hun skal passe pa sig selv og holde
sig sund og rask (6).

Hvad bgr transitionen omhandle?

| lgbet af transitionsperioden ggres status for
den enkelte pige med hensyn til:

Kommunikation under transition.

Barnelaegen

Foreeldre

Voksenleegen

Den unge med
Turner syndrom




Funktion af hendes seggestokke i forhold
til pubertetsudvikling og behov for be
handling med kvindelige kenshormoner.
Fealgesygdomme opstaet i barnealderen,
som kraever fortsat kontrol og behand-
ling (f.eks. medfagdte hjertesygdomme,
medfadte nyremisdannelser, kronisk mel-
lemgre-beteendelse, heevelser af fodder
og ben).

Risici for fglgesygdomme i voksenalderen
(overveegt, sukkersyge, for lavt stofskifte,
forhgjet maengde fedtstoffer i blodet,
coliaki (glutenallergi), forhgjet blodtryk,
udvidelse af hovedpulséren, harenedsaet-
telse, knogleskgrhed).

Psykosocial funktion (modenhed, selv-
veerd, skole, uddannelse, venner, keere-
ster).

Ud fra dette iveerksaettes eventuelle relevante
undersggelser og behandlinger, og ved tran-
sitionsperiodens afslutning udformes en per
sonlig sundhedsplan af bade den unge med

TRANSITION- FRATURNERPIGETIL TURNERKVINDE

Turner syndrom, bgrnelsegen og den vok
senleege, som skal varetage den fremtidige
kontrol. En personlig sundhedsplan, som den
unge selv har veeret med til at skrive, gger
chancen for, at hun fglger den og fortsaet-

ter med kontrollerne i voksenalderen, hvilket
vil veere med til at hun far den bedst mulige

helbredstilstand som voksen (5).

Derudover vil der under transitionen veere
brug for Izbende radgivning og information,
som hele tiden tilpasses den enkelte piges
modenhed og behov. Det kan dreje sig om
emner som:
Hvad det vil sige at veere voksen med Tur
ner syndrom.
Fordelene ved at fortsaette leegekontrol-
lerne som voksen.
Fordele og ulemper ved behandling med
kvindelige kanshormoner.
Ufrivillig barnlgshed og behandling (seg-
donation, adoption).

Kommunikation efter transition.

Voksenlaegen

Den unge med
Turner syndrom

Samarbejdspartnere
andre specialer
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Sex, preevention (ved behov), seksuelt
overfgrte sygdomme.

Muligheder for at ytte hjemmefra, ud-
dannelse og arbejde i fremtiden.

Social veereméade (venner, veninder, kae-
rester).

Turner syndrom er ikke enkelt men kan veere
meget sammensat med de forskellige falge-
sygdomme, som pavirker kvinder med Tur
ner syndromigennem hele livet. Det er derfor
bedst, hvis man ser pa syndromet og transi-
tionsperioden som en helhed og forstar, at
den ofte kraever en indsats fra ere forskellige
leeger (2). Vigtige emner for en god transition
er koordination og kommunikation (Figur 1
og 2). Voksenlaegen, som overtager kontrol-
len efter bgrnelaegen, skal veere den faglige
specialist med interesse for Turner syndrom
men skal ogsa koordinere den enkelte kvindes
nuveerende og fremtidige behov for undersg-
gelser og behandlinger ved andre specialister.
Det er derfor ikke af afggrende betydning,
hvilket speciale, voksenleegen selv har (7). Det
kan diskuteres, om voksenkontrollen bedst
varetages af tveerfaglige klinikker centralt
placeret pa stagrre sygehuse eller decentralt
indenfor forskellige specialer pa mindre re-
gionssygehuse eller i privat praksis. Uanset
placering er det vigtigt, at den koordinerende
voksenlaege har etindgaende kendskab til det
lokale netveerk af samarbejdspartnere inden-
for relevante specialer og ligeledes ved, hvilke
folgesygdomme, som evt. vil kreeve videre
henvisning til starre centralt sygehus.

Undersggelser 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 mgder op til leegeundersggelser i
voksenalderen (4). Samtidig forteeller mange
voksne kvinder med Turner syndrom, at de har
symptomer pa forskellige falgesygdomme (3).
Det er derfor uheldigt med de manglende
l;egeundersggelser, og det kan medfare, at
behandlingen af fglgesygdommene bliver for
sinket, fordi de bliver opdaget senere. Det kan
igen medfare en darligere livskvalitet, ere
og maske forveerrede sygdomme og i sidste
ende ogsa en starre risiko for at dg som fglge
af nogle af fglgesygdommene (4). Der ndes
ikke undersggelser fra alle lande om transition
ved Turner syndrom, s& man ved ikke med sik-
kerhed, hvordan det gar Turner kvinder efter
afslutning fra bgrneafdelingerne. Man ved
ikke, om de fortseetter med at ga til kontrol
hos en laege som voksen, hvor hyppigt de gar
kontrol, og hvilke sygdomme de bliver under
sggt for. Det er helt ngdvendigt med mere
information til piger og kvinder med Turner
syndrom og deres familier omkring transition.
Det er ogsa vigtigt, at lseger og andre far viden
om, hvilke gnsker og behov kvinderne selv har
og hvad livskvalitet er for kvinder med Turner
syndrom. Dernaest ville det vaere godt for piger
og kvinder med Turner syndrom, deres familier
og deres laeger, for at sikre en god behand-
ling for alle med Turner syndrom i alle aldre,
hvis man lavede feelles nationale retningslinjer



for transitionsperioden ved Turner syndrom,
som tager udgangspunkt i de internationale
retningslinjer (6).
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Puberteten —
overgangen
mellem barn
0g voksen




ange piger med Turner syndrom
M oplever puberteten som en seerlig

udfordring — den kommer nemlig
ikke af sig selv, men kraever hjeelp udefra.
For de este bgrn og unge geelder det, at
puberteten er en vigtig begivenhed, og en
periode i livet der bliver set frem til med leeng
sel, uro, glaede og bekymring. Den arelange
proces, hvor barnet gradvis modnes psykisk
fysisk og socialt til et voksent menneske, er
en kreevende, sjov men ogsa sarbar periode,
hvor de este unge ggr sig mange tanker.

Det er en periode i livet, hvor det kan vaere
sveert at skille sig meget ud fra sine jeevn-
aldrende. De piger, der starter puberteten
tidligt og far brystudvikling, kensbehéring
0og menstruation, er ofte generte og synes
at det er sveert at veere blandt de fgrste, der
skiller sig ud. P& samme made kan de piger,
der udvikler sig sent, dgje med at fgle sig
anderledes og udenfor.

Piger med Turner syndrom hgrer 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 gar i sta, og begge grupper piger
har brug for at fa tilfgrt hormonerne udefra
for at brysterne og livmoderen kan vokse.
Op mod 90% far behov for behandling med
kenshormoner (1). Arsagen til den manglende
pubertetsudvikling hos Turner piger ligger i
eggestokkene. Pigerne har seggestokke, men
hvor aeggestokke hos piger med almindelig
pubertetsudvikling er fyldt med sma follikler
(eegbleerer) der danner kanshormoner, er Tur
ner pigernes seggestokke oftest meget mindre

0g aegbleerene erstattet af bindeveev, der ikke
kan producere de hormoner, der skal til for at

pubertetsudviklingen fungerer som den skal.
Tidligti fostertilveerelsen er folliklerne tilstede,
men i sidste halvdel af graviditeten og tidligt

i barndommen gar folliklerne ofte til grunde,

fordi Turner piger ikke har to almindelige X-
kromosomer. Nyere undersggelser tyder dog
pa, at der er follikler tilstede hos ere Turner

syndrom piger end hidtil antaget.

Hvorfor er kegns -
hormonerne
vigtige?

Det vigtigste kanshormon hos piger og kvin-
der hedder gstrogen. @strogen har betydning
for mange af kroppens funktioner, og er derfor
meget vanskeligt at undvaere Langt hoved-
parten af kroppens gstrogen stammer fra aeg-
gestokkene, men der dannes ogsa beskedne
meengder gstrogen i binyrer og i fedtveev.

En forudsaetning for at piger kan udvikle bry-
ster, er at der er gstrogen til stede i kroppen.
Den naturlige udvikling (og den udvikling man

gerne vil forsgge at efterligne bedst muligt

hos de piger med Turner syndrom, der ikke har
egen pubertetsudvikling) starter med at krop-
pen danner ganske sma& maengder gstrogen,



Hypofysen er en lille kirtel
pa starrelse med en zert
i hjernen som udskiller
hormonerne FSH og LH
nar puberteten starter.

A ggestokkene pavirkes
af FSH og LH og begynder
at vokse og udskille
gstrogen.

Hos piger med Turner
syndrom udskiller
hypofysen ogsa FSH og
LH.

Men seggestokkene
reagerer ikke pa FSH og
LH fordi de er mindre og

indeholder bindeveev.
Derfor udskiller
aeggestokkene for lidt
gstrogen.

FAEggestokkene udskiller
gstrogen.

@strogen pavirker
knoglerne, brysterne,
livmoderen, hjernen,
hjerte og blodkarrene.
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Hos piger med Turner
syndrom udskiller
aeggestokkene for lidt

gstrogen.

@strogen kan enten fas som
tabletter eller som plaster.
P& den made kan knogler,

bryster, livmoder, hjerne,
hjerte og blodkar udvikle sig
som hos andre piger.



der far brystvorten og senere brystkirtlen til at
vokse (Figur 1). Almindeligvis starter brystud-
viklingen i 11-arsalderen og der gar gerne et
par ar inden brystet nar sin "voksne” facon.
Nar piger med Turner syndrom har brug for
medicinsk behandling for at udvikle sig, er det
vigtigt at behandlingen starter med meget
sma maengder gstrogen, der gradvis gges i
maengden. 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 sa harmonisk som man kunne gnske. Det
kan veere sveert at korrigere senere.

Livmoder

@strogener er ansvarlige for at livmoderen kan
vokse i stgrrelse og facon og med tiden blive i
stand til at vokse under en eventuel graviditet.
Livmoderen er en muskel, der er ganske lille
far pigen gar i puberteten. Nar livmoderen
pavirkes af gstrogener fra seggestokkene be-
gynder den at vokse, og bliver efterhanden
som en lille paere. Nar slimhinden inde i liv-
moderen gennem leengere tid har veeret udsat
for gstrogener starter menstruationerne. Gen-
nemsnitsalderen for pigers farste menstruation
er ca. 13 ar, og sdledes ca. 2-2,5 ar efter at
brystudviklingen er startet. Ved menstruatio-
nen afstgdes den slimhinde, der sidder inde
i livmoderen. Regelmaessige menstruationer
kreever aeglgsning en gang om maneden, og

PUBERTETEN OVERGANGENELLEMBARNOG VOKSEN

mange piger oplever farst at have regelmees-
sige menstruationer ere ar efter, at de har
haft deres fgrste menstruation.

Hos piger med Turner syndrom vil man gerne
forsgge at efterligne naturen sa godt som mu-
ligt. Livmoderen er dannet pa normal vis hos
piger med Turner syndrom, men det kraever
kvindelige kanshormoner at f& livmoderen til
at udvikle sig sddan, 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 eegdonation (dvs et eeg fraen
anden kvinde) for selv at kunne gennemfgre
et svangerskab. | de senere ar har der veeret
meget stort fokus pa, hvordan man bedst til-
retteleegger kenshormonbehandlingen, sadan
at man sikrer livmoderen vokser og pa sigt har
de bedste muligheder for at gennemfgre en
eventuel kommende graviditet.

Veeksten

Som tommel nger regel kan man sige, at
gstrogener i sma maengder pavirker veeksten
pa en positiv made, mens store maengder
gstrogen bevirker, at knoglernes vaekstzo
ner lukker og veeksten dermed stopper. Den
vaekstspurt, der nder sted i den almindelige
pubertetsudvikling skyldes samspillet mel-
lem veeksthormon, stofskiftehormoner og
kgnshormoner.
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Kgnshormonernes ind ydelse pa veeksten
kan fa betydning for hvornar man vil starte

en gstrogenbehandling hos en pige med
Turner syndrom. Hvis pigen har udsigt til en
meget lav sluthgjde kan man foretreekke at
udskyde kgnshormonbehandlingen lidt for
at give vaeksthormonbehandlingen bedre og
leengere tid til at virke, inden k@nshorme

nerne med tiden lukker veekstzonerneOm-

vendt kan pigen gnske at udvikle sig i takt
med sine jeevnaldrende, og derfor gnske at
starte behandlingen pa et tidligere tidspunkt.
Ofte ma man balancere de forskelligt rettede
behov for at nde den bedste lgsning hos

den enkelte pige.

Kropsfacon

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

Knoglemassen

@strogener har en vigtig rolle i opbygning

og vedligeholdelse af knoglernes kalkindhold,
og dermed forebygge at der opstar knogle-
skarhed.

Blodkar

@strogener har betydning for opbygningen af
blodkarrenes vaegge, og kan heemme tidlige
stadier af areforkalkning. Man har endnu ikke
sikker viden om hvilken type eller varighed
af gstrogenbehandling, der er bedst til piger
med Turner syndrom, hvis behandlingsmalet
er at forhindre udvikling af sygdomme i hjer

tet og blodkarrene, men studier har pavist
at gstrogener har en positiv ind ydelse pa
blodtryk, cholesterol tal og tykkelse af kar
vaeggen (2).

Hjerne

Det er velkendt at kenshormoner har ind-
ydelse pa hjernens udvikling. Under den
almindelige pubertet sker der store foran-
dringer i hjernens opbygning. Den udvikling
og modning som hjernen gennemgar under
puberteten er af betydning for den modning
af tankemaessige, fglelsesmaessige og sociale
egenskaber, der er vigtig for at den unge kan
udvikle sig og blive i stand til at tage vare pa
sig selv, sit liv og indga i sociale faellesskaber
med andre unge (3; 4).

Hvornar er det
bedste at starte
kgnshormon -
behandlingen
til piger med

Turner syndrom,

som ikke selv
gar i pubertet?
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Kgnshormonbehandling til piger med Turner syndrom, der ikke har egen pubertetsudvikling. Der gives enten tabletter eller plasterbehandling.
Naturlige kenshormoner foretraekkes frem for syntetiske.

Behandlingen med k@nshormoner beskytter ikke mod graviditet. Man anvender helst ikke p-piller i teenage arene, idet gstrogenindholdet er
for hgjt og kan have negativ effekt pa veeksten, og da p-pillers knoglebevarende effekt er usikker.

Tegn pé egen pubertetsudvikling.

w12 Hormonblodprever (FSH)

Ingen spontan pubertetsudvikling.

1213 Eorhgjet FSH

12,5-15 udviklingen

Start cyklisk gestagenbehandling efter
2 ars gstrogenbehandling eller ved
gennembrudsblgdning

14-16

Fortsat hormonbehandling i fuld dosis, idet
14-30
30 arsalderen

Fortseet gstrogenbehandling af hensyn til
30-50
feminiseringen

Fortsat kanshormonbehandling afhaengigt
>50 af risikofaktorer som for andre kvinder i
overgangsalderen

Der ndes kort og godt ikke et enkelt svar pa
dette spgrgsmal. Ideelt starter man kensher
monbehandlingen pa et tidspunkt, hvor de
jeevnaldrendes pubertet begynder. Behand-
lingen skal gives sa brystudviklingen bliver
kosmetisk tilfredsstillende. Samtidig skal
behandlingen give plads til, at veeksten og
en eventuel vaeksthormonbehandling far de

Gradvis ggning af gstrogen dosis afhaengig af

normal gstrogen produktion er hgjst mellem 15-

Human gstradiol
0,25 mg dagligt

@ggning til voksendosis
(2—4 mg gstradiol dagligt).

Kombinations preeparat med
gstrogen og gestagen f.eks.
Trisekvens

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

risikoen for knogleskgrhed og for at opretholde

Depotplaster med gstradiol 25pg/24
timer. Et kvart plaster = 6,25 pg dagligt

@gning til voksendosis
100-200 pg daglig

Plasterbehandlingen med gstrogen
suppleres med enten tabletter
(5-10 mg) 10 dage pr maned eller
plasterbehandling med gestagen

bedste betingelser, dvs. knoglernes veekstzo-
ner mé ikke lukke for tidligt. Livmoderen skal
vokse, sa den kan gennemfgre en graviditet,
nar den tid kommer, og gstrogenbehandlingen
skal tilgodese, at knogle opbygningen blive

steerk, saledes at der ikke optreeder knogle-
skarhed i ung alder. @strogenbehandlingen
skal ogsa pavirke hjernen positivt, sa pigen
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udviklingsmaessigt er p& omgangshgjde med
sine jeevnaldrende, og endelig er det vigtigt,
at behandlingen pavirker blodkar og blodtryk
i gunstig retning.

Det er rigtig mange behandlingsmal at skulle
indfri, og heldigvis foreligger der mange un-
dersggelser, sa vi hele tiden bliver klogere men
vi har ikke svar pa alt, og der er meget der skal
leeres endnu. Figur 3 viser en oversigt over
hormonernes virkning.

| dag vil man anbefale at starte kgnshormon-
behandlingen i 12-arsalderen, hvis pigen ikke
har tegn p& brystudvikling, og hvor hormon-
blodprgverne viser, at der ikke er tegn pa
egen pubertetsudvikling. Man tilstreeber sa
vidt muligt, at efterligne den naturlige pu-

bertetsudvikling.

Principperne i kanshormonbehandlingen er,
at man starter med meget sma maengder
astrogen, der i lgbet af de naeste ar gges grad
vis afheengig af pigens gstrogenfglsomhed.
Figur 2 viser et forslag til behandling med
kanshormoner hos piger med Turner syndrom.
Man maler iseer effekten af behandlingen pa

brystudviklingen, veeksten og knoglemodnin

gen, men ogsa hormonblodpraver (gstrogen,
FSH ogLH) kan veere nyttige. Efter ca. 2 ar
eller nar der kommer menstruationslignende
blgdninger suppleres behandlingen med et
andet hormon (gestagen) der gives 10-14
dage om maneden for at sikre, at slimhin-
den i livmoderen afstgdes, og der kommer
regelmaessige menstruationer. Et af formalene
med at vente med at starte gestagenbehand-

lingen minimum 2 ar er at give de bedste
betingelser for brystudviklingen og vaeksten
af livmoderen.

Hormonbehandlingen kan gives enten som
tabletter eller som plaster. | mange ar har der
mest veeret tradition for tabletbehandling.
Fordelen ved tablet behandlingen er, at det
er nemt atindtage tabletterne, men ulempen
er at gstrogenerne optages i leveren og om-
dannes til andre gstrogenprodukter. Plaster
behandling vinder mere og mere indpas.

Som ved al anden medicinsk behandling kan
der veere bivirkninger. Ved gstrogenbehand-
ling kan man hos 1-10% se veegtggning,
gdemer og brystspeending, hovedpine og de-
pression, og ved gestagen behandling vaegt-
g&ndring, brystspaending, humgrsvingninger
0og menstruationsforstyrrelser. Man skal veere
opmeerksom pa at piger med Turner syndrom
der behandles for manglende pubertetsudvik-
ling, forsynes med de hormoner, kroppen ikke
selv eri stand til at producere. Behandlingen
kan saledes ikke sammenlignes med kvinder
i overgangsalderen, der behandles med her
moner. Dette er en helt anden tilstand med
en ganske anden bivirkningspro |.

Turner piger der ikke har egen pubertetsudvik-
ling skal naturligvis tilbydes kgnshormonbe

handling. Udfordringen ligger i at skreeddersy

behandlingen til den enkelte pige, s& man

opnar det bedste resultat med faerrest mulige

bivirkninger
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Kgnshormonernes betydning for de enkelte organer.

Sma doser gger Far selve livmoderen
veeksten. Starre doser Far til at vokse. Far senker
) : R y Ingen virkning p&  blodtrykket Pavirker kognitiv,
lukker knoglernes brystkirtelvaevet slimhinden i seqaestokkene o0 forebyager folelsesmeessig og
veekstzoner Forhindrer til at vokse. livmoderen til at 99 ) 9 ¥99 social modning.
areforkalkning.
knogleskarhed. vokse.
Fremkalder

menstruation ved at  Ingen virkning pa
afstgde slimhinden i  aeggestokkene.
livmoderen.
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Kronisk sygdom
hos unge



irka hver 10e unge menneske lever

Qned en sygdom eller tilstand, som
reever, at man har hyppigere kon-

takt med sundhedsvaesnet end andre unge.
Det kan fx veere astma, eksem, sukkersyge,
handicaps eller — som ved Turner syndrom —
en medfadt kromosomforandring. For nogle
betyder sygdommen ikke meget i hverdagen,
og man fgler sig maske slet ikke syg, selvom
man skal tage medicin hver dag. Andre kan
veere ngdt til at indrette hele deres liv efter
sygdommen, og er afhaengige af andres hjeelp
i hverdagen. | dette kapitel bruger vi udtrykket
kronisk sygdom, vel vidende at mange oplever
Turner syndrom som en tilstand, man kan leere
at leve rigtig godt med.

Sundhedssystemet fokuserer primaert pa be-
handling af selve sygdommen, fx ubalance
i hormonerne, hjerteproblemer, hgretab og
forebyggelse af knogleskgrhed, mens andre
meget vigtige omrader af den unges liv ofte
bliver overset. Det kan veere et stort problem
for mange i ungdomsarene, som i forvejen
rummer store udfordringer. Kroppen foran
drer sig meget, og man skal tilpasse sig nye
vilkar i skolen og blandt vennerne. Mange
unge med en kronisk sygdom star i en saerlig
vanskelig og sarbar situation, for eksempel
fordi man ser anderledes ud, skal huske at
tage medicin, eller maske fordi man ikke kan
gere de samme ting som kammeraterne pa
grund af fysiske begraensninger. Disse forhold
kan skabe en seerlig sarbarhed overfor mod-
gang, men samtidig er det vigtigt at huske, at
mange kronisk syge unge via deres sygdoms-
forlab har opnaet helt szerlige erfaringer og

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

| dette kapitel giver vi en oversigt over gene-
rel viden om kronisk sygdom hos unge med
seerlig veegt pa, hvad man ved om piger med
Turner syndrom. Vi vil belyse, hvordan kronisk
sygdom kan pavirke ungdomslivet, hvilke stra
tegier unge bruger for at overkomme at leve
med en kronisk sygdom, og hvordan foreaeldre
og sundhedssystemet kan blive bedre til at
hjeelpe unge med kroniske sygdomme.

Puberteten er bade en sveer, kreevende og
sjov periode for de este unge. | puberteten
far identitetsudviklingen for alvor et skub, og
man begynder at Igsrive sig fra sine foraeldre.
For de este erdeten proces, der streekker sig
over ere ar, hvor man langsomt star mere og
mere pa egne ben. Det er ogsa tit en turbulent
periode — den ene dag kan man fgle sig helt
pa 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 forleenge afhaengigheden og den teette
relation, man har hatt til sine foraeldre. Hvis
man for eksempel er vant il, at ens mor styrer
hvornar man tager sin medicin, og at hun altid
er den, der taler med leegen, kan det betyde,
at man ikke pa alle omrader forholder sig til
sygdommen og dermed ikke har taget til sig,
at man skal passe ekstra pa sig selv. Under
sggelser har vist, at mange unge ikke med



deres egne ord kan forteelle, hvad de fejler,
og hvilken behandling de far. Maske skyldes
det, at leegen taler med foreeldrene i stedet
for direkte med den unge. Det kan ogsa be-
tyde, at den unge ikke selv tager deli ansvaret,
f.eks. for at tage medicin, selvom hun egentlig
godt kunne klare det. Men familiens rolle som
stgtte for den unge med kronisk sygdom skal
bestemt ikke undervurderes, og i en hollandsk
undersggelse 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, iseer
hvis de har opbakning fra en velfungerende
familie, og mange unge er endda i stand til
at modnes fglelsesmeessigt via de erfaringer
de gar sig nar de klarer sig gennem sveere
perioder.

Alle mennesker erien eller anden grad optaget
af deres udseende. Seerligt i ungdomsarene
kan bumser, faglelsen af at veere for tyk eller
bare en "darlig hardag” veelte leesset. Disse

"almindelige” bekymringer rammer ogsa unge
med kronisk sygdom, men dertil kommer de
udseendemaessige problemer, der saerligt er
knyttet den unges sygdom.

Kroppen forandrer sig meget i puberteten.
Hos piger begynder puberteten almindelig-
vis med brystudvikling (ca. 11 &r), og derefter
kommer veekst af kansbeharing og senere den
fgrste menstruation (ca. 13 ar). Hos piger med
Turner syndrom er puberteten et helt saerligt
problem, fordi den ofte ikke forlgber af sig

selv. Ca. 70—85% af piger med Turner syn-
drom gar ikke spontant i pubertet. Manglende
pubertetsudvikling kan fare til lav selvfglelse
og dermed til tilbagetraekning fra venner og
sociale sammenhaenge, fx fester og sport.
Omgivelserne kan opfatte pigen som yngre,
end hun egentlig er. Det kan betyde, at pigen
bliver fastholdt pa et yngre udviklingstrin, og
at hun ikke far de samme privilegier og forplig-
tigelser som sine jeevnaldrende. For at starte
pubertetsudviklingen giver man det kvinde
lige kanshormon gstradiol (se kapitel 5 om
pubertet). Undersggelser har vist, at det har
stor betydning at starte hormonbehandlingen
omkring det tidspunkt, hvor andre piger ogsa
gar i puberteten. Det har blandt andet vist
sig, at det gger selvtillidsfglelsen hos piger
med Turner syndrom, nar puberteten starter
samtidigt med de jeevnaldrende veninders
pubertet (2).

Piger med Turner syndrom har en lavere hgjde
end deres jeevnaldrende, og i gennemsnit er
sluthgjden 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 hgjden varierer ligesa meget hos
piger og kvinder med Turner syndrom som

blandt andre. De este undersggelser viser
dog, atdet genereltikke er den lave hgjde, der

er den starste belastning for piger med Turner
syndrom. | en fransk undersggelse pegede
piger og kvinder med Turner syndrom p4, at

det hgretab, som rammer cirka hver anden,
var noget af det mest belastende for deres

sociale liv og selvopfattelse (2).



Udover lav hgjde og forsinket pubertetsud-
vikling kan piger med Turner syndrom ogsa
have andre synlige tegn pa deres kromosom-
forandring, fx. bred hals, haevede hand- og
fodrygge og "treette” gjenlag (ptose), lav har
greense og buede negle. Man ved stadig kun
lidt om, hvordan disse kropslige forandringer
pavirker selvfglelsen og livskvaliteten, men
i en undersggelse fra Frankrig var der ikke
forskel p&, hvordan piger med og uden Turner
syndrom accepterede deres egen krop. Det
skyldes maske, at piger med Turner syndrom
er vant til deres eget udseende og leegger
veegt pd andre ting. Som en pige, der var fadt
med hjerte-misdannelse udtrykte det"Jeg har
jo aldrig provet at se anderledes ud”. Det kan
ogsa skyldes, at forskningsmetoderne ikke ta-
ger hgjde for de seerlige problemer, piger med
Turner syndrom har, og at naesten alle piger i
puberteten i gvrigt er yderst kritiske og ofte
temmelig utilfredse med deres egen krop.

Nogle unge med kronisk sygdom har veeret

syge, siden de var helt sma og har maske ingen
erindring om en tid uden sygdom, mens andre

far konstateret sygdommen senere. Selvom
Turner syndrom er en medfadt kromosomsyg-
dom, stilles diagnosen pa meget forskellige
tidspunkter i livet. Halvdelen far stillet diagno-
sen inden de er 15 ar, og den anden halvdel

efter de er fyldt 15 ar. Ca 40% af alle patien-

ter med Turner syndrom far stillet diagnosen

i ungdomsarene — oftest fordi deres pubertet

ikke forlgber som forventet.

KRONISKSYGDOMHOS UNGE

Nar man fér stillet diagnosen Turner syndrom.
far man bliver fgdt eller i den tidlige barndom,
vil foraeldrene veere indstillede pa, at barnet
skal leve med sygdommen. Det kan betyde, at
foraeldrene pa forhand er indstillet pa 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 pavirke de forventninger,
ambitioner og mal, den unge stiller sig selv.

Nar diagnosen stilles i puberteten, kastes
mange unge ud i en falelsesmaessig krise, som
maske rammer hele familien. For nogle piger
med Turner syndrom kan det alligevel veere
en lettelse, at der ndes en forklaring pa den
udeblevne pubertet. Der er en risiko for, at for
eeldrene beskytter den unge ud over det, som
sygdommen og den unges kapacitet kraever, sa
den unge fastholdes i en binding til foraeldrene,
som kan begraense selvsteendighedsbestreebel-
serne. Selvom der ogsa i puberteten er seerlig
risiko for, at den kropslige selvopfattelse bliver
overvejende negativ, viste en undersggelse af
unge kvinder med Turner syndrom ikke tegn pa
at Turner syndrom pavirkede kropsopfattelsen
negativt (3).

Der gar mange tanker gennem hovedet, nar
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
sarbare: perioden hvor diagnosen stilles, i
puberteten og pa det tidspunkt, hvor den



unge ytter hjemmefra. For mange piger med
Turner syndrom vil puberteten falde sammen
med tidspunktet, hvor diagnosen stilles, og
derfor kan denne periode veere ekstra bela-
stende for Turner syndrom-piger. Tankerne
kan veere sa overveeldende, og omstillingen
til et liv med en kronisk sygdom kan kraeve sa
megen energi, at man ikke magter s meget
andet i liveti en periode. Der er bekymringer
bade pa kort og langt sigt. Den unge pige
skal orientere sig mod en anden identitet og
udvikle og integrere nye selvforstaelser pa et
tidspunkt, hvor gnskerne om at "veere som
de este” er hgje.

Nogle af de spgrgsmal, der rejser sig hos piger
med Turner syndrom, drejer sig direkte om
sygdommen her og nu, men mange vil ogsa
teenke pa, hvordan sygdommen vil pavirke
deres ungdomsliv i bred forstand — ma jeg
dyrke sport som jeg plejer? Hvad med at ga
til fest og drikke gl, nar jeg skal have vaekst-
hormon? Skal jeg bruge praevention, nar jeg
far hormoner? Er min krop normal? Kan jeg
veere sammen med drenge? Er der nogen der
bliver forelskede i sddan en som mig? Hvad
skal jeg sige til kammerater? Hvem skal have
noget at vide? Kan man se pa mig, hvad jeg
fejler? Hvad skal jeg sige, nar de spgrger? Kan
jeg nde en keereste? Kan jeg fa begrn? Kan
man dg af sygdommen?

Mange af disse spgrgsmal kan veere sa over
veeldende og sveere at snakke om, at man
bade som ung, foraeldre og behandler bevidst
eller ubevidst undgar at berare dem. Det ef-
terlader den unge alene med tankerne, som
kan veere dybt bekymrende og angstprove

kerende. For at hjeelpe og statte den unge er
det vigtigt at bade foreeldre, venner, leeger og
sygeplejersker tar at lytte til og snakke om de
ting, der bekymrer hende. Nogle problemer
viser sig at have ganske enkle svar og nemme
Igsninger, mens andre problemer er komplice-
rede. Selv i de komplicerede tilfeelde hjeelper
det oftest at dele sine bekymringer med men-
nesker, der holder af en og vil en det godt. Det
er vigtigt at vaere opmaerksom pa, at nogle af
de folelser, tanker og spgrgsmal. som ridses
op her naturligvis ogsa 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 preecist, hvordan prognosen
er. Pa samme made 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 ma
samtidig veere opmaerksom pa, at ikke alle
de eksistentielle problemer tilskrives det at
have Turner syndrom, og det er saledes vig-
tigt at leere at kende forskel pa hvad, der er
vilkar ved at leve med en kronisk sygdom, og
hvad der er almene ungdomsspgrgsmal. Unge
med Turner syndrom har pa en made to spor
i deres identitetsdannelse, dels den almene



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

At passe sin behandling —
eller lade veere

Det er tit et problem for unge at skulle tage
medicin. Det kan veere besveerligt, ubehageligt
og sveert at huske at tage medicinen. Noget
medicin har bivirkninger, og det gar sygdom-
men synlig for andre, nar man tager medicin.
Det er en konstant pamindelse om, at man
har en sygdom. Fra mange undersggelser ved
man, at kun ca. halvdelen tager medicinen
sadan, som lzegen har anbefalet, og at unge
er ekstra tilbgjelige til falde fra deres behand-
ling i kortere eller leengere perioder. Man ved
ogsa, at mennesker er mere tilbgjelige til at

Overlad gradvis ansvaret for
sygdommen til den unge

Involver den unge i beslutninger
og behandling

Vis den unge tillid

Treek dig indimellem bevidst
tilbage sa den unge kommer
mest muligt frem med sine egne
tanker og spgrgsmal

Veer parat til at den unges
behov &endres pludseligt og

hyppigt
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Veer aben og fordgm ikke den
unge

Brug et sprog den unge forstar

Involver den unge i beslutninger
og behandling

Anerkend eerlighed om
darlig compliance som godt
udgangspunkt for det videre
samarbejde

Se den unge alene

Undga ironi og abstrakt
sprogbrug

Husk familiens og den unges
ressourcer

S@g stgtte hos andre unge
Find en "god voksen” du har
tillid il

Kend dine styrker, og opdag
hvad der gar dig glad

Opsg@g sammenhenge, hvor
du kan bruge dine styrker og
ressourcer

Ops@g viden om din sygdom og
den behandling du far

Sil de spgrgsmal, du gar med
inde i hovedet
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tage medicin for en akut opstaet, kortvarig

sygdom end for en kronisk tilstand — saer
lig, hvis man ikke er generet af sin kroniske
sygdom i hverdagen. Det kan give alvorlige
helbredsproblemer pa kort eller langt sigt, og
det er derfor vigtigt at forsta bevaeggrunde for,

at den enkelte unge med kronisk sygdom kan
veere tilbgjelig til at droppe behandlingen.

De este piger med Turner syndrom behand-
les med vaeksthormon, og nar puberteten
skal starte, desuden med hormoner i form af
tabletter eller plaster. Nogle piger med Turner
syndrom har ogsa behov for tabletter til at
regulere stofskiftet. Unge foretraekker forsta-
eligt nok medicin, der pavirker deres liv og livs-
stil mindst mulig. Behandling med vaeksthor
mon kraever daglig indsprgjtning, og meget
tyder p3, at det kan veere sveert at overholde
denne behandling — ikke mindst for unge (4).
| en amerikansk undersggelse tog ca. 30% af
kvinder med Turner syndrom ikke gstrogen-
tabletter, som de blev anbefalet (5).

Nar man ikke tager sin medicin, kan det skyldes
en enkelt smutter, glemsomhed, manglende
forstaelse af, hvorfor man skal have medici-
nen, ubehag ved indsprgjtningen, bivirkninger,
fortreengning og meget andet. For de este
er det ikke et "enten-eller”, men derimod er
der oftere tale om, at behandlingen passes i
hgjere eller mindre grad. De faerreste patienter
har lyst til at forteelle deres laege, at de ikke
har taget medicinen som aftalt. Det betyder,
at laegen og patienten kan tale forbi hinar
den, og i det lange lgb kan det have negativ
ind ydelse pa 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 \Ar
ker, og at hun kender konsekvenserne af at
droppe behandlingen (4). For unge hjeelper
det at blive mgdt med abenhed og tillid, og

at f& undervisning om den sygdom hun har,
i et sprog der kan forstas. Det er vigtigt for
den unge at have en handleplan, hvis tingene
gar skeevt, og at have regelmaessig kontakt
med sin leege.

Venner betyder meget i ungdomsarene, og
det er afggrende at veere en del af feellesska-
bet med andre unge. Unge spejler sig i andre
unge og Vil ofte gerne veere noget seerligt,
men ogsa ligne de andre. Unge formes og
dannes af og med hinanden i langt hgjere
grad end af foreeldrene. Dette geelder ogsa for
unge, der har en kronisk sygdom. For nogle
kan sygdom begreense dette formende sociale
liv — direkte pa grund af psykiske eller fysiske
begraensninger eller indirekte pa grund af
treethed, behandling, lsegebesgg og indleeg-
gelser. Manglende viden hos kammerater kan
fare til misforstaelser og ekskludering. Dil
lerier og mobning har vist sig at veere den
vigtigste faktor, der farer til depression blandt
unge piger med Turner syndrom (6)Lav selv-
veerdsfglelse beskrives som et problem for
mange unge med kronisk sygdom og ogsa
blandt piger med Turner syndrom. Piger med
Turner syndrom har ere opmaerksomheds-
forstyrrelser, fgler sig ofte alene eller udenfor,
seerlig pga. hgreproblemer, som opstar hos
omkring halvdelen af patienterne. Turner
syndrom-kvinder fra Holland opfattede sig



selv som mindre socialt accepterede, mindre
atletiske og med mindre tiltreekkende end
andre piger (1).

Ingen mennesker gnsker at blive identi ceret
ved at have en bestemt sygdom — og dette
geelder seerligt for unge. Derfor kan mange
unge veere imod tanken om at tale med andre
unge, der har samme sygdom. Erfaringer og
undersggelser viser dog, at grupper hvor unge
mgder hinanden og udveksler erfaringer —en-
ten ved mgder eller over internettet - er meget
udbytterige for de unge. | Danmark ndes
Turnerforeningen, som blandt andet har en
ungdomsgruppe (www.turner-syndrom.di)
og ogsa i en reekke andre lande ndes der
nationale foreninger.

Ungdommen er ogsa arene, hvor man skal
veelge uddannelse og erhverv. Det har veeret
en myte i mange ar, at piger med Turner syn-
drom var darligere begavet end andre. Det
har vist sig, at de este piger med Turner syn-
drom har normal intelligens. Undersggelser
viser endda, at ere piger med Turne syndrom

afslutter en leengerevarende uddannelse end
piger fra den gvrige del af befolkningen (7)

Imidlertid kan nogle piger med Turner syndrom
have speci kke vanskeligheder med rummelig
opfattelse og matematik. | skolen og pa andre
uddannelsesinstitutioner er det vigtigt, at man
tager hensyn til de specielle fysiske problemer,
der kan veere forbundet ved Turner syndrom
— fx bar piger med nedsat hgrelse sidde langt
fremme i klassen, og bord og stol skal selv-
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folgelig veere tilpasset i hgjden. Det er derfor
vigtigt, at leerere og fysio- og ergoterapeuter

er bekendt med hvilke hensyn, der skal tages
til den enkelte elev.

God uddannelsesvejledning er afggrende for,
at man kan leve sine drgmme ud ved at teenke
kreativt og abent,og bevare sin selvtillid og
tro pa, at meget kan lade sig gare. For nogle
kan Turner syndrom betyde indskreenkninger
i den fysiske udfoldelse, fx pga. hjerteproble-
mer. Man ma ngdvendigvis tage hensyn til de
speci kke begraensninger, nar man veelger
uddannelse og erhvery, og udfordringen be-
stari, at alle unge far mulighed for at udnytte
deres udviklingspotentiale fuldt ud. | danske
folkeskoler begynder man allerede at forbe-
rede erhvervsvalget omkring 7.klasse, og alle
unge under 25 ar kan fa vejledning om ud-
dannelse og job hos Ungdommens Uddan-
nelsesvejledning (UU) i detomrade, hvor man
bor. Uddannelsesvejlederen faglger den unge,
indtil hun er i gang med en ungdomsuddan-
nelse, og for unge med seerlige behov er der
specialvejledere knyttet til UU-centrene.

Der er mange mader at reagere pd, nar man
er ung og kronisk syg. Der aktiveres en vifte
af fglelser, som rummer angst og utryghed
for at veere anderledes, at tabe kontrollen og
selvsteendigheden i sit eget liv, at leve med
begreensninger i sine funktioner og pa langt
sigt tanker om ikke at kunne fa bgrn og endda

angst for at dg. Mange benytter sig af ere



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

Fornaegtelse 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 far, og
der ikke er sket noget darligt. Denne méade
kan hjzelpe den unge til at fordgje de nye vilkar
i dettempo, hun har brug for, og som hendes
psykiske modstandskraft tilsiger hende. Men
forneegtelse kan fare til, at man glemmer at
tage medicin, bliver veek fra aftalte laegebesgag
og passer mindre godt pa sig selv.

Nogle reagerer med at blive mere afhaengige
af deres foreeldre, end de behgver, og ved at
opfare sig uventet barnligt. De regredierer til
et tidligere og mere trygt udviklingstrin. Den
unges emotionelle rummelighed i forhold til
egne folelser mindskes. Det kan betyde, at
denungeien periode ikke eristand til at klare
folelser og situationer, som hun tidligere mag-
tede, og nder maske mere barnlige mader at
udtrykke sig pa. Falelser af frustration, vrede
og skyld over at veere i denne besveerlige situa-
tion kan veere sa sveere at beere, at man farer
vreden over pa andre — typisk pa foraeldrene
eller behandlere. De samme negative falelser
kan udtrykkes ved udadrettede handlinger,
ved at lade vreden fa a gb ved f. eks at kaste
med ting, gdelsegge og heerge.

En anden type reaktionsmade kan veere
kompensation, hvor den unge andrer sine
seedvanlige aktiviteter som modsvar pa de
begraensninger, sygdommen bringer. Et ek-

sempel pa dette kan vaere en tidligere danser,
der ikke leengere kan danse, men vaelger at
begynde at spille musik i stedet, eller en ung
med sukkersyge, der bliver ekspert i at lave
sund gourmetmad. Nogle ungeintellektuali-
serer —det vil sige, at man forholder sig meget
rationelt til sin sygdom og de praktiske og
tekniske detaljer omkring sygdommen. Paden
made kan man — i hvert fald pa over aden —
seette sine vanskelige falelser i parentes og
opleve en ny kontrol over situationen.

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

Den nyeste forskning pa omradet viser, at
unge med en kronisk sygdom lever livet ligesa
eksperimenterende og risikabelt som andre
unge — og lidt til, maske (8). Det har f.eks.
vist sig, at unge med astma og sukkersyge
ryger mere end andre unge. Kombinationen
af en hyppig risikoadfeerd og gget helbreds-
risiko bringer dermed syge unge i en dobbelt
uheldig situation.



For unge betyder de fgrste forelskelser og
seksuelle erfaringer meget for selvtilliden, og
generelt er unge med kronisk sygdom mindst
ligesa seksuelt aktive som deres jeevnaldrende.
Det har vist sig, at seksuelt overfgrte sygdom-
me og teenage-graviditeter forekommer hyp-
pigere blandt unge med kronisk sygdom end
blandt andre unge. Det skyldes méaske, at vi i
sundhedsvaesnet gennem mange ar fejlagtigt
har troet, at kronisk syge unge ikke var ligesa
tilbgjelige som andre unge til at eksperimen-
tere, afprgve 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 fgrste kys, den fgrste keereste og
den seksuelle debut senere end piger fra bag-
grundsbefolkningen, og en fransk undersg-
gelse tyder pa, at dette kan pavirke selvtil-
liden i negativ retning (2). Arsagen hertil er
angiveligt et gnske om at veere som andre og
en forestilling om, at et sent debuttidspunkt
er udtryk for ikke at mestre det samme som
andre. | gvrigt er det generelt, at unge forestil-
ler sig, at andre unge debuterer tidligere, end
de egentlig gar. Sex er jo i sig selv ikke farligt
— tveertimod skulle det gerne veere dejligt og
en helt naturlig del af livet. Men ugnsket sex
og ubeskyttet sex kan veere bade ubehageligt
og sundhedsskadeligt for alle. Undersggelser
blandt raske unge har vist, at ca. 10% har
oplevet ugnsket samleje i forbindelse med, at
de havde drukket alkohol, og at mellem 10
0g 20% af unge ikke bruger preevention ved
deres farste samleje. Selvom barnlgshed er et
stort problem for kvinder med Turner syndrom,
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er det veerd at huske p4, at mellem 2 og 5%
kan blive spontant gravide, og at alle kan blive
smittet med kenssygdomme. Samtale og rad-
givning om praevention er derfor ligesa vigtig
som blandt andre unge. En del kvinder med
Turner syndrom har problemer med hjertet,
og i de tilfeelde er det seerlig vigtigt at veere
opmeerksom pa at undgd uplanlagt graviditet
og tale med sin leege i god tid fgr en eventuel
graviditet.

Selvom andre unge har stor betydning for den
syge unges identitetsdannelse, for selvveerds-
folelsen og for stimulationen af alle sanser, be-
tyder foreeldre og familie meget for unge med
kronisk sygdom. Unge bliver i perioder traette
af foraeldrenes stgtte og hjeelp, begreensnin-
ger af aktiviteter, overvagning og pamindelser
om at passe pa sig selv. Samtidig ved vi, at
unge pa det ene tidspunkt kan have behov
for stor neerhed, trgst og megen omsorg og
kort tid efter have behov for at veere sig selv,
udelukke foraeldrene, veere tavse og afvisende.
Det kan som pargrende og behandler veere
sveert at balancere i sddanne svingninger. Man
kan sige, at man som foraeldre hyppigt skal
"skifte gear” alt efter terraenet og motoren.

Unge med kronisk sydom kan ofte klare mere,
end voksne tror. Det er derfor vigtigt, at bade

den unge, foreeldrene, leeger og sygeplejer
sker er opmaerksomme pa at involvere den
unge i hendes egen behandling. Det skal ske
gradvist, s alle parter nar at vaenne sig til,
at den unge bliver mere og mere ansvarlig
for sin behandling, far et mere modent og



realistisk billede af sig selv og sin sygdom og
ogsa far mere ind ydelse pa, hvad der skal ske.
Allerede i de tidlige pubertetsar kan det veere
gavnligt, at den unge gradvist far mulighed for
at veenne sig til at have samtaler alene med
leegen. Det giver den unge mulighed for at
tale om emner, som hun ikke har lyst il at tale
med foreeldrene om, og det "tvinger” samti-
dig leegen til at tale med den unge om, hvad
hun fejler, og hvad malet med behandlingen
er. For at samarbejdet bliver frugtbart, skal
den unge opleve, at foreeldre og behandlere
viser hende tillid og har tiltro hende som per
son og ikke kun seetter fokus pa sygdommen,
men pa det hele liv, som den unge lever.

Foraeldre og behandlere skal veere opmeerk-
somme pa szerligt s&rbare unge og pa perioder,
hvor den unge har det sveert. Hvis den unge
traekker sig tilbage fra sociale sammenhaenge,
har lavt selvveerd eller virker trist og deprime-
ret, kan der veere brug for ekstra neerveer, tid
og omsorg, og maske 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 ogsa "alminde-
lige unge”. Ved at invitere til at tale om almin-

delige ungdomsproblemer, far man kontakt

med den unge om andet end sygdommen,
selvom det naturligvis fylder meget bade hos
foraeldre og behandlere. Unge gnsker at man
taler sa eerligt som muligt om forstaelse af
egen krop, seksuel debut, beskyttelse mod
kgnssygdomme og undgaelse af ugnsket
graviditet. Ved at seette fokus pa hvad der
fungerer godt og pa de omrader, hvor den

unge ligner alle andre unge, kan man bidrage

til at den unge kan meerke sine ressourcer og
opdage, at hun patrods sin sygdom kan have
et udviklende feellesskab med andre unge.
Foreeldre bliver aldrig over gdige, men de

skal gradvist justere maden at veere foreeldre
pa, ligesom foreeldre til raske unge.

Det er almindeligt, at unge i perioder ikke
passer deres behandling. En forstaende, aben
og ikke-fordgmmende holdning er ngdvendig
for frugtbar kommunikation omkring dette.
Det kan i disse perioder veere behov for at
behandleren sammen med den unge nder
ud at formulere en "god nok” behandling,
som ikke ngdvendigvis er perfekt udfra et lae-
geligt synspunkt, men som er pa 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 — altsa kende konsekvenserne af
at droppe behandlingen. Forklaringen skal
gentages og efterhanden som den unge mod-
nes kan der komme ere og ere detaljer i
informationerne. Undervisning, information,
handleplaner og regelmaessig kontakt gger
den unges lyst og evne til at passe pa sig selv.
For nogle kan det veere en hjeelp at fgre me-
dicin-dagbog. Nogle leseger og sygeplejersker
tilbyder hjemmebesgg, og mange unge far
stort udbytte af gruppeundervisning, selvom
de ofte er skeptiske pa forhand. Undervisning,
information og samtaler skal leveres i et sprog,
den unge kan forstd, og som den unge kan
forbinde sig med. Det hjeelper at komme med
konkrete eksempler og undlade at vaere ab-
strakt i sin tankegang. Man kan f.eks. tage
udgangspunkt i situationer den unge kender
fra sin hverdag - fx "Nar du sidder i bussen



pé hjem fra skole...” eller "Er det sveerest at
huske at tage medicinen om morgenen eller
om aftenen?”

Sammenfatning

Unge med kronisk sygdom star uden tvivlien
meget udfordrende og ofte sveer livssituation,
hvor de bade skal kunne rumme de mange
forandringer som puberteten i sig selv byder
pa, og samtidig skal klare at have en sygdom,
derien eller anden udstraekning pavirker den
unges liv. Foreeldre og sundhedspersonale
kan i hgj grad bidrage til at hjeelpe den unge
igennem de perioder og processer, som er
seerlig kreevende, f.eks selvstaendiggarelse
omkring medicin og behandling, handtering
af spgrgsmal om seksualitet og praevention,
uddannelse, ytning til egen bolig etc. Nogle
af de vigtigste faktorer i samspillet med den
unge er, at vise abenhed og tillid og at aner
kende den unges egne holdninger. Pa den
made styrkes den unges selvsteendiggerelse
0g autonomi, og det gar hende i stand til at
leve livet — med sin sygdom.

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

Ungdomsmedicinsk Videnscenter
pa Rigshospitalet:
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www.ungdomsmedcin.dk

Unge med medfadt hjertesygdom:
www.guch.dk

Unge med hgreproblemer
www.hoereforeningen.dk
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1,T ypiske symptomer” pa 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 isaer vigtig for famili-
erne og behandlerne for at ggre 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 fgdslen,
0g andre udvikler sig med tiden. Mange af

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

| dette kapitel er symptomerne grupperet ef-
ter, hvorvidt de pavirker statur, hoved og hals,
brystkasse, lemmer, hud eller hjerne. Det er
dog nyttigt at vide, at nogle af symptomerne
er forarsaget af lav produktion af SKDX (short
stature homeobox gene on the X chromosome
- homeobox-gen for lille statur pa X-kromoso-
met), der er beskrevet i detaljer i kapitel 8, i
speci kke omrader af de udviklede lemmer og
det udviklede ansigt, og at andre symptomer
er resultater af abnorm lymfeudvikling.

Under embryogenesen (fosterudviklingen)
forekommer SHOX i omrader af den udvik-
lede albue, hand og ankel og det udviklede
handled og knae (Figur 2). Genet forekommer
desuden i det veev, der udvikler sig i overkae-
ben og underkaeben, i mellemgreknoglerne,
tungen og det ydre gre samt i de muskler, der
bruges til tygning, udligning af lufttrykket pa
begge sider af trommehinden, modulering af
spandingen i den blgde gane og opbygning
af ansigtet. Faldende produktion
af SHOX kan saledes forklare an-
sigtskarakteristika som kronisk
mellemgrebetaendelse, obstruktiv
sgvnapng og problemer med at
leere at sutte, puste, spise og tale.

Det modne lymfesy-
stem bestar af et stort

Figurer 1-2
netveerk af tynde kar,
Figur 1. Turner syndroms mange ansigter. (1)
der dreener veeske og

proteiner, som er sivet

Figur 2. SHOX-forekomst (gren) omkring knogler i fosterhand
under udvikling. (2)
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ud af blodkar, tilbage til blodet savel 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 strammen ind i vene-
systemet blokeres, kan der danne sig en stor
samling af veeske bag i halsen, der kaldes hy-
groma cysticum (Figur 4). Hvis ansamlingen er
stor, vil der samle sig abnormt meget vaeske
omkring hjertet, lungerne og bughulens orga-
ner savel somihuden, hvilket resulterer i sveer
anaemi, en ofte fatal tilstand. Lymfekarrene

i lemmerne er ligeledes ofte underudviklede,
og det resulterer i, at der samler sig veeske i
haender og fgdder.

Hvis resultatet er hygroma cysticum, vil den
pageeldende baby med Turner syndrom fa
symptomer som hudfold i nakken, lavere

hargreense og misformede grer (Figur 5).
Forskelle i harets placering og neglenes form
opstar ofte som resultat af, at disse kropsdele
udvikles i haevet veev.

Statur

Kort statur er det vigtigste symptom pa Turner
syndrom. De este piger med Turner syndrom
har normal leengde ved fgdslen (Figur 6), men
de vokser langsommere i spaedbarnealderen
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og barndommen (Figur7), og de har derefter

ikke den normale spurt i pubertetsvaeksten.

Veeksten i speedbarnealderen kan vise sig at

veere endnu langsommere pa grund af proble-

mer med at indtage fade (darlig sutteevne), og

vaeksten i barndommen kan forega langsom-

mere pa grund af udvikling af problemer som

hypothyroidisme og cgliaki. Veeksten skal der

for fglges ngje i et speci kt Turner syndrom-

veekstdiagram. Voksne med Turner syndrom, i :
derikke har faet vaekstfremmende behandling,
ender med at vaere omkring 20 cm mindre end

andre voksne kvinder (Figur 8).

Hoved og hals

\ Figur 3. Diagram over lymfesystemet hos en voksen kvinde.
. * Lymfen bringes opad fra benene og armene mod
@J ne lymfeknuderne og ind i de store lymfekanaler, f.eks.
cysterna chyli og thorax-kanalenLymfesystemet
H H HP' A dreenes ud i venesystemet i halsen ved overgangen
Det mest almlndellge Symptom I QIEt er eﬂpl Flgur gb mellem venstre vena subclavia og venstre halsvene
canthusfold ved det ene gje eller ved begge. (indsap). (1)
. . Figur 4. Etnormaltfoster med aben forbindelse mellem lymfe-
Det er en hudfold i det gverste ﬂjenlég, der systemet og venstre halsvene. Et foster med blokeret
. . . forbjndelse og dermed falgende hygroma cysticum
daekker gjenkrogen. Den er meget almindelig T (haire).
i Turner Syndrom Og har ingen andre konse- g Figur 5. Ekstralgs hud pa bagsiden‘af halsen,dlergn gang var
. R . daek_ket afen hygroma cysticum. Pen vil blive til et ar
kvenser. (Figur 9) Sma epicanthusfolder kan og vil danne en "hudfold i nakken”. (3)

Figur 6. Nyfedt med Turner syndrom, normal leengde.

veere der allerede ved fgdslen og forsvinder,
o ) Figur 7. 32 maneder gammel pige med Turner syndrom (til
efterhanden som naeseroden bliver mere venstre), hvis 21 méneder gamle sgster (til hgjre) for

. Figur 11 ventes snart at vokse hende over hovedet. (1)
fremspringende.

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

Figur 9. Epicanthusfolder. @verste panel: epicanthusfolder ved

Et andet almindeligt ﬂjensymptom elptose, begge gjne (pilen peger p& venstre fold). Neeseryggen
. ° . . (stierne) er trykket hos denne baby. Nederste panel:
haengende ﬂjenlag (Flgur 10) Nogle piger er let epicanthusfold til hgjre i ungdommen. (1)
nradt til at |$gge hovedet t||bage for atkunne Figur 10. Ptose (haeggende gjenlag) ved venstre gje. Bemaerk,
. . . at hun ogsa har en epicanthusfold til venstre. (3.)

se. Undertiden er Operatlon nﬂdvendlg for at Figur 11. Skelen, manglende koordination mellem gjnene.
. ° Denne piges hgjre gje er drejet ind (esotropi), mens

lofte ﬂ]enlaQEt op. venstre gje ser lige frem. (1)
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Maske er det mest signi kante gjensymptom
skelen, en synsdefekt, hvor gjnene ikke er ko-
ordinerede og peger i hver sin retning (Figur
11). Den darlige justering kan veere til stede
konstant, eller den kan komme og ga. Hvis
den er tydelig, kan den fgre til svagsynethed
eller tab af synet i det gje, der ikke bruges.

Figur 12

Figur 14

Figur 15

drer

Det ydre gre kan have ere forskellige abnor
miteter, men ingen af dem pavirker hgrelsen.
Almindelige resultater er f.eks.sammen-
voksning af crus mediale og crus laterale pa
bruskbuerne pa det ydre greog forstarrelse
af muslingebenet. Forstgrrelse af muslinge-
benet tvinger det ydre gre veek fra hovedet
og far grerne til at stritte. @rerne er ofte lavt
sat, og de kan veeredrejet i posterior retning
(Figur 12).

Mund og kaeber

Vejrtreekning gennem munden er almindelig.

Munden kan saledes ofte sta aben (Figur 13).
Dette skyldes ofte lav muskelto-
nus i ansigtets muskler og tungen
og/eller blokering af luftvejene
pa grund af forstarrede polypper
og/eller mandler. | sidstneevnte
tilfeelde forekommer der ogsa
snorken og eventuelt obstruktiv
sgvnapng.

Den harde gane kan veerengj og

smal. Derudover er der ofte ga

neudbulinger. Disse anatomiske

abnormiteter kan give vanskelig-

heder i forbindelse med sutning

og tale. Ofte kraeves der udvidelse
af ganen, fagr patienten kan anvende en bgjle
(Figur 14).

Vigende kaebe (kaeben er skubbet bagud) er
ligeledes almindelig (Figur 15, hgjre billede),
og resulterer ofte i overbid (Figur 15, venstre
billede).



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 sa alvorlig, at den
begreenser halsens beveegelser og de krave-
typer, personen kan beere Hargreensenkan
ogsa veere et kosmetisk problem. Den straek-
ker sig ofteleengere ned i nakken end normalt.
Haret drejer tit opad i en hvirvel (Figur 15,
hgjre billede). Halserkan vaere kortpa grund

af sma og/eller ssammenvoksede halshvirvier
(Figur 16).

Brystkasse

| gennemsnit har individer med Turner syn-
drom enbred 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 indadbgijning af ribbensbru-
sken (den del af ribbenene, der feester dem
pa brystbenet) til samme niveau. Graden af
brystbenets indadbgjning varierer fra en hul
kop til en dyb tragt og kan blive starre i takt
med veeksten (Figurl7-19).

TYPISKESYMPTOMERPA TURNERSYNDROM| KAPITELY

Figur 16

Figur 17

Figur 18

Figur 19

Figurer 12-19

Figur 12.

Figur 13.
Figur 14.
Figur 15.

Figur 16.
Figur 17.

Figur 18.
Figur 19.

Venstre panel: det ydre gre hos et normalt 4 ars barn. Antihelix (markeret med en stiplet bla linje) er

en foldet Y-formet bruskkam. Den gverste del af Y'et er gverste crus. Den nederste del af Y'et er nedre
crus. Den gverste part er delt i gvre crus og nedre crus. Muslingebenet er den hule skallignende del af
gret mellem antihelix og &bningen til aregangen. Hajre panel: ydre gre hos en ung pige med Turner

syndrom. @vre og nedre crus pa antihelix er sammenvoksede. Muslingebenet er forstarret. Gret er
desuden drejet (vippet) bagud. (Hgjre panel: (3))

Vejrtreekning gennem munden. Hovedet er vippet tilbage for at lette luftstrammen. (1)
Hegj, smal gane (den harde gane) med ganeudbulinger (pile).

Denne sade teenager har mange symptomer pa Turner syndrom. Hun har en fold i nakken, der bedst
ses frontalt (venstre). Fra siden (hgjre) ses det, at h&rgraensen bag pa halsen er lavt nede, og héret drejer
opad i en hvirvel, for det falder ned. Hendes grer sidder lavt og er vippet bagud (posterior roteret). Hun
har retrognathia (vigende keebe). (1)

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

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

Tragtbryst. Indbugtning ved roden af brystbenet (brystpladen).

Cubitus valgus. Vinklen mellem overarmen og underarmen er stgrre end 15 grader. Bemaerk: denne
pige har ogsa et kraftigt hensebryst, indadvendte brystvorter og manglende brystudvikling.

61



62

Figur 21

Brystvorterne kan siddemed me-

get stor afstand (Figur 18) og/el-
ler de kan vende indad (Figur 19).
Pubertetens brystudvikling kan
veere forsinket eller kan udeblive
helt (Figur 18-19).

Scoliose er en abnorm bgijning af
rygsgjlen (Figur 20). En normal
rygsgjle skal se ud som en ret
linje fra halsen til taliebenet, nar
man ser den bagfra. Den primeere
krumning af rygsgjlen udvikles
farst. Da de este bgrn med scoliose er uden
symptomer, kan tilstanden udvikle sekundaere
(kompensatoriske) kurver, der holder skuldre-
ne lige, sa det ser ud som om ryggen er lige.

Hvis en scoliosebgijning i den gverste del af
ryggen (thoraxomradet) er stor nok, vil ryg-
sgjlen dreje og desuden bugte sig fra side til

Figur 20

Primaer krumning

Sekundaer krumning

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

Hofte og
lemmer

Kongenital (medfadt) hofteluxation er et vig-

tigt symptom pa Turner syndrom. Hvis den

opdages tidligt, kan den nemt behandles pa et

par uger. Hvis ikke vil barnets hofte udvikle sig

skeevt. Undersggelse af kongenital hofteluxa-
tion er en del af den rutinemaessige undersg-
gelse af ethvert nyfgdt barn (Figur 22).

Cubitus valgus (“@get carrying angle”), dvs.

aget albuevinkel, forarsages af udviklings-
maessige abnormiteter i albuen, dannet af

Figur 22



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

Madelungs deformitet (“bajonetdeformitet”)

er relativt sjeelden i Turner syndrom. Den er
forarsaget af udviklingsmaessige abnormiteter
af de to knogler i underarmen. Enden af ulna
er rykket opad (Figur 24).

Kort fierde metacarpalknogle er relativt almin-
delig og giver sjeeldent anledning til problemer
for handens funktion (Figur 25-26).

Enenkelt handfure er temmelig almindelig og

opstar tidligt i udviklingen, nar de to vandrette

furer i hand aden lgber sammen og danner

en enkelt (Figur 27). Den kan forekomme pa
den ene hand eller begge og ndes ofte iden

almene befolkning.

Figur 23

Vinkel >15

TYPISKESYMPTOMERPA TURNERSYNDROM

Lymfgdem, en samling af lymfevaeske i veevet,
er mest almindelig i haender og fadder. Til
standen er mest alvorlig i spaedbarnealderen
og bliver bedre (Figur 28). Men den vedbliver
at veere 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, sa det bliver problemfyldt
at have sko pa og g4, og risikoen for lokale
infektioner stiger.

Negledysplasi, abnorm udvikling af nger- og
tanegle, resulterer normalt i negle med lille
diameter, der udgar fra ngrene eller taeerne

i en mere spids vinkel, sa de stikker ud (Figur
28-29). Nedgroede tanegle er almindeligt
forekommende, iseer hvis neglene ikke klippes
lige over. Platfod (pes planus) er almindeligt
forekommende (Figur 30). Fgdderne er relativt
store i forhold til hgjden, og de bliver endnu
starre ved veeksthormonbehandling.

KAPITEL/

Figurer 20—-23

Figur 20.

Figur 21.

Figur 22.

Figur 23.

Tegning af scoliose (ryggens kurvatur) hos en person, der star sa rank som muligt. P&
denne illustration er der en primaer krumning i thoraxregionen (med ribbenene) og en
kompenserende sekundeer krumning i lumbalregionen (det nederste af ryggen) (3)

Pige med scoliose. Nar hun bgijer sig frem, kan man se en pukkel, hvor ribbenene er
drejet ud. (3)

Scoliose registreres normalt ved rutinescreening med foroverbgjningstest (Adam’s test),
enten i skolen eller som en del af barnets regelmaessige besgg hos bagrnelaegen. Under
denne undersggelse skal barnet tage blusen af (piger kan beholde bh’en p&) og sta
lige op med fgdderne samlet. Undersageren kontrollerer farst, at skuldrene, scapulae

(skulderbladene) og hofterne er lige (ulige skuldre kan veere tegn pa coliose), og at

rygsgijlen er lige. Dernzest skal barnet bgje sig fremad i hoften med armene lgst strakt

og hand aderne samlet. Hos bgrn med scoliose vil der afslgres en asymmetri i ryggen

eller brystkassens rygside, der resulterer i et lgft af den ene side af ryggen, en ribben-
spukkel.

Undersggelse af en hofteluxation. @verste gur: venstre hofte er skredet. Nederste gur:
l&rbenshovedet, der var skredet i hofteledet, er sat pa plads igen m&ftolani-mangvren

®3)

Cubitus valgus forekommer, nér vinklen mellem overarmens og underarmens leengdeak-
ser (med h&nd aderne vendende fremad) er stgrre end 15 grader. (3).














































































































































































































































































































































































































































































































