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TURNERS SYNDROM

Agrenska ér ett nationellt kompetenscentrum for
sdallsynta diagnoser och en unik métesplats for barn,
ungdomar och vuxna med funktionsnedsattningar,
deras familjer och professionella. Det ar belaget pa
Lilla Amunddn séder om Goteborg.

Agrenska &r en idéburen organisation som bedriver flera olika
verksamheter, sdsom familje- och vuxenvistelser, korttids- och
sommarverksamhet, personlig assistans samt kurser, utbildningar
och konferenser. Agrenska driver ocksé Informationscentrum for
séllsynta halsotillstdnd som ansvarar for att ta fram och kvalitetssékra
informationstexter till Socialstyrelsens kunskapsdatabas om sallsynta
halsotillstand och sprida information om dessa.

Varje ar arrangeras drygt tjugo vistelser for familjer fran hela
Sverige. Till varje familjevistelse kommer ungefar tio familjer med
barn som har samma séllsynta diagnos, i det har fallet Turners
syndrom. Under vistelsen far foraldrar, barn med diagnosen och
eventuella syskon ny kunskap, méjlighet att utbyta erfarenheter
och traffa andra i liknande situation.

Foraldraprogrammet innehaller forelasningar och diskussioner
om aktuella medicinska ron, pedagogiska fragor, psykosociala
aspekter samt vilket stdd samhaéllet kan erbjuda. Barnens
program ar anpassat efter barnens forutsattningar, mojligheter
och behov.

Denna dokumentation bygger pa forelasningarna i samband med
familjevistelsen och ar skriven av Sara Lesslie, redaktor vid
Agrenska. Innan informationen blir tillganglig for allmanheten har
varje forelasare faktagranskat texten. For att illustrera hur det kan
vara att leva i en familj med ett barn med Turners syndrom beréttar
ett foraldrapar om sina erfarenheter. Familjemedlemmarna har i
verkligheten andra namn.

Dokumentationerna publiceras &ven p& Agrenskas webbplats, dar de
kan laddas ner i pdf-format: agrenska.se
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Turners syndrom i ett livsperspektiv

© Agrenska 2022, nr 655

— Livskvaliteten ar i allménhet god hos vuxna kvinnor
med Turners syndrom, men hjartfel och nedsatt horsel
ar faktorer som kan paverka livet negativt. Det sager
Kerstin Landin-Wilhelmsen som ar professor och
overlakare pa Sahlgrenska universitetssjukhuset i
Goteborg.

Turners syndrom (TS) férekommer bara hos flickor och kvinnor. Det
beror pa att orsaken ar en forandring pa hela eller delar av den ena
X-kromosomen. Det leder till kortvuxenhet och att flickan inte kommer
i puberteten pa naturlig vag. Varje ar fods mellan 40 och 50 personer
med TS i Sverige vilket innebar 1 av 2 500 fodda flickor. | dag kanner
man till cirka 1 800 kvinnor med TS i landet, ungefar halften av dessa
ar under 18 ar.

Historik

Namnet Turners syndrom kommer fran den amerikanska
endokrinologen Henry Turner. Ar 1938 rapporterade han om sju
kvinnor med utebliven pubertet, kortvuxenhet och de veck pa halsen
som ar typiska for tillstandet. Det kom darefter att kallas Turners
syndrom, men har varit kant langre an sa. Redan pa 1700-talet
omnamndes tillstdndet av den italienska lakaren Giovanni Morgagni.
Den svenska genetikern Jan Lindsten vid Karolinska Institutet i Solna
beskrev langt senare mosaikens betydelse vid TS.

Orsak

Manniskan féds normalt med 23 par kromosomer (46 stycken).

Ett av paren ar kdnskromosomerna, de som gor att vi utvecklas till
flickor eller pojkar. Flickor har normalt tva X-kromosomer och pojkar
en X-kromosom och en Y-kromosom. Flickor med TS saknar hela
eller delar av den ena X-kromosomen. En X-kromosom har en lang
och en kort arm. P& den korta armen sitter gener som styr bland
annat langd och pubertet. Nar den ena X-kromosomen saknas helt
eller delvis vaxer inte flickan som férvantat och kommer inte in i
puberteten. Aggstockarna producerar inte 4gg och kvinnor med TS
blir i allmanhet inte gravida pa naturlig vag.

Om en av X-kromosomerna saknas helt kallas tillstandet for
monosomi (45,X). Den variant av TS dar flickorna har kvar en X-
kromosom och delar av den andra kallas for strukturell avvikelse
(46,XX). Mosaikformen (mosaicism) innebar att flickor kan ha tva
friska X-kromosomer i en del av kroppens celler och samtidigt sakna
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en X-kromosom, eller delar av den, i andra celler i kroppen
(45,X/46,XX).

— Kromosomavwvikelsen kan alltsa finnas i olika stor omfattning. De
som har en liten forandring eller forlust (deletion) far farre symtom.
Nagra av dem kan f& en spontan pubertet och ha mdjlighet att fa barn
pa naturlig vag. Det finns ocksa de som inte har behovt soka vard
som barn for ndgra symtom kopplade till syndromet, och darfor far sin
diagnos forst langt in i vuxenlivet, sager Kerstin Landin-Wilhelmsen.

Diagnos

Det ar vanligt att diagnosen stalls vid fodseln. Da upptéacks nastan
halften av alla fall. Symtom som kan vara tecken pa TS ar svullna fot-
och handryggar, nagot kortare fodelselangd an forvantat (cirka

49 centimeter), nagot lagre fodelsevikt (ungefar tre kilo) samt hjartfel
(fortrangning av stora kroppspulsadern ar vanligt). En del har
utseendemassiga kannetecken med koppformade 6ron, ett veck i
dgonvran, liten underkéake, hog och smal 6verkake samt hudveck pa
vardera sidan om halsen. Atsvarigheter ar ocksa vanligt.

— Om en flicka fodds med nagra av de har tecknen ska det ringa en
klocka och lékaren géra en kromosomundersokning, sager Kerstin
Landin-Wilhelmsen.

En tredjedel av flickorna far sin diagnos fore tioarsaldern, ofta pa
grund av att de da stannar i vaxten. Hos ungefar 15 procent upptéacks
att nagot inte stammer i och med att flickorna inte kommer in i
puberteten. Ett fatal far en diagnos forst som vuxna.

— Ju tidigare diagnos, desto béttre ar det for behandlingarnas skull.
Men oavsett nar det sker ar det viktigt for den enskilda flickan att fa
en diagnos, sager Kerstin Landin-Wilhelmsen.

Diagnosen faststalls med hjalp av ett blodprov dar kromosomerna
kontrolleras i de vita blodkropparna. Det gar ocksa att ta ett prov fran
munslemhinnan och kontrollera cellerna dar.

Medelaldern for diagnos vid monosomi (en X-kromosom) och vid en
strukturell avvikelse da aven delar av den andra X-kromosomen finns
kvar ar tio ar. Vid mosaikformen da kromosomavvikelsen bara finns i
en del av kroppens celler &r genomsnittsaldern for diagnos 18 ar.

Symtom
Nagra vanliga kannetecken for TS, med forekomster, ar:
e kortvuxenhet, 80—90 procent
e hogt blodtryck (hypertoni) och hjartfel, 20 procent
e bristande funktion hos aggstockarna (ovarialsvikt), 90 procent
e horselnedsattning, 40 procent
e benskorhet (osteoporos) och frakturer, 50 procent
e nedsatt skoldkortelfunktion (hypotyreos), 30-50 procent
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e nedsatt orienteringsformaga (visuospatial formaga).

Behandling och uppfdljning

Sedan mer &n 25 ar finns det ett nationellt vardprogram for flickor och
kvinnor med Turners syndrom, som anvands vid
universitetssjukhusen i Sverige. Pa de olika Turnercentrumen traffar
personer med syndromet regelbundet specialistteam. Daremellan gar
de pa kontroller pa hemorten.

— Alla flickor och kvinnor med TS far samma form av uppféljning.
Gruppen som helhet blir bara friskare, sannolikt tack vare tidigt
insatta atgarder, sager Kerstin Landin-Wilhelmsen.

| det nationella vardprogrammet pa Turnercentrumen ingar
regelbundna kontroller hos manga olika specialister, bland annat
gynekolog, endokrinolog, hjartlakare och dronlakare.

Endokrinologi — hormonbehandling

Nastan halften av alla kvinnor med TS har underfunktion av
skoldkorteln, hypotyreos. Da tillverkar kroppen inte hormonet tyroxin i
tillracklig omfattning, utan det maste ges som tillskott. Hormonet ges i
tablettform (Levaxin) med bra resultat. Med stigande alder 6kar risken
for hypotyreos. Darfor ska man fortsatta att arligen ta prover som
mater hormonerna fritt T4 och TSH for att kontrollera skoldkdrtelns
funktion. Aven blodtryck och vikt ar viktiga att kontrollera eftersom
lagt blodtryck och évervikt kan vara indikationer pa underfunktion av
skoldkaorteln.

— Jag vill poéangtera vikten av att ta prover, eftersom hypotyreos ar
vanligt generellt i befolkningen och forekomsten tkar med stigande
alder, sager Kerstin Landin-Wilhelmsen.

Las mer om hormonbehandlingar pa sidan 12.

Hjartfel

Var femte kvinna med TS har ett medfétt hjartfel som upptécks vid
fodseln. Det finns ocksa en nagot 6kad risk for att fa en plotslig
aortadissektion, da stora kroppspulsaderns karlvaggar férsvagas och
kan brista.

Las mer om hjartfel vid TS pa sidan 19.

Bentathet

Nar det galler risken for osteoporos (benskoérhet) kan kvinnor med TS
delas in i tva grupper, en yngre och en aldre. Den yngre gruppen har
behandlats med tillvaxthormon pa grund av kortvuxenhet vilket kom
som lakemedel pa mitten av 1980-talet. De &ldre kvinnorna har inte
fatt ndgon sadan behandling under sin uppvéaxt. Eftersom bade

© Agrenska 2022, nr 655 7



Turners syndrom

tillvaxthormon och 6strogen har god effekt pa bentatheten har de
yngre kvinnorna en lagre risk for att utveckla osteoporos. De som inte
har fatt tillvaxthormon i barndomen eller 6strogen kontinuerligt bor
regelbundet kontrollera skelettet genom bentathetsmatning (DXA).

— Behandling med tillvaxthormon och 6strogen samt benspecifik
behandling har minskat antalet frakturer hos kvinnor med TS som &r
under 35 ar i Sverige. Preliminéra studier visar att frakturer i dag ar
vanligare bland befolkningen som helhet @&n bland kvinnor med TS,
sager Kerstin Landin-Wilhelmsen.

Kerstin Landin-Wilhelmsen poangterar &ven sinnenas betydelse for
balans och falltendens samt i forlangningen for risken for frakturer.
— Gruppen med TS som har hérapparat har fler frakturer &n de som
inte har horapparat. Nedsatt horsel och dalig balans innebér en stor
risk for att ramla oavsett om man har osteoporos och TS eller inte,
sager Kerstin Landin-Wilhelmsen.

Andra uppféljningar

Flickor med TS bor regelbundet kontrollera sina levervéarden.
Enzymnivaerna i levern kan vara forhojda. Det beror troligtvis pa en
Okad fettinlagring av kolesterol.

— Det har hanger sannolikt ihop med genetiken, men det gar att
normalisera levervardena genom att ga ner i vikt. Det kan leda till att
kolesterolnivaerna sjunker och darmed kan levervardena
normaliseras, sager Kerstin Landin-Wilhelmsen.

Det finns &ven en okad risk for autoimmunitet, vilket innebar att
immunférsvarets antikroppar angriper kroppens egen vavnad.
Autoimmunitet kan yttra sig som sjukdomar, till exempel
glutenintolerans (celiaki ) och hypotyreos. | lander som Danmark och
USA har man sett en 6kad frekvens av diabetes bland kvinnor med
TS.

— Vi ser dock inte att diabetes ar vanligt vid TS i Sverige, vilket
troligtvis hanger samman med att kvinnor med TS i Sverige vanligen
inte har fetma, sager Kerstin Landin-Wilhelmsen.

Vitamin B12-brist &r vanligare vid TS och bor kontrolleras.

B12 behdvs for att kroppen ska bilda roda blodkroppar. Vitamin B12
ar aven viktigt for nervbanorna och kanseln i fingrar och tar, hander
och fotter.

— Vitamin B12-brist diagnostiseras genom blodprov. Gastroskopi
rekommenderas for att faststélla eller utesluta celiaki, sager Kerstin
Landin-Wilhelmsen.
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Horsel

Knappt hélften av alla kvinnor med TS far aldersrelaterad nedsatt
horsel ungefar 20-30 ar tidigare &n den 6vriga befolkningen.
Horselnedsattningen ar alltsd densamma som for alla andra, men
kommer tidigare i livet.

— Det finns en stigmatisering kring horselnedséttning i samhaéllet, och
det ar oerhort viktigt att upptacka och behandla horselsvarigheter, i
den man det ar mojligt, sager Kerstin Landin Wilhelmsen.

Las mer om horsel pa sid 22.

Livskvalitet

| en studie gjord vid Sahlgrenska Akademin i Goteborg stalldes fragor
om livskvalitet till 178 kvinnor med TS. Svaren jamférdes med kvinnor
utan TS i motsvarande alder. Grupperna uppvisade ingen skillnad i
sjalvskattad livskvalitet. De flesta ar ndjda med sina liv. Studien
foljdes upp efter 20 ar. Uppfdljningen visade att de med medfédda
hjartfel eller nedsatt horsel som kravde hérapparat skattade
livskvaliteten som samre an de utan dessa symtom.

— De kvinnor som hade en hérselnedséattning uppgav att de ofta
kande sig socialt isolerade och var missndjda med det. Troligen ar
det sa hos alla i befolkningen som far nedsatt hérsel med stigande
alder. Horselnedsattningen drabbar dock kvinnor med TS redan i
unga ar, varfor det paverkar storre delen av livet, saval yrkeslivet som
tiden darefter, sager Kerstin Landin-Wilhelmsen.

Uppfoljning av dodsorsaker

En uppfoljning av kvinnor som har varit inskrivna pa Turnercentrum i
Goteborg visar att 10 av 202 kvinnor har avlidit. Dédsorsakerna har
varierat och motsvarar dem i befolkningen som helhet, som stroke,
hjartinfarkt, sepsis, leversvikt och trafikolycka.

— Tidigare studier har visat att kvinnor med TS har haft en férkortad
livslangd pa cirka 10 ar, men nu tror vi att den forvantade livslangden
ar densamma som i den 6vriga befolkningen. Det stammer om man
bortser fran den forhojda risken for aortadissektion, sager Kerstin
Landin-Wilhelmsson.

Rekommendationer i vuxenlivet

e Noggrann hjart-karlutredning rekommenderas, sarskilt vid
graviditet.

e Blodtrycket rekommenderas att ligga under det generella
malblodtrycket for befolkningen for att minska risken for
aortadissektion.

e Hjalpmedel for att forbattra hérseln rekommenderas, liksom
fysisk traning for battre balans och muskelstyrka.

e Fortsatt 0strogenbehandling rekommenderas.
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e Overvikt bor undvikas.
e Regelbundna blodprovs- och lakarkontroller bor géras varje ar
till vart femte ar, utifrdn individens behov.

Vardprogrammet for Turners syndrom finns att lasa pa svenska och
engelska pa internetmedicin.se.

o - - - -
Fragor till Kerstin Landin-Wilhelmsen

Kan man forvanta sig att flickor med TS utvecklar osteoporos?
— Eftersom alla flickor med TS far tillvaxthormon- och
ostrogenbehandling ar det valdigt fa som utvecklar benskorhet idag
jamfort med for 20 ar sedan. Det ar en fantastisk utveckling.

Om man har en flicka som far benfrakturer som barn, bér man
kontrollera bentatheten?

— Troligtvis handlar det inte om benskdrhet utan snarare om en
falltendens som kan bero pa koordinationsbesvar.

Ar det olika i olika delar av Sverige om kvinnorna far 6strogen
livet ut eller inte?

— Det har varit manga olika turer kring detta. Pa senare ar har det
kommit belagg for att flickor med TS som har levt med laga
Ostrogenvarden under hela sitt liv hamnar i en annan riskgrupp vad
géaller eventuella biverkningar av hormonbehandlingen &n kvinnor
som har haft en normal dstrogenproduktion hela livet. Darfor &r man
inte lika restriktiv med 6strogen som man varit tidigare.

Hur ska man tanka kring arrbildning?

— Flickor med TS far lattare kraftig arrbildning, sa kallade keloid. Det
kan vara viktigt att tanka pa vid olika ingrepp. Vid operationer i
ansiktet & min rekommendation att vanda sig till en plastikkirurg och
informera om att man har TS och en forhojd risk for keloid.

Viktoria har Turners syndrom

Viktoria, femton ar, kom till Agrenska tillsammans med sin mamma
Asa och pappa Ulf. Storasystrarna Vilma, 23 ar, och Sofie, 18 ar var
kvar hemma.

Nar Asa var gravid med Viktoria mérkte hon tidigt att magen inte

vaxte som den skulle. Hon fick ga pa tillvaxtultraljud och kontrollera
moderkakan, men allt verkade sta ratt till.
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— Det var otackt att titta p& magen och konstatera att jag var i attonde
manaden. Vi hade ju tva barn sedan tidigare och bada gangerna var
magen mycket storre, sager Asa.

Viktoria blev kvar i magen graviditeteten ut och nar hon kom ut
madde hon bra, men var liten, 2 400 gram och 46 centimeter lang.

— Jag hade svart att amma henne. Det berodde nog pa att vi tidigt
borjade ge Viktoria extra ersattning samtidigt, men jag tror ocksa att
amningen hammades av min egen oro. Efter ett tag foljde Viktoria sin
egen tillvaxtkurva, men hon véxte trogt, sager Asa.

Viktoria var lite sen med talet, vilket forskolan reagerade pa, men
sedan kom det igang. Hon hade inga motoriska svarigheter utan larde
sig cykla och gick pa simskola i flera ar.

— Viktoria var som sina syrror, det var fullt s, och hon hittade pa
mycket hyss, sager UIf.

Nar Viktoria borjade skolan tyckte skolskoterskan att hon var for kort,
eftersom bada foraldrarna var langa.

— Jag har glutenintolerans och vi téankte att hon kanske ocksa hade
det. Det kan paverka langden, sager UIf.

Nar Viktoria gick i forsta klass borjade hon f& angestsymtom. Hon fick
angest 6ver de 6kade kraven i skolan och fick bacillskrack som
innebar att hon konstant behdvde ga ut och tvatta handerna.

— Det blev en familjekris. Man blir s& otroligt olycklig nar ens barn har
angest och inte mar bra, och sarskilt nar hon var sa ung. Det var
jattehemskt, sager Asa.

Viktoria hade tur och fick snabbt komma till barn- och
ungdomspsykiatrin (BUP) genom ett projekt. Dar fick familjen traffa
en familjeterapeut och en barnpsykolog.

— Det hjalpte. Psykologen tittade pa Viktoria och sa att "det du tanker
ar inte sant, det ar bara ett hjarnspoke som dina foraldrar och din
froken far ta hand om”. Det bet p& Viktoria som madde mycket battre,
sager UIf.

Parallellt med Viktorias angest ville skolskoterskan utreda varfor hon
var kort.

— Vi fick gora en genetisk analys. Under tiden som vi vantade pa
resultatet hittade jag information om Turners syndrom och laste att
angest kan vara en del av symtombilden, sager Asa.

Svaret skulle drgja lang tid.

— Jag hade googlat och sett bilder pa andra flickor med TS och jag
var helt séker pd att Viktoria hade det. Nar lakaren ringde upp
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fragade jag rakt ut om hon hade Turners symddrom. Ja, sade
lakaren. Det var som att f& en cancerdiagnos kande jag, sager Asa.

Nar Asa fick beskedet 6ver telefon var Viktoria hemma och blev
valdigt radd nar hon sdg sin mammas reaktion. Da var Viktoria tio ar.
— Jag skulle vilja spola tillbaka tiden och &ndra hur vi reagerade da.
Det blev en sadan chock for oss att ingen tog hand om Viktoria och
hennes kanslor, sager Asa.

Familjen fick komma till barnendokrinologen och fick veta att Viktoria
har en mosaik, vilket forklarade varfor symtomen hade kommit sa
pass sent. Manga undersokningar skulle goras av bland annat hjarta
och njurar och Viktoria fick tillvaxthormon. Mitt i allt fanns ett barn och
en familj som var radda. Bade Viktoria och hennes foraldrar satt uppe
p& natterna och grubblade. Asa hade en bekant vars son hade fatt
diabetes som barn. Det pojken kom ihag fran tiden nar han fick sin
diagnos, det var att mamma och pappa var sa ledsna.

— Vi téankte pa det och skarpte till oss eftersom vi inte ville att Viktoria
skulle bli radd. Men det tog tid fér hela familjen att landa, sager Asa.

Viktoria hade inget hjartfel och att ta tillvaxthormon gick hur bra som
helst.

— Hon fick provsticka med sprutan pa alla i familjen. Sedan dess har
det inte varit nagot gnall. Men Viktoria har en stor oro infor alla
undersokningar. En gang om aret aker vi till universitetssjukhuset och
traffar specialistlakaren, och da ar hon livradd for att de ska hitta
nagot som ar fel, sager UIf.

Tillvaxt och pubertet

— Majoriteten av flickor med Turners syndrom behdver
hormonbehandling, bland annat for tillvaxten och for
att puberteten ska satta igang. Det sager Maria Elfving
som &r barnendokrinolog vid Skanes
universitetssjukhus i Lund.

En barnendokrinolog &r specialist p& hormonella sjukdomar hos barn.
Endokrinologi ar laran om hormoner. Hormon ar ett amne, en
budbé&rare, som bildas i en kortel i kroppen och transporteras via
blodet till ett annat stélle i kroppen dar det utdvar sin effekt.

Vid TS ar hormonproduktionen paverkad i olika grad, beroende pa
vilken kromosomférandring som flickan bar pa. Majoriteten

(55 procent) saknar helt den ena X-kromosomen, vilket kallas for
"klassiskt” Turners syndrom (45,X). 20 procent har en strukturell
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foérandring av den ena X-kromosomen, med en partiell forlust av
kromosommaterial (46,XX). Ungefar 20 procent har en mosaik
(mosaicism, 45,X/46,XX). 4 procent av flickorna har aven en hel Y-
kromosom eller delar av en Y-kromosom. Da har de en 6kad risk for
tumorer, gonadoblastom (15-25 procent), och rekommendationen &ar
darfor att operera bort dggstockarna.

— Vid misstanke om Turners syndrom &r det viktigt att géra en
kromosomanalys. Med kunskap om kromosomavvikelsen underléattas
planeringen av behandlingen, sager Maria Elfving.

Symtom som oftast leder till diagnos ar langsam langdtillvaxt och kort
kroppslangd i forhallande till foraldrarna, aggstockssvikt med
avsaknad av fullstandig pubertetstillvaxt samt vissa yttre drag.

Symtom fran nyfoddhetstiden till forskolealdern

Det ar vanligt att nyfédda barn med TS har lite svullna hand- eller
fotryggar. Det &r ofarligt men kan vara ett tidigt tecken pa syndromet.
Nagra far ocksa tidigt atsvarigheter, vilket kan bero pa en annorlunda
anatomi inne i gommen. Ett annat tidigt tecken pa TS kan vara

ett vanstersidigt hjartfel, till exempel en fortrdngning av aortan,.

Det vanligaste tidiga symtomet ar tillvaxthdmning — att barnet &r kort
i forhallande till sina foraldrar.

— Ibland hittar vi TS nar vi gér en kromosomanalys pa barn med
nedsatt tillvaxt. Deras tillvaxtkanal ligger mer @n en och en halv kanal
under forvantad kanal pa tillvaxtkurvan med hansyn till foraldrarnas
langd, sager Maria Elfving.

Symtom fran aldre skolaldern till tonaren

Nar flickorna blir aldre &r vanliga symtom avstannad eller utebliven
pubertet, utebliven menstruation och aggstockssvikt. Tidsforloppet
och graden av tillbakabildning av aggstockarna varierar mellan flickor
med TS.

— Det ar mojligt att vardera aggstocksfunktionen genom att titta pa
nivaerna av hormonet FSH under de forsta levnadsaren eller nar
flickan borjar narma sig puberteten, sager Maria Elfving.

Nar flickan ar i forvantad fertil alder kan man fa ett matt pa
aggstocksfunktionen genom att kontrollera nivaerna av hormonet
AMH som bildas i &ggstockarnas dggblasor med omogna agg
(folliklar).

Kortvuxenhet

Flickor med TS ar 2,8 centimeter kortare vid fodseln (49 centimeter)
an genomsnittet (52 centimeter). Fran tva till tre ars alder minskar
tillvaxthastigheten efter hand.
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—Vid 10 ars alder ar flickor med Turners syndrom 15 centimeter
kortare och vid 12 ars alder 21 centimeter kortare &n medellangden
for sin alder, sager Maria Elfving.

Tillvéxtspurten, som normalt sker i puberteten, uteblir. Utan
hormonbehandling blir slutlangden i genomsnitt 147 centimeter.
Langden varierar beroende pa foraldrarnas langd. Tillvaxten paverkas
av flera faktorer. Den beror pa foraldrarnas langd, tillgangen till
naring, hormoner, eventuell kronisk sjukdom (till exempel celiaki) och
psykosociala faktorer.

— Det ar viktigt att mata langden kontinuerligt. Det finns en specifik
tillvaxtkurva for TS som jag rekommenderar att varden anvander,
sager Maria Elfving.

Tillvaxthormon bildas i hypofysens framlob. Hormonet paverkar bade
amnesomsattningen och tillvaxten. Provtagning visar for det mesta
normala mangder tillvaxthormon vid TS, men kroppen formar inte att
tilgodogora sig hormonet. Darfor borjan man ge tillvaxthormon fran
tre till fyradrsaldern och framat (eller vid diagnos), for att flickan ska
hinna véaxa nagra ar innan puberteten. Tillvaxthormonet ges genom
dagliga injektioner och avslutas nar dnskad langd uppnatts, eller nar
tillvaxten ar mindre an en till tva centimeter per ar.

Pubertet

Puberteten brukar starta mellan 8 och 13 ar for flickor och for pojkar
vid 9 till 14 ar. Hos flickor marks starten genom brostutveckling, en
tidig tillvaxtokning, pubeshar och sedan menstruation. Hos pojkar
startar puberteten med testikeltillvaxt, pubeshar och en tillvaxtspurt.

Vid Turners syndrom far de flesta flickor ingen spontan pubertetsstart
eftersom de saknar kdnshormoner. En mindre grupp

(10 till 20 procent) far en spontan pubertet med brostutveckling. 2 till
4 procent far menstruationer innan aggstockarna upphor att fungera.
— Spontan graviditet férekommer, men &r ovanligt, sdger Maria
Elfving.

D& puberteten inte kommer igang spontant kan den startas med
ostrogenplaster nar flickan ar cirka 11 ar. Till en borjan klipps plastren
i mindre bitar, men dosen 6kas efter hand. Sedan tillkommer tillagg
av gestagen (gulkroppshormon) i form av tabletter 10-12 dagar i
manaden for att starta menstruationen. Fortsatt strogenbehandling
ar viktigt aven efter genomgangen pubertet.
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Ovrig uppféljning
Vid aterkommande uppféljningar foljs flickor med TS genom olika
provtagningar for att upptacka och eventuellt behandla andra tillstand
som kan forekomma:

e hypotyreos

e celiaki

e diabetes typ 2

e benskorhet — osteoporos

e symtom fran njurar och urinvagar

e hdrselnedsattning

e hjarta — karl — blodtryck.

Overgang till vuxensjukvard

Vid 18 ar sker en 6vergang till vuxensjukvarden vid nagot av landets
Turnercentrum som finns vid alla universitetssjukhus.

— Vid Turnercentrumet gors en uppfdljning vart femte ar med
gemensamt besok hos endokrinolog och gynekolog, sédger Maria
Elfving.

Utover vardprogrammet som finns pa Internetmedicin finns ocksa
vardprogrammet fér barn med Turners syndrom pa Svensk férening
for pediatrisk endokrinologi och diabetes:
endodiab.barnlakarforeningen.se/vardprogram/turner

Fragor till Maria Elfving

Vi fick inte kontrollera FSH under smabarnsaren, hur ska vi veta
hur dggstocksfunktionen ar?

— Ni behover inte kanna att tdget har gatt. Det innebar egentligen att
ni inte vet om aggstocksfunktionen finns, men det kommer visa sig
nar flickan narmar sig puberteten. Man kan da kontrollera det provet
igen, och aven ta prov for AMH som ocksa kan ge viss information.

Vi har blodproppar i slakten, bér min dotter anda fa
o0strogenbehandling?

— Vi kan inte avsta fran att ge 6strogen for att fa igang puberteten.
Ostrogen har s& stor effekt, inte bara pa puberteten utan aven pa till
exempel skelettets mineralisering, att det ar jatteviktigt. Jag tycker att
ni ska radgora med er endokrinolog tillsammans med en gynekolog.
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Gynekologi och fertilitetsaspekter

— Aggstocksfunktionen saknas eller ar nedsatt hos
flickor med Turners syndrom, vilket for de flesta
paverkar pubertetsutvecklingen och méjligheterna till
spontan graviditet. Det sager Inger Bryman som ar
docent och pensionerad 6verlakare vid Sahlgrenska
universitetssjukhuset i Géteborg.

Den kvinnliga konskromosomen X bestar av en kort och en lang arm.
Pa bada armar finns gener som paverkar aggstocksfunktionen och
darmed ocksa kénshormonproduktionen. Hur dessa paverkas vid TS
beror pa vilka delar av X-kromosomen som saknas. De enskilda
generna kan vara aktiva och darmed ha effekt, men de kan ocksa
vara inaktiva och darmed inte ha effekt pa aggstocksfunktionen. Vid
mosaik kan kromosomavvikelsen se olika ut i olika delar av kroppen.

Nedsatt aggstocksfunktion

Bland de kvinnor som diagnostiseras med Turners syndrom i vuxen
alder ar det vanligt att tidigt fA nedsatt funktion hos aggstockarna
(ovarialsvikt) vilket ofta visar sig som avstannande menstruation.
Aven vid upprepade missfall diagnostiseras en del kvinnor med TS.
— Ofta ar det personer med mosaik som far diagnos senare i livet
eftersom symtomen da manga ganger &r lindrigare, sager Inger
Bryman.

Nar en flicka blir till bildas &ggen i aggstockarna, vilka ar en
forutsattning for framtida graviditet. Vid TS minskar antalet agg i
aggstockarna redan under fosterlivet. Darfor finns det redan vid
fodseln farre agg &n normailt.

— Hur manga agg som finns nar en flicka med TS fods varierar
troligen utifrdn kromosomavvikelsen. De med lindrigare
kromosomforandringar har ibland fungerande aggstockar och égg
kvar, sager Inger Bryman.

Hormonbehandling

80-85 procent av alla flickor med Turners syndrom saknar normal
aggstocksfunktion och kdnshormonproduktion. Det innebar att det
inte sker nagon pubertetsutveckling; kvinnan far ingen &gglossning
och ingen menstruation.

— Kvinnan far en liten livmoder och kan inte bli spontant gravid, sager
Inger Bryman.

Som behandling for att starta puberteten (pubertetsinduktion)
anvands darfor det kvinnliga konshormonet dstrogen i mycket laga
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doser. Kroppen férandras med rundare former och brdsttillvaxt.
Livmoderslemhinnan byggs pa, och for att slemhinnan ska stétas bort
behovs gestagen (gulkroppshormon) sa att det blir en blédning.

— Det ar viktigt att f& 6strogen- och gestagenbehandling under storre
delen av livet. Behandlingen behovs bade for att f& menstruation och
for att mojliggora fertilitetsbehandlingar. Man vet éaven att
konshormonerna har betydelse for sexualitet och livskvalitet, sager
Inger Bryman.

Ostrogen forbattrar ocksa bentatheten, och paverkar blodfetter,
hjarta-karl och kognitiva funktioner (minne och kansloliv).
Viktuppgang och forhojt blodtryck &r biverkningar som kan
forekomma vid hormonbehandlingen och maste isafall balanseras.
En del upplever nedstdmdhet av gestagenbehandlingen. Blodpropp
och brostcancer &r mycket ovanliga biverkningar av
Ostrogenbehandling.

— Det finns en oro for att medicinera med dstrogen som maste tas pa
allvar, men en viktig skillnad &r att har ges hormonbehandling till
kvinnor som aldrig har haft en egen hormonproduktion. Riskerna for
brostcancer ar valdigt sma, sager Inger Bryman.

Kvinnor med TS behdver dstrogenbehandling under storre delen av
livet. Behandlingen fasas langsamt ut nar kvinnorna kommer i
klimakteriet.

— Man har sett att fortsatt 6strogenbehandling ger en lagre risk for
hjart-karlsjukdomar, sager Inger Bryman.

Fertilitet vid Turners syndrom

Innan det fanns mdjlighet till IVF-behandling (in vitro-fertilisering,
assisterad befruktning) med &ggdonation var det mycket ovanligt med
graviditet vid Turners syndrom.

— Det finns kvinnor med Turners syndrom som har fungerande
aggstockar, ungefar fem till sju procent. De behover tanka pa att
skydda sig mot odnskade graviditeter, sager Inger Bryman.

Det finns i dag stor erfarenhet av dggdonationsbehandlingar, vilket
blev tillatet 2013. Ungefar en tredjedel av alla kvinnor blir gravida vid
varje behandlingscykel och upp emot 70 procent har barn vid
behandlingens slut. Behandlingsresultaten ar nastan desamma for
kvinnor med TS som for andra kvinnor, men med nagot hogre risk for
missfall.

— For kvinnor med Turners syndrom &r det viktigt att vara tidigt ute
och inte vanta for lange om man vill bli gravid, sager Inger Bryman.

Inger Bryman gjorde ar 2011 en studie av 124 graviditeter hos
57 kvinnor med TS. Bland de kvinnor som blivit gravida spontant
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(med egna agg) var det ungefar lika stor andel férlossningar som
missfall (cirka 45 procent). | gruppen av kvinnor som blev gravida
med aggdonation var det fler forlossningar (74 procent) och farre
missfall (26 procent). Fyra av fem barn med olika missbildningar
foddes efter spontana graviditeter eller efter IVF-behandling med
egna agg.

— Detta talar for att det finns faktorer hos agget eller nagot annat som
paverkar mojligheten att fa barn fran egna agg, sager Inger Bryman.

En orsak till den hdga risken for missfall kan vara en
kromosomavvikelse hos fostret. Aven med ett friskt 4gg utan
avvikelser kan de hormonproducerande cellerna i aggstocken ha
kromosomavvikelser som har betydelse fér om det blir ett missfall.

Pa senare ar har det tillkommit behandlingsmgjligheter for de som har
fungerande aggstockar dar man fryser in obefruktade agg. Denna
frysteknik gor det mojligt att befrukta dggen efter upptining sa att man
kan anvande dem for IVF-behandling. Aven frysning av befruktade
agg samt aggstocksvavnad ar mgjligt. Detta kallas for
fertilitetsbevarande atgarder.

— Vid en IVF-behandling sker sjalva befruktningen av dgget med
mannens spermier utanfér kroppen. Agget satts sedan tillbaka in i
kvinnans livmoder. Man gor pa samma satt vid aggdonation, sager
Inger Bryman.

Det ar ocksa vanligare med komplikationer vid graviditeter for kvinnor
med TS. Alla graviditeter riskgraviditeter vid syndromet bor darfor
betraktas som. Det ar vanligare med blodtryckskomplikationer och
kvinnorna forléses ofta med kejsarsnitt. Barnen fods oftare nagot for
tidigt, men med forvantad langd och vikt. Missbildningar &r nagot
vanligare an i 6vriga befolkningen. Det finns ocksa en forhojd risk for
hjart-karlkomplikationer och risk for aortadissektion, da stora
kroppspulsaderns karlvaggar forsvagas och kan brista.

— Risken for dodsfall har beraknats till cirka tva procent.

Vi rekommenderar darfor att man gor en hjart-karlutredning infor

en assisterad befruktning. Vi avrader kvinnor med hjartavvikelser fran
att bli gravida, sager Inger Bryman.

Fragor till Inger Bryman

For min dotter strular menstruationscykeln mycket, hur far man
det att fungera?

— Ibland maste man laborera bade med 6strogen och med
gulkroppshormon. Mitt rad &r att be att fa traffa bade gynekolog och
endokrinolog.
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Min dotter har tagit bort 4ggstockarna, anvander man da samma
behandling?
— Ja, exakt samma hormonbehandling galler.

Viktoria fick hjdlp med att séitta igang puberteten

Viktoria hade sa pass hoga hormonnivaer att hennes lakare till en
borjan trodde att puberteten skulle komma igdng av sig sjalv. Nar det
inte hande och Viktoria var 13 ar fick hon borja med 6strogenplaster.
— Det som var mest jobbigt for Viktoria var att hon fick sa stora
blodningar. Att fa det att fungera i skolan var tufft. Det har varit lite
svart att stalla in hormonnivaerna, men pubertetsutvecklingen har gatt
bra. Vi har en trygg kontakt med varden, sager UIf.

Nu, nar Viktoria &r 15 ar, har hon slutat med tillvaxthormon. Hon

ar 161 centimeter lang.

— Det &r langt, men vi &r ocksé& ganska langa foraldrar, sager Asa.
Vid en horselundersokning visade det sig att Viktoria har en liten
nedsattning pa bada 6ronen. Det ar &nnu inte pa den nivan att hon
behdver hérapparat, men det gor att hon nu sitter langre fram i
klassrummet.

— Hon har inte markt av horselnedsattningen sjalv, fast vi har nog
tyckt att tv:n har varit pa lite val hogt ibland. Nedséttningen &r inte
orsakad av droninflammationer, for det har hon varit férskonad fran.
Overlag har Viktoria varit sjuk valdigt sallan. Det ar vi glada for, sager
UIf.

— En tredjedel av alla flickor med Turners syndrom har
nagon typ av hjartfel. Vanligast ar en fortrangning av
aortan, den stora kroppspulsadern. Det sager Britt-
Marie Ekman-Joelsson som ar ¢verlakare pa
Barnhjartcentrum vid Drottning Silvias barnsjukhus i
Goéteborg.

De tva medfédda hjartfel som &r vanligast vid Turners syndrom
drabbar den véanstra delen av hjartat: bikuspid (tvadelad) aortaklaff
och aortastenos (fortrangning av aortaklaffen). | sallsynta fall
forekommer underutvecklad vanster hjartkammare (HLHS).

— Aortan, som ocksa kallas kroppspulsadern, ar i fokus nar det géller
de vanligaste hjartfelen vid Turners syndrom, sager Britt-Marie
Ekman-Joelsson.
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Medfodda hjartfel hos flickor med TS

Hjartat bestar av hoger och vanster kammare och hoger och vanster
formak. P& hoger sida kommer blod som &r syrefattigt fran kroppen
och pumpas genom lungpulsadern till lungorna. Vanster kammare
fylls fran vanster féormak med syresatt blod fran lungorna. Det ska
sedan ut i kroppen genom aortan.

— Hjartfel vid TS drabbar i huvudsak vanster del av hjartat som ofta ar
underutvecklad, sager Britt-Marie Ekman-Joelsson.

Bikuspid aortaklaff forekommer vid 40 till 50 procent av hjartfelen vid
TS. Det innebar att aortaklaffen ar tvadelad i stallet for tredelad som
normalt. Det ar relativt vanligt i hela befolkningen (1 procent), men
vanligare vid TS (15-20 procent).

— Det behdver inte innebara nagra stora problem att ha en tvadelad
aortaklaff, men det kan leda till andra svarigheter, sager Britt-Marie
Ekman-Joelsson.

Bikuspid aortaklaff forekommer ofta i kombination med aortastenos,
en fortrangning av aortaklaffen. Aortaklaffen sitter mellan vanster
hjartkammare och stora kroppspulsadern. Om fértrangningen ar
kraftig 6kar belastningen pa vanster kammare. Aortastenos upptacks
oftast genom att lakaren upptacker ett blasljud. Aortastenos forvarras
alltid med okad alder.

Fortrangningen kan atgardas med en operation da den tranga
Oppningen i klaffen vidgas. Det finns flera olika typer av operationer,
fran att skara upp klaffbladen till att byta till en biologisk eller
mekanisk klaff. Om barnet ar litet vid den forsta operationen behdvs
alltid fler operationer under livet.

— Uppfdljningen vid bikuspid aortaklaff ar livslang, ofta vart femte ar,
och efter operation av aortastenos ofta en gang per ar, sager Britt-
Marie Ekman-Joelsson.

Coarctatio ar en fortrangning av sjéalva kroppspulsadern som ser ut
som en midja. Det varierar hur trang fortrangningen ar och det kan pa
sikt bli en pafrestning for vanster kammare. Det kan ocksa innebara
att blodtrycket blir hogt i armen, men lagre i benen. Coarctatio
atgardas hos sma barn med en operation och hos aldre barn med
ballongvidgning genom en kateter.

— Med aldern nar vavnaderna inte ar lika elastiska kan det bli en
vidgning i arromradet. Detta ar forstas viktigt att félja genom
regelbundna kontroller, sager Britt-Marie Ekman-Joelsson.

Hypoplastiskt vansterkammarsyndrom, HLHS, &r ett allvarligt hjartfel

som innebéar att den vanstra kammaren, och ofta &ven
kroppspulsadern, ar mycket underutvecklade. Blodcirkulationen

© Agrenska 2022, nr 655 20



Turners syndrom

uppratthalls av hoger kammare som via en forbindelse under
fosterstadiet forsorjer aven kroppspulsadern med blod. Cirkulationen
fungerar bra under fostertiden och de forsta timmarna efter fodseln
eftersom forbindelsen da ar 6ppen. Nar den stanger sig, som den gor
hos alla barn, blir blodflodet till kroppspulsaddern otillrackligt. Vid
HLHS maste barnet opereras tidigt for att 6verleva. Operationen sker
i tre steg under de forsta levnadsaren.

Forvarvade hjart- och karlavvikelser hos vuxna

Det finns risk for allvarliga hjartkomplikationer i vuxen alder for
kvinnor med TS. De &r kopplade till en vidgning av aortan som i
sdllsynta fall kan leda till en aortadissektion. Det ar ovanligt hos
kvinnor med TS (3-5 procent), men vanligare &n hos den dvriga
befolkningen.

Karlvaggen i kroppspulsadern bestar av tre lager. Om det inre lagret
gar sonder kan blodet tranga igenom det forsta lagret och bilda en
falsk tunnel mellan det inre och mellersta lagret. Trycket 6kar och det
finns risk att karlvaggen gar sonder.

— Man féljer kroppspulsaderns tjocklek for att undvika aortadissektion.
Det gors vid kontroller av alla kvinnor med TS, med eller utan
medfodda hjartfel. En farligt vidgad aorta ar majlig att behandla om
den upptécks i tid, men aven vid en dissektion ar det mgojligt att
operera, sager Britt-Marie Ekman-Joelsson.

Riskfaktorer for aortadissektion:
e bikuspid aortaklaff
e hogt blodtryck
e vidgad aorta (aortadilatation)
e graviditet.

— Aortadissektion &r ett allvarligt och livshotande tillstand. For det
mesta sker inte dissektionen plétsligt och darfoér ar det viktigt att man
soker sjukvard direkt vid svar smarta i brostet, i ryggen eller vid
svarigheter att andas, sager Britt-Marie Ekman-Joelsson.

Eftersom graviditet tillsammans med hjartfel &r en riskfaktor for
aortadissektion avrads kvinnor med TS och hjartfel fran graviditet.
Risken att do vid graviditet &r beréknad till 2 procent for kvinnor med
TS.

— Jag tror att det ar viktigt att prata tidigt om de har fragorna kring
barnafédande. Manga flickor téanker tidigt pa graviditet och det kan
vara bra att diskutera redan innan puberteten, séger Britt-Marie
Ekman-Joelsson.
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Britt-Marie Ekman-Joelssons viktigaste rad vid Turners syndrom och
hjartsjukdom ar att

e g pa kontroller med ultraljud och magnetkamera (MR)

e Dbehandla hogt blodtryck

e sOka akut vard vid brostsmartor

e avstd aggdonation vid hjart-karlsjukdom.

Nar borjar man undersoka flickorna med
magnetkameraundersdkning (MR)?

— Hos oss borjar vi understka nagon gang under de sena tonaren,
fore 18 ars alder.

Om barnet inte har hjartfel, b6r man anda se upp for
aortadissektion?

— Ja, det stammer. Det finns anda en forhojd risk. Darfor ar det sa
viktigt att ga pa regelbundna kontroller for att félja aortans vidgning.

Oronsymtom och hirselneds:ittning

— Symtom fran 6ronen och horselnedsattning ar ett av
de omraden som paverkar livet mest vid Turners
syndrom. Det sager Asa Bonnard som &r dronkirurg
vid Karolinska universitetssjukhuset i Huddinge.

Orat bestar av tre delar: ytterérat, mellanorat och innerorat. Ytterorat
fungerar som en slags mikrofon som fangar in ljudet utifran.
Ljudvagen slar mot trumhinnan, som utgér gransen till mellanorat.

| trumhinnan sitter det forsta av de tre horselbenen fast. Dessa ben
satts i rorelse och fortplantar ljudvagorna vidare in i innerdrat,
snackan. Samtidigt forstarks ljudet. Man kan darfor likna mellandrat
vid Orats forstarkare. Horselbenen overfor alltsa vibrationerna fran
trumhinnan in i snackan. Inuti snackan finns tre gangar och i den
mittersta sitter celler med sma harstran pa. Nar ljudvagorna kommer
in i gangarna satter de horselharen i rorelse. De bojs och det bildas
en nervimpuls som skickas via horselnerven till hjarnan.

— Innerdrat kan man likna vid en omkopplingsstation som omvandlar
den mekaniska kraften till elektriska signaler som skickas vidare till
hjarnan. S& vi hér vi egentligen med hjarnan, sager Asa Bonnard.

Oronsymtom vid Turners syndrom

Manga med Turners syndrom far ledningshinder i mellanérat. Det
paverkar horseln eftersom ljudet dampas och har svarare att komma
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fram. Vanligtvis handlar det om vatska bakom trumhinnan. Varje gang
vi svéljer eller gaspar ska luft komma upp i mellanérat genom
orontrumpeten och eventuell vatska i mellandrat rinna ut. Pa grund av
en lite annorlunda anatomi vid Turners syndrom kan det vara svarare
att f& upp luft genom érontrumpeten och vatskan kan darfor stanna
kvar. Det paverkar horseln och kan ocksa vara en bidragande orsak
till aterkommande Groninflammationer.

For att avhjalpa problem med vétska bakom trumhinnan kan man
operera in ett rér genom trumhinnan. D& kommer luft in direkt via
roret sa att mellanorat inte behover Iuftas genom Grontrumpeten.
— Regelbunden tryckutjamning och nasballong ar ocksa bra
forebyggande atgarder, sager Asa Bonnard.

Ibland kan det g& hal pa trumhinnan. Anledningen kan vara
aterkommande infektioner eller att man har inopererade luftningsror
som ibland kan ge kvarstaende hal. Det kan i sin tur innebara 6kad
risk for infektioner och forsamrad horsel. Halet vaxer oftast ihop av
sig sjalv, men kan krava operation om sa inte ar fallet.

— Med hal i trumhinnan avhjalps problemet med vétska i mellanérat,
men da ar det sarskilt viktigt att inte fa in vatten i orat for att undvika
infektioner, sager Asa Bonnard.

Ibland bildas en liten grop i trumhinnan som fylls med cellrester och
avlagringar, ett sa kallat kolesteatom. Sacken som bildas fylls pa och
vaxer. Den trycker undan intilliggande vavnader, vilket kan paverka
de omgivande strukturerna i 6rat, som ben och nerver. Oftast
upptacks tillstandet tidigt pa grund av symtom som horselnedséattning,
aterkommande infektioner och att det luktar illa fran orat. | varsta fall
kan ett kolesteatom leda till en infektion som gar in i hjarnan, och
darfor opereras det ofta vid upptéck.

Horsel

Den gradvisa forsamring av horseln som alla upplever med aldern ar
en sensorineural horselnedsattning. Den beror pa forsamrad funktion
hos innerdrats harceller. Vanligtvis ger den en nedséattning i forméagan
att hora hoga diskantljud nar man blir &ldre. Detta kommer ofta
tidigare i livet for personer med TS. Det gar inte att atgarda kirurgiskt,
utan behandlas med hjalp av olika horhjalpmedel.

— Ofta har flickor med Turners syndrom manga 6ronbesvar i borjan av
livet med Oroninflammationer, ledningshinder och vatska bakom
trumhinnan. Efter en viss stabilisering i ung vuxen alder kommer den
sensorineurala nedsattningen ofta tidigt, sager Asa Bonnard.

Med normal horsel bor man kunna uppfatta mycket svaga ljud som en
klocka som tickar och fagelkvitter. Att kunna héra ljud pa minst
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20 decibel raknas som normal horsel. Vid en lindrig hdrselnedsattning
borjar man ofta fa svart att uppfatta ljud nar det ar mycket
bakgrundsljud.

Flickor/kvinnor med TS far ofta nedsatt horsel i mellanfrekvenserna
vilket kan borja redan i barndomen och tillta 6ver tid. En nedsattning i
mellanregistret paverkar oftast inte talforstaelsen sa mycket i borjan.
Om man daremot tappar horsel i diskanten, de ljusa tonerna, far man
svarare att uppfatta konsonantljud som sj, t, s och f. Har man sedan
tidigare en horselnedséattning i mellanregistret kan det bli mycket
besvarligt, eftersom horselnedsattningen paverkar sa stor del av orats
ljuduppfattning. En nedséattning pa mer an 65 decibel raknas som

en svar nedsattning.

— Det ar darfor viktigt att kontinuerligt kontrollera hérseln och
kompensera med horapparat om man borjar fa svart att hora, sager
Asa Bonnard.

Horhjalpmedel

Det finns olika typer av horhjalpmedel. En vanlig horapparat fungerar
som en extra forstarkare och sitter pa ytterorat.

Det finns ocksa cochleaimplantat da man satter en liten elektrod i
snéckan i innerorat, och den inre delen kopplas ihop med en
horapparat pa ytterorat. Den passar for individer som har en svar
horselnedsattning som beror pa ett paverkat inneréra. Med ett
cochleaimplantat far man ytterligare en forstarkning av ljudvagen.
Benledningsapparater ar en annan typ av hdrapparat som ar
anpassad for de som har infekterade 6ron med ledningshinder i
mellandrat.

— Infor framtiden &r det viktigt att halla koll pa sin horsel och ta hjalp
av en horapparat om det behdvs, for en horselnedsattning paverkar
livet. Kvinnor med Turners syndrom som &r i fyrtiodrsaldern har ofta
en hdrsel pa samma niva som kvinnor i sextioarsaldern utan Turners
syndrom, sager Asa Bonnard.

Forskningsomraden

Det har gjorts manga studier om orsaken till att kvinnor med TS har
nedsatt horsel. Bland annat har man studerat om bristen p& 6strogen
skulle kunna vara orsaken. Man har funnit att det finns dstrogen-
receptorer i innerdrat och horselcentrum i hjarnan. | en studie gjord
pa moss har man funnit att vid brist p& 6strogenreceptorer forsamras
horseln snabbare. Asa Bonnard har i en studie undersokt om
ostrogenbehandling har effekt pa horseln vid TS, men hon har inte
hittat nagra belagg for det.

Man har ocksa letat efter genetiska orsaker till 6ron- och
horselsymtom vid TS. D& har man funnit att personer med TS som
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saknar hela eller delar av den korta armen pa X-kromosomen har
Okad risk for 6ron- och horselsymtom. Det finns dock ingen specifik
gen pa X-kromosomen som har identifierats vara orsak till symtomen.
— | stallet kan epigenetik, det vill sdga hur vissa gener pa X-
kromosomen styr andra gener, vara av betydelse. Det har ar ett nytt
forskningsomrade, sager Asa Bonnard.

| flera studier har man hittat ett samband mellan metabola sjukdomar
(diabetes, hogt blodtryck, évervikt) och sensorineural
horselnedsattning vid TS.

— Detta indikerar att god blodtrycksreglering, diabetes- och viktkontroll
kan ha en positiv effekt pa horseln pa lang sikt, sager Asa Bonnard.

Asa Bonnard avslutar med tips p& vad man sjalv kan gora for att
paverka forutsattningarna for basta majliga horsel

e reagera pa tecken pa forsamrad horsel hos barnet

e agera genom att boka tid hos lakare

e be att fa gora ett horselprov och se till att barnet far hjalp.

— Det &r ocksa viktigt att trivas med den audionom ni gar till, sa att ni
far gehor och forstéelse for barnets svarigheter, sager Asa Bonnard.

Fragor till Asa Bonnard

Var dotter har en dipp i de laga frekvenserna och det finns inget
att gora. Delar du den uppfattningen?

— Man kan fundera pa att satta in en hérapparat eller
benledningsapparat for att testa om det blir battre. Tyvarr stammer
det att vi i dagslaget inte kan forbattra funktionen i harcellerna i
innerdrat, som ar orsaken till hdrselnedsattningen i
mellanfrekvenserna.

Min dotter har ror i 6ronen, men nu ar horseln samre eftersom
réren haller pa att aka ur. Vad ska vi gora?

— Det kan vara sa att trumhinnan laker ihop samtidigt som réret aker
ut. Har man tendens till att fa vatska bakom trumhinnorna igen sa blir
horseln samre. Det kan da vara aktuellt att satta in nya rér. Men ofta
kan det vara bra att avvakta tills bada réren har akt ut, innan man gor
en ny atgard.

Hur manga ganger kan man satta in ror i rat?

— | princip kan man sétta in ror hur manga ganger som helst. Det

finns en pagaende diskussion om réren kan paverka trumhinnan

negativt, men det kan infektionerna ocksa gora, sa det ar inte helt
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klarlagt. R6r ger ofta en omedelbar horselforbattring, varfér det
manga ganger ar en valdigt bra behandling.

Psykologiska aspekter

— Allt ifran att forsta sin diagnos till hur behandlingarna
paverkar under olika delar av livet vacker fragor och
funderingar som man kan behdva hjalp med att
hantera. Det sager Marizela Kljaji¢ som &ar psykolog
vid Sahlgrenska universitetssjukhuset i Goteborg.

Att ha Turners syndrom kan paverka pa olika sétt i olika skeden av
livet. Under barndom och tonar & hormonbehandlingar en stor del for
manga. Senare kanske fragan om fertilitet och kortvuxenhet blir mer
pataglig, och hogre upp i aldrarna far manga horselnedsattningar.
Utbver att hantera de psykologiska aspekterna av huvuddiagnosen
har en del ocksa neuropsykiatriska diagnoser, som adhd eller autism.

Neuropsykologisk utredning

For att forsta hur nadgon fungerar kognitivt, det vill siga en persons
formaga att ta in, bearbeta, lagra och plocka fram information, kan
man lata personen genomga en neuropsykologisk utredning. Malet
med kartlaggningen ar att kunna erbjuda rétt stod utifran personens
egna forutsattningar. Utredningen kan goéras av en psykolog, men
ocksa tillsammans med andra professioner som psykiater, logoped,
arbetsterapeut eller fysioterapeut.

Vid en utredning ar utgangspunkten hur en person brukar fungera i
genomsnitt. Mattet kallas for normalférdelningskurvan, och valdigt fa
personer ligger betydligt dver eller under genomsnittet i befolkningen.
Under utredningens gang finns det for det mesta fragestaliningar
kring sadant som kan stélla till det for personen i vardagen.
Slutsatsen av kartlaggningen kan visa att svarigheterna ryms inom
neuropsykiatriska diagnoser som adhd, autism eller
inlarningssvarigheter.

Vad ar det man undersoker?

En stor del av utredningen bestar av intervjuer och ett antal tester, till
exempel ett 1Q-test.

—1Q kan ha en negativ klang, och det &r inte heller var pa 1Q-skalan
en person ligger som testet méter, utan snarare var man kognitivt
befinner sig inom olika omraden. Det kallas for allman intellektuell
niva, sager Marizela Kljaji¢.
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Vid métning av den allmanna intellektuella nivan tittar man pa spraklig
funktion, perceptuell funktion (att ta in och tolka icke-verbal
information), arbetsminne (korttidsminne) samt snabbhet. Under
utredningens gang beddms aven adaptiva férmagor som kan
beskrivas som anpassningsformaga, att forsta sociala koder och vad
som forvantas av mig som person i olika sociala situationer.

Vidare ar det vanligt att man undersoker exekutiva férmagor, som
beskriver en persons mojligheter att planera, organisera, genomféra
och félja upp olika situationer.

Aven minne, uppmarksamhets- och koncentrationsformaga samt
mentaliseringsformaga, det vill sdga att forsta sina egna och andras
tankar och kanslor, kan komma att undersokas.

— Den allmanna kognitiva nivan kan vara jamn eller ojamn i de olika
matfunktionerna, vilket kan tyda pa allmanna kognitiva nedsattningar
eller specifika kognitiva svarigheter, sager Marizela Kljaji¢.

Turners syndrom

Flickor med Turners syndrom ar enligt studier normalbegavade pa
gruppniva. Daremot kan det finnas variationer nar det galler enskilda
individer. De flesta flickor med TS har en god spraklig formaga, och
den verbala formagan ar ofta signifikant starkare an andra formagor.
Manga har svart med rumsuppfattning, att kunna hitta en plats och se
helheten (visuospatial formaga). Manga flickor har exekutiva
svarigheter och har svart med uppmarksamhet och koncentration.
Det forekommer ocksa svarigheter med fin- och grovmotorik.

— Problem med finmotoriken kan markas tidigt i livet, till exempel né&r
man ska anvanda en penna, knappa knappar pa klader, knyta
skosndren och sa vidare, sager Marizela Kijajic.

En del flickor med TS har ocksa sociala svarigheter. Det forekommer
aven angest, depression och 13g sjalvkansla.

— Sammanfattningsvis finns det en hel del svarigheter som skulle
kunna kopplas till adhd och autism, men det galler inte for alla med
TS sager Marizela Kijajic.

En utredning kan leda vidare till ratt insatser och behandling. For
varje individ ar det viktigt att fa information om utredningen och forsta
vad den visar. Det kan forhoppningsvis leda till en battre forstaelse av
sig sjalv och sin funktionsférmaga.

— Det kan vara en lattnad att f en bekraftelse pa de svarigheter som
man har upplevt. Tidigare har man stéllts infor samma krav som alla
andra, vilket inte ar riktigt rattvist. Det ar darfor viktigt att utredningen
mynnar ut i anpassningar i hem, skola och arbetsmiljo, men kanske
ocksa traning i sociala fardigheter, sager Marizela Kljajic.
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Exempel pa anpassningar

Alla beslut om anpassningar ska goras efter individens
forutsattningar. En del blir hjalpta av att sk&rma av sin arbetsyta for
att inte bli distraherade av olika intryck. | skolan kan exempel pa
anpassningar vara en resursperson, bildstod, extra instruktioner,
forlangd provtid eller tid med speciallarare. For att trana pa sociala
fardigheter finns det ibland gruppbehandlingar inom habilitering eller
barn- och ungdomspsykiatrin (BUP). Da tranar man pa hur man
faktiskt agerar i olika sociala situationer. Det ar forstas ocksa mojligt
att trana pa i hemmet eller nar situationerna faktiskt uppstar.

Foraldrar kan hjalpa till med det sociala genom att hitta
fritidsaktiviteter som barnet tycker &r roligt. Genom att utdva nagot
som barnet lar sig jobbar hen pa och utvecklar sin sjalvbild.

— Scouterna till exempel ar en valdigt bra aktivitet. De ar valdigt
tillatande och inkluderande, sager Marizela.

Att leva med ett annorlunda utseende

Kvinnor med Turners syndrom ar ofta kortvuxna. For manga innebar
det odnskad uppmarksamhet pa grund av sitt utseende. Det kan till
exempel komma fragor och kommentarer bade fran bekanta och
okanda. Ett annorlunda utseende kan paverka sjalvbilden och den
sociala formagan hos personen som kanner sig avvikande, och tka
osakerheten och radslan infér sociala sammanhang.

Sjalvbild

En persons sjalvbild ar den samlade bilden av hur en person ser pa
sig sjalv. Det finns alltsa mycket annat an utseendet som kan paverka
sjalvbilden. Ett annorlunda utseende medfor en hogre risk for en
negativ sjalvbild. Det kan vara svart att vara anonym; folk stirrar,
kommenterar och fragar, men de kan ocksa visa olust eller férvaning.

Forskning och erfarenhet visar att bristande kontroll 6ver obekvama
situationer kan orsaka en social sarbarhet, vilket kan resultera i
angest och radsla infor att traffa nya manniskor och att skapa
relationer till andra. Darfor ar det viktigt att forsoka starka sjalvbilden
hos de som lever med ett annorlunda utseende.

Hur och vad gor man?

Forsok att skapa verktyg for hur man ska hantera andras blickar och
fragor. Skapa strategier genom att testa olika svarsalternativ, till
exempel "jag ar kort for att jag har Turners syndrom”. Kunskap om
tillstandet ar valdigt viktigt, att sjalv veta om orsaken till
kortvuxenheten. Att fa traffa andra med samma diagnos kan ocksa
starka sjalvbilden. Via patientféreningar kan man fa hjalp med tips
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och strategier som andra har utvecklat och som kan vara
hjalpsamma.

— Det betyder mycket att fa veta att det finns andra med ett
annorlunda utseende eller samma tillstand, sager Marizela Kljajic.

Ingar den har typen av utredningar vid tidig TS-diagnos?

— Nej, det gor de inte. De bygger pa att det finns symtom eller
svarigheter. Alla med TS har inte sa stora svarigheter att man
behdver gora en utredning. Daremot vore det onskvart att TS-
mottagningar tidigt kunde erbjuda screening kring dessa svarigheter,
da det verkar vanligt med neuropsykiatriska funktionsvariationer
bland personer fodda med TS.

Var dotter har angestproblematik och skulle behdva traffa en
psykolog, bor det vara ndgon med en specialinriktning?

— Det finns en del specialistinriktningar hos olika psykologer, men min
uppfattning ar att alla psykologer kan hantera angestproblematik och
kan gora ganska stor nytta.

Vad kan man fa for anpassningar i skolan?

— Exempelvis fa lyssna pa larobocker, ha pa sig horselkapor for att
slippa storningsljud, sitta avskilt, fa extra hjalp och sa vidare. Ofta kan
det vara ljud och intryck som stor. Stddet som erbjuds ska alltid
anpassas till individen.

Hur gor man for att fa komma till habiliteringen?

— Det har blivit svarare att fa hjalp bade genom habiliteringen och
BUP. Det ar viktigt att f& gora en utredning och kartlagga barnets
svarigheter i detalj, for att kunna fa vardagen att fungera battre. Sta
pa er!

Viktoria har svart fir struktur

Manga saker har varit utmanande for Viktoria i skolan. Till exempel
nar hon boérjade hogstadiet och skulle befinna sig i olika klassrum i
ratt tid. Viktoria har svart med tidsuppfattning och behover sina
foraldrars hjalp for att blir mer organiserad.

— Vi hjéalper henne mycket eftersom det gar trogt i manga amnen,
speciellt matte. Nar hon var yngre kunde hon vara kvar ute pa garden
nar alla andra gick in och forst efter ett tag upptécka att hon var
ensam kvar. Sedan kunde hon inte hitta vilket klassrum hon skulle till,
sager UIf.
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— Det var forst i fyran hon larde sig lasa och skriva ordentligt. Det var
hemskt egentligen, att ga i skolan sa lange utan att kunna lasa nar
alla andra kunde, sager Asa.

Darfor fick Viktoria géra mycket muntligt, och da har hon inga
svarigheter med att forsta.

— Viktoria har ingen intellektuell funktionsnedsattning. Vi foréldrar
hade en 6ppenhet for att det kanske skulle vara sa, men det handlar
i grunden om inlarningssvarigheter och dalig sjalvkansla.

Attvara vuxen med Turners syndrom

Att vaga utmana sig sjalv socialt och ha meningsfulla
fritidsaktiviteter har varit viktigt for Ozelot Oderfalt.

— Jag tycker att jag har blivit mer envis for att jag har
Turners syndrom. Egentligen har jag alltid varit blyg,
men mina svarigheter har gjort mig tuffare och jag tror
att envisheten hjalper mig framat.

Ozelot Oderfalt &r 26 ar gammal och bor i Boras. Nar hon foddes
hade hon inga tydliga symtom pa Turners syndrom, men hon at
daligt, gick ner i vikt och foljde inte tillvaxtkurvan. Familjen fick komma
till flera specialister pa Ostra sjukhuset, och Ozelot var tre ar nar hon
fick hon sin diagnos. Da fick familjen kontakt med Turnercentrum i
Goteborg.

— Det var till stor hjalp for mina foraldrar. Vi fick traffa specialistlakare
och genom Turnerféreningen moétte vi andra foréldrar som kunde
stotta.

Nar Ozelot var liten akte hon tillsammans med sina foraldrar och sin
lillasyster till Agrenska pa familjevistelse.

— Som liten forstod jag inte sa val vad Turners syndrom innebar. For
min syster var det viktigt att f4 veta mer och traffa andra, och aven for
mig har utbyte av erfarenheter alltid varit valdigt vardefullt.

Ozelot fick behandling med tillvaxthormon och minns det som tufft

i perioder att behdva ta en spruta varje dag.

— Det var jobbigt och jag minns att jag var ganska talmodig, men nar
det kom till sprutan var jag bestamd med att den ville jag inte ha.

Nu i efterhand har det gjort att jag har sluppit manga andra
komplikationer, sa det var vart det.

Ozelot berattar att hon var lugn, blyg och iakttagande som barn. Hon
trivdes inte med att vara i centrum, men hon blev bjuden pé kalas och
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hade vanner. Som liten upplevde hon inte att hon var annorlunda
aven om hon var medveten om att hon var kortare &n andra.

— Jag har alltid uppfattat det som att kommentarer om min [Angd har
varit med valmening.

Nar Ozelot gick i skolan valde hon att bara berétta for de som
behovde veta att hon hade Turners syndrom. Hon hade ofta
oroninflammationer och migran. Det var viktigt att lararna visste
varfor, och de var forstdende.

— | dag hade jag nog berattat for manga fler. Det gor det lattare nar
personer runt omkring forstar vad det innebar, men jag upplever att
jag har fatt bra stottning i skolan.

Som tonaring kande Ozelot starkt att hon ville klara sig sjalv och
berattade inte for lararna pa gymnasiet om TS. Hon hade vanner som
hon kéande sig trygg med och som visste varfér hon anvande
ostrogenplaster och tog tillvaxthormon, men det kandes ofta som en
troskel att kliva Over innan hon beréttade.

— Ju aldre jag har blivit, desto mer har jag forsokt att utmana mig sjalv
med att vara mer 6éppen. Det har ocksa varit viktigt for mig att
engagera mig i Turnerféreningen och traffa andra med TS. Det har
hjalpt mig mot blygheten och motat bort k&nslan av utanforskap.

En viktig del i livet foér Ozelot ar att vara fysisk aktiv. Hon har alltid
tranat gymnastik, aerobics och ridning for att fa battre kroppskontroll
och koordination. Sarskilt intresset for djur har varit viktigt for hennes
personliga utveckling. Hon har varit engagerad i en 4H-gard dar hon
arbetade med att ta hand om garden och engagera nya medlemmar.
— Det har varit en bra fritidssysselséattning som har hjalpt mig att fa
vanner.

| dag studerar Ozelot till larare. Hansyn till Turners syndrom fanns
inte med i valet av yrke, men hon berattar att hon ar medveten om att
en tidigare aldersrelaterad horselnedséttning kan bli en faktor for
henne i arbetslivet. | vuxen alder har hon funderat mycket kring
relationer och barnléshet.

— Det ar ndgot som jag var medveten om, men inte forstod vidden av
som barn. Att jag har hjartfel paverkar ocksa eventuell behandling
med IVF.

Ozelot vill uppmana flickor med TS att vaga gora saker tillsammans
med andra. Det motverkar kénslan av utanforskap och isolering och
ar bra social trdning. Hon har sjalv provat sig fram i olika aktiviteter.
— En sak jag gjorde var att prova pa styrelsearbete till exempel. Da
fick jag lara mig mycket nytt och kande att jag gjorde nagot bra
samtidigt som det var socialt.
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| stunder da det har kants tufft har stottning fran familj och vanner
varit viktigt.

— Att prata med min familj har hjalpt mig valdigt mycket, men ocksa
att vaga be om hjalp. Min envishet och vilja att inte vara annorlunda
har ocksa gett mig en battre sjalvkansia.

Fraga till 0zelot

Har du erfarenhet av att du fick arva din lillasysters klader?

— Ja absolut. Ibland kunde det kdnnas markligt, men mina foréldrar
hanterade det pa ett lugnt satt och vi pratade om det. Vi tog aldrig
upp det i relation till TS, vilket har gjort att jag inte kant mig
annorlunda. Alla &r olika och det ar okej. Min specialistlékare sa till
mig en gang att alla har ndgon sorts diagnos, de har bara inte fatt
reda pa det annu.

Agrenskas samlade erfarenheter av Turners syndrom

Agrenska arrangerade under perioden 2005-2022

tre vuxenvistelser for kvinnor med Turners syndrom.
Under vistelserna genomfordes fokusgruppsintervjuer
under ledning av AnnCatrin Rojvik, senior radgivare pa
Agrenska. Syftet med den samlade informationen var
att ge en bild av vilka konsekvenser Turners syndrom
far i vardagen. 18 kvinnor i aldrar mellan 18 och 56
deltog.

Skola

De flesta deltagarna beskrev att de under sin skoltid behdvde muntlig,
strukturerad information med en sak i taget och mycket praktisk
traning for att forsta och befasta kunskapen. De hade framfor allt
svart med teoretiska resonemang och abstrakt tankande. Manga
hade svart for matematik. Ett par personer hade valdigt latt for
matematik — det fanns saledes en stor variation. Fria former och
praktiska @amnen som hemkunskap och bild var ocksa svart. De
lektionerna upplevdes mer stokiga da elever och larare rorde sig och
pratade mera fritt, vilket gjorde det svarare att koncentrera sig. Det
kravdes ocksa mer egen planering och motivation foér att genomféra
dessa lektioner. | idrotten hade manga svart for riktning och att
lokalisera sig. Flera var 6verens om att kortvuxenheten gjorde det
fysiskt omgjligt att springa lika fort och hoppa lika hégt som andra.
Ibland var det svart for lararen att satta sig in i svarigheterna; darfor
upplevde flera att de inte fick ratt stod.
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Yrkesval och arbetsliv

De flesta deltagarna hade valt yrke helt fritt, utan hansyn till
diagnosen. Nagra kande i efterhand att de borde ha tankt mer pa
konsekvenserna av TS eftersom de med tiden fick fysiska
forslitningar som till exempel vark i rygg och nacke pa grund av
arbetsstallning och tunga lyft. Flera beréattar ocksa att horsel-
nedsattningen gor det svart med bullriga miljoer och information i
grupp. Manga av behoven fran skoltiden kvarstod, och enkla
hjalpmedel kunde underlatta manga arbetsmoment och minska risken
for forslitningsskador. Till exempel kunde en pall for att lattare kunna
na upp underlatta i manga situationer. Manga av deltagarna hade
vidareutbildat sig efter gymnasiet och arbetade bland annat med
ekonomi och statsvetenskap samt som larare, forskollarare,
fritidspedagog, bibliotekarie, socionom, sjukskdterska,
underskoterska och kock i storkok.

Vardagsliv

Manga av deltagarna var gifta eller sambo och levde ett "vanligt”
vardagsliv. Nagra beskrev trotthet efter jobbet och behévde prioritera
vila. Vissa hade lite svart med perception, rumsuppfattning och
lokalsinne, till exempel nar de var pa ute pa resande fot, men aven i
bekant miljo. | frammande miljoer var det svart att hitta med hjalp av
en karta, men det gick battre med mobilens GPS. Manga beskrev
GPS:en och andra appar som fantastiska hjalpmedel.

Traning

Samtliga deltagare var medvetna om att fysisk aktivitet var viktigt for
att starka skelettet och motverka benskorhet. Flera agnade sig at
simning, vattengympa och styrketraning. Manga hade valt bort
grupptraning och foredrog att trana individuellt, detta pa grund av
koordinationssvarigheter och det hoga tempot.

— Sa fort man har kommit in i en rorelse &r det dags att byta till nasta,
uttryckte en deltagare.

Korkort

De allra flesta hade korkort och nagra hade jobbat hart for att skaffa
det. Bilkdrning &r en komplex aktivitet som stéller héga krav, man ska
ta in information, tolka det man ser och hor, ta stallning under ibland
stressiga omsténdigheter och sedan fatta snabba beslut och
genomfora det man bestamt sig for i ratt ordning. Det handlar alltsa
bade om perception och koordination. Det var orsaken till att ett par
kvinnor hade valt bort att forsoka ta korkort.

Deltagarna berattade om olika strategier som att planera kérning och

fardvag noga i forvag, helst kdra valkanda vagar och inte kora for
langa stunder. Samtliga anvande GPS.
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Det finns mojlighet att ansoka om att fa forlangd provtid eller att fa
gora teoriprov muntligt. Las mer om anpassningar vid kérkort pa:
trafikverket.se/korkort/ta-korkort/anpassade-teoriprov

Fritidsintressen

Kvinnorna hade manga olika fritidsintressen, som att ha hund och ga
pa hundkurser, litteratur, sprak, katter, korsang, spela instrument,
skriva musik, tradgardsarbete, ga pa teater och musikaler, promenera
i skogen, matlagning, traning, handarbete och ridning.

Socialt liv

Flera var glada for att de hade en forstaende och stottande familj,
slakt och vanner. Att kunna fa lite hjalp av sina foraldrar, till exempel
med skjuts, var vardefullt trots att man var vuxen. Vissa upplevde sig
sjalv som lite altande; man ville analysera och tolka situationer lite for
mycket. Nagra tyckte ocksa att de kunde visa upp en lite tjurig och
langsint sida. Da var det viktigt att omgivningen var arlig och sade
ifran.

Barn

Numera finns mdjligheter att skaffa barn som inte fanns forr for
kvinnor med TS, tack vare forskning och framsteg. Nagra fa kvinnor
hade egna biologiska barn, med och utan dggdonation. Nagon hade
tilsammans med sin partner valt att adoptera. De allra flesta tyckte att
det var bra och viktigt att foraldrarna pratade tidigt med sina flickor
om att de kanske skulle bli svart att fa biologiska barn, helst fore
puberteten. Manga tyckte att det var svart att komma fram till nar i
inledningen av ett forhallande som man skulle beréatta for sin partner
om svarigheterna att fa biologiska barn.

Viktoria har kampat i skolan utan att f4 kanna att hon lyckas och &r
duktig. Hon ar social, men har anda svart att fa kompisar. Det i
kombination med perioder av angest har lett till att hon har svart att
tro pa sig sjalv.

— Jag tror att det har med att skapa nya kontakter med andra handlar
om att hon inte vagar presentera sig. Hon saknar nara vanner och har
kant sig mycket ensam i skolan, sager Asa.

En period ville Viktoria inte ga till skolan och var nara att bli en
hemmasittare.
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— Hon hade mycket hudutslag och fick for sig att hon var ful. Tack och
lov uppmarksammade fritidspedagogerna henne och hon fick hanga
med de vuxna i stéllet, sager Asa.

Att ha meningsfulla fritidsaktiviteter har varit ett viktigt satt for Asa och
UIf att stotta Viktoria socialt. Tidigare har hon tréanat simning, friidrott
och dans. Nu ar det kanot som géller. Det har ocksa varit viktigt for
Viktoria att fa traffa andra tjejer med Turners syndrom.

— Forsta gangen vi var pa lager med Turnerféreningen kom det fram
ett gang tjejer till Viktoria som fragade henne och hon ville vara med
dem. De ganger hon har traffat andra med TS har det fungerat
jattebra. D& har hon inte kant sig annorlunda, sager UIf.

(-]
Agrenskas pedagogiska erfarenheter

Barnteamet pa Agrenska har en bred kompetens och
en stor erfarenhet av barn med olika diagnoser. Under
vistelsen pa Agrenska har barnen ett eget anpassat
program med aktiviteter som ska bidra till att starka
deras delaktighet och sjalvkansla.

Barn som har Turners syndrom har olika kombinationer av symtom
som férekommer i varierande svarighetsgrad. Dessa leder i sin tur till
olika funktionsnedsattningar. Det ar darfor viktigt att alltid se varje
individs behov. Med detta som utgangspunkt har veckans program for
barnen och ungdomarna utformats.

— Aven om en del symtom och behov férenar personer med samma
diagnos ar alla forstas ocksa egna individer med egna personligheter.
Det utgar vi ifrén vid alla méten har pa Agrenska, sdger Hanna Borg
som &r pedagog och arbetar i Agrenskas barnteam.

Infor en familjevistelse laser personalen in medicinsk information,
dokumentation fran tidigare vistelser och samtalar ocksa med
foraldrarna om barnen med diagnos. De far aven information fran
barnens skolor. Darefter skraddarsys veckans aktiviteter med barnen.
Aven syskonen far ett eget program.

Delaktighet

Ett dvergripande mal for familjevistelsen pa Agrenska &r att barnen
ska kanna sig delaktiga. Detta utgar ifran ICF, Internationell
klassifikation av funktionstillstand, funktionshinder och halsa, som ar
Varldshalsoorganisationens begreppsram for att beskriva halsa och
funktionsnedsattning. Modellen tar hansyn till kroppsliga, personliga
och omgivande faktorer och det dynamiska samspelet mellan dessa.
De ar alla lika viktiga for mojligheterna att genomféra olika aktiviteter
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och for hur delaktig en person kan kanna sig. Eftersom en funktions-
nedsattning ofta ar bestaende, blir de omgivande faktorerna (och
anpassningen av dem) mycket viktiga.

Att skapa en milj6 dar barn och elever kanner trygghet och trivsel ar
en viktig malsattning under veckan. Varje familj har en huvudansvarig
fran barnteamet, och barnens forutsattningar, intressen och behov &r
utgdngspunkten vid utformning av aktiviteter. Méjligheterna till
delaktighet och inflytande 6kar om barnet vet vad som ska hénda och
vilka forvantningar han eller hon har pa sig. Darfor ar personalen
lyhord for barnens uttryck och énskemal. En viktig aspekt under alla
familjevistelser pa Agrenska &r att skapa métestillfallen med andra
barn med samma diagnos och deras syskon. | de métena kan de
kanna en unik gemenskap och utbyta erfarenheter. Programmet pa
Agrenska &r ocksé utformat for att bidra till kunskap och insikt om den
egna diagnosen och dess konsekvenser. Genom samtal och lek ger
man barnen mojlighet att utbyta erfarenheter om hur det ar att ha en
funktionsnedsattning.

Strategier for att optimera forutsattningarna for barnen

Manga barn med Turners syndrom mar bra av en tydlig struktur i
schema, aktivitet och miljo. Aktiviteterna aterkommer varje dag och
arbetspassen ar individuellt anpassade, med mdjlighet till paus.
Barnen far anvanda konkreta arbetsmaterial och tidshjalpmedel vilket
ocksa bidrar till att minska konsekvenserna av koncentrations- och
inlarningssvarigheter.

P& Agrenska varvas gruppaktiviteter med sjélvstandiga aktiviteter,
liksom lugna lekar med mer motoriskt kravande. Muskelavslappning
och bollmassage bidrar till 6kad kroppskannedom. | malarrummet far
barnen skapa och utomhus sker aktiviteter med fokus pa samarbete
som trekamp och walkie-talkiegdmme.

— Det finns manga bra hjalpmedel fér barn som har behov av att pilla
pa nagot eller aktivera kroppen for att kunna koncentrera sig.
Fordelen med sadana hjalpmedel &r att alla barn i klassen kan ha
nytta av dem, sdger Hanna Borg.

Gemensamma aktiviteter och samarbetsdvningar déar var och en
deltar pa sina egna villkor, samt strukturerade samtal i grupp starker
det sociala samspelet och kommunikationen. Personalen &ar noga
med att vara lyhorda infor barnens trétthetsniva och kanslolage och
lagger in extra tid i schemat dar det behovs.

— For att inte trotta ut sig pa vagen till en aktivitet aker barnen i
kompisbussen. Det mojliggor att vara sa aktiv som mgjligt i
aktiviteten. Som personal eller forélder géller det att ge barnen
vuxenstod nar det behovs, men ocksa att ha fingertoppskéansla nog
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att backa undan nar det ar mojligt. Att hitta den balansen &r svart men
viktigt, sager Hanna Borg.

Varje morgon far de yngre barnen traffa mjukisdjuret Kalle Kanin som
har med sig aktiviteter till samlingen. Kalle ar en aterkommande
mysig och trygg start for barnen som véacker ett intresse och skapar
en struktur i samlingen. Barnen kan redan efter samlingen bdrja
fundera pa vad Kalle ska ha med sig for aktiviteter imorgon.

— Vi i barnteamet kan aven anvanda Kalle for att spegla barnens
egna kanslor. Forsta dagen ar Kalle ofta valdigt blyg, men blir under
veckan mer trygg och kommunikativ med barnen, s&dger Hanna Borg.

Samtal, da barnen delar tankar, kanslor och erfarenheter kring
diagnosen och dess konsekvenser bidrar till att starka sjalvkanslan.
Aven samarbetsévningar och gemensamma aktiviteter dar var och en
deltar pa sina egna villkor, och far kanna att de lyckas, starker
sjalvkanslan.

Under tisdagen traffade barnen lékaren Maria Elfving som fick svara
pa deras fragor om Turners syndrom.

Agrenskas observationer

Fran Agrenskas tidigare familjevistelser fér Turners syndrom, mellan
aren 2006 och 2016, finns det observationsmaterial som omfattar
totalt 22 barn och elever.

Styrkor fran Agrenskas observationer

e rakning
e lasning
e idrott
e sang

e lek och kamratrelationer

e positivt satt och en vilja att lara sig
e delaktighet i klassen

e verbal formaga

e god samarbetsformaga.

Utmaningar fran Agrenskas observationer
e langsamhet
e fin- och grovmotoriska svarigheter
o trotthet
e svarigheter i matte, till exempel antalsuppfattning
e |ogiskt tAnkande.
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— Nar vi aterkopplar till skola och forskola efter vistelsen berattar vi
vad vi har sett som fungerar bra och vad som varit svart for just de
har barnen, sager Hanna Borg.

Skolans stdd — elevens rattigheter och skolans skyldigheter

| skollagen betonas barnens rétt till anpassat stdd. Lagen garanterar
alla elevers ratt att utvecklas sa langt som mgjligt utifran sina egna
forutsattningar. Rektorer ar skyldiga att utreda om en elev behéver
sarskilt stod. Om sa ar fallet ska ett atgardsprogram upprattas. | det
ska det tydligt framga vilka malen &r och hur de ska uppnas.

Atgarder som kan bli aktuella &r exempelvis handledning och
fortbildning av personal, anpassning av miljon, kompensatoriska
hjalpmedel, pedagogiskt stdd eller en anpassning av elevgruppen.
Atgarderna — eller beslut om att inte ta fram ett atgérdsprogram — kan
overklagas. Det ar viktigt att ocksa fraga barnet vilka anpassningar
han eller hon sjalv énskar.

— Skolmiljon ska ge barnet stimulerande upplevelser och
erfarenheter, da kickas den "goda cirkeln” igang. Den innebar att
lustfyllda upplevelser gor barnet intresserat av att ta egna initiativ,
vilket i sin tur gor henne eller honom mer delaktig och aktiv. Da
uppmuntras utvecklingen, sdger Hanna Borg.

Specialpedagogiska skolmyndigheten, SPSM (spsm.se) eller
kommunens resursteam kan hjalpa till med radgivning.

Las mer pa Agrenskas webbplats: agrenska.se

Lanktips

skolappar.nu — appar kopplat till det centrala innehallet i Lgr 11.
mfd.se — Myndigheten foér delaktighet.

mtm.se — Myndigheten for tillg&ngliga medier (talbocker, punktskrift
och lattlast material).

komikapp.se — kognitiva hjalpmedel och sinnesstimulerande
produkter.

lekolar.se — forskole- och skolmaterial, leksaker, pyssel och
hjalpmedel.

widgitonline.com — bildstdd med Widgit-symboler.

ritadetecken.se — webbtjanst med ritade tecken.

skoldatatek.se — digitala tips och appar for tillganglighetsanpassning.
hattenforlag.se — bocker, spel och leksaker for sprakutveckling.
nyponochviljaforlag.se — bokforlag med lattlast litteratur.
abcleksaker.se — pedagogiska leksaker.

goteborg.se/eldorado — upplevelsehus, utbildning och handledning.
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Syskon till barn med funktionsnedséattning behéver
kunskap, nagon som lyssnar pa dem och majlighet att
traffa andra i samma situation. Det visar forskning
inom omradet och erfarenheter fran Agrenskas
syskonprojekt.

En syskonrelation &r inte lik nagon annan relation man har i livet.
Relationen &r ofta livets langsta och innehaller nastan alltid bade
positiva och negativa inslag.

— Barn som far ett syskon med funktionsnedséattning har ofta
blandade kanslor infor situationen. De kan inte vélja bort sitt syskon
utan maste hitta ett satt att foérhalla sig till det, sager Astrid Emker
som arbetar i Agrenskas barnteam.

Studier av syskon till barn med funktionsnedséattning visar
foljande:

e Syskonen har ofta en bristfallig kunskap om sin brors eller
systers diagnos, och féraldrarna 6verskattar ofta hur mycket
de vet om den.

e Information &r inte detsamma som kunskap. Man vet inte hur
mycket syskonet forstatt och hur hen har tolkat informationen
om sjukdomen och vad den innebar.

e Att forstd och fa kunskap tar tid. Man kan behéva prata om
saken kontinuerligt eftersom situationen forandras, precis som
barnets fragor och funderingar.

Man har ocksé sett att syskon maste fa mojlighet att stélla sina egna
fragor angaende systerns eller broderns funktionsnedsattning.

— Informationen gar ofta via féraldrarna, men var erfarenhet visar att
det ofta finns saker som syskonen inte vagar eller vill prata med sina
foraldrar om, sager Astrid Emker.

Det ar vanligt att syskon bar pa fragor de aldrig vagat stalla till nagon.
En del ar radda att funktionsnedsattningen smittar, andra har en
kansla av skuld och tror att de sjalva kan ha orsakat skadan.

— Kunskap ar grunden for att forsta sitt syskon och for att fa en sa bra
syskonrelation som mojligt, sdger Astrid Emker.

Intervjuer med syskon visar att de behover bli sedda och bekréftade.
De maste kanna att de ocksa far egen tid med foraldrarna. Tiden ska
vara avsatt sarskilt for dem, och inte bara besta av tid som "anda blev
over”. Detsamma galler for féraldrarnas uppmarksamhet.
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— Ett barn beréattade att hon fatt hogsta betyg i skolan och att
foraldrarna sa "bravo” nar de fick veta. Nar hennes sjuka lillebror
larde sig att lyfta en mugg sjalv stélldes det daremot till med tartkalas.
Aven om flickan forstod varfor det blev s& olika reaktioner kandes det
orattvist, sager Astrid Emker.

Olika behov i olika aldrar

Yngre syskon uppfattar tidigt omgivningens behov av hjalp. De har
manga varfor-fragor och behover svar som anpassas efter deras
niva. | nio- till tiodrsaldern far barn en mer realistisk syn pa tillvaron.
De bdrjar se konsekvenser och kan uppleva det som jobbigt att
syskonet i nagon man ar avvikande. Barnen noterar blickar och
reaktioner fran omgivningen och bdrjar fundera pa hur de ska forklara
for andra.

— DA ar det bra att ha ett gemensamt forhallningssatt i familjen. Det
kan vara att sdga namnet pa diagnosen, men det fungerar lika bra att
saga "knolen” i stallet for hjarntumor eller "krampen” i stallet for
epilepsi, sager Astrid Emker.

Aldre syskon tar ofta p& sig ansvar for att féraldrarnas ska orka. De
funderar ocksa 6ver arftlighet och existentiella fragor som varfor de
sjalva inte drabbades nar deras syster eller bror gjorde det. En del
kanner skuld over att vara friska. | tonaren utvecklar manga en
kompisrelation till sina syskon, aldersskillnader borjar jamnas ut och
man kanske hittar pa saker tillsammans.

— For en person som har ett syskon med funktionsnedsattning kan
det da bli en sorg att se att den egna relationen till syskonet ser
annorlunda ut. Aven om det &r en fin relation ar den kanske inte
densamma som kompisarnas syskonrelationer, sager Astrid Emker.

Kunskap, kédnslor och bemastrande

Under familjevistelserna pa Agrenska har barnteamet utarbetat ett
koncept for syskonen som utgar ifran kunskap, kanslor och
bemastrande.

Kunskap fas utifran fragor om diagnosen som syskonen arbetat fram
tilsammans. Det ar ofta lattare for dem att formulera fragor i grupp,
som sedan besvaras av en lakare, sjukskoterska eller annan kunnig
person.

— Vi beréttar ocksa att de sjalva inte bar ndgot ansvar for att syskonet
blivit sjukt, och hjélper dem med strategier for hur de ska hantera
fragor frAn omgivningen. Nar de aker fran Agrenska ska de ha fatt
med sig bra verktyg for att hantera sadana situationer, sager Astrid
Emker.
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Kanslor hanteras genom ett 6ppet och tillatande klimat, dar alla ska
k&nna sig bekvdma med att prata fritt. Barnen och ungdomarna gor
roliga aktiviteter tillsammans for att bli sammansvetsade som grupp,
da blir det lattare att prata om personliga saker. Det ar viktigt att inte
avvisa jobbiga kanslor utan att satta ord pa dem.

— Om vi vuxna sager "det dar behdver du inte tanka p&” eller "oroa dig
inte for det” sager vi omedvetet till barnen att vissa kanslor ar
forbjudna. Det blir inte bra. Det ar battre att bekrafta barnets tankar
och prata om vad kanslorna star for, sager Astrid Emker.

Bemastrande handlar om att hitta vagar och strategier i vardagen, om
att utbyta erfarenheter med andra syskon och att satta ord pa sadant
som kan kallas for "daliga hemligheter”.

— Nar syskonen delar erfarenheter mellan varandra upplever manga
en lattnad, "vad skont att jag inte &r ensam om att k&nna sorg eller
skuld”, den insikten gor det lattare att hitta satt att kunna hantera
svara kanslor, sager Astrid Emker.

Under vistelsen pa Agrenska far de lite dldre syskonen gora en
berattelsebok som handlar om deras kanslor och tankar om att ha ett
syskon med Turners syndrom.

— Det &r deras egen bok som de sjélva véljer om de vill visa for
foraldrarna eller inte. Var tanke ar att boken ska kunna fungera som
ett underlag for bra samtal ihop med foérdldrarna. Den kan bli en
brygga till amnen som ibland kan vara svara att prata om, sager
Astrid Emker.

Vad kan gora det lattare att prata? Tips fran tva foraldrar.

e Vanta inte pa det perfekta tillfallet, prata kort och ofta hellre
an langt och sallan.

e En rak fraga kraver ett rakt svar, sdg som det ar och vaga
ocksa saga att ni inte vet hur det blir.

e Vack den bjérn som sover, till exempel genom att ta upp ett
kansligt amne om det dyker upp pa teve eller i en bok man
laser.

e Var tillganglig, kanske genom att ata tillsammans, forsok att
ge barnen egen tid och gor saker tillsammans.

e Satt ord pa din egen beréttelse.

Vad séager syskonen?

| intervjuer beréttar syskon till barn med funktionsnedsattning att de
gloms bort ibland, och far mindre uppmarksamhet &n brodern eller
systern som har en diagnos. Ibland fragar lararna i skolan oftare "hur
mar din syster/bror?” &n "hur mar du?”, vilket kan bidra till den
kanslan. En del tycker det &r trakigt att ofta behdva avbryta roliga
aktiviteter pa grund av syskonet.
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Manga har tankar om framtiden, om hur det ska bli senare. Sadana
saker kan ju ingen ge nagra svar pd, men ofta ar det battre att
fundera tillsammans med barnen &n att inte beréra &mnet alls. Man
kan prata om hur man hoppas att framtiden ska bli och hur den kan
bli. For att utveckla strategier att hantera svara kanslor kan man
identifiera kanslor som brukar komma, hur dessa brukar fa en att
agera eller reagera och hur man skulle kunna gora i stéllet.

Syskonen beskriver ocksa manga positiva aspekter av att ha en bror
eller syster med funktionsnedsattning. De lar sig tidigt att respektera
olika manniskor, att ta ansvar och vara sjalvstandiga, kanna empati
och forstaelse, samt att satta saker i perspektiv.

— Det ar ganska stora saker de beskriver som positiva. Manga
namner dessutom att det ar harligt att fa ga forbi kon pa Liseberg,
sadana saker kan spela stor roll i ett barns tillvaro, sager Astrid
Emker.

Boktips:

Orjan, den hojdradda 6rnen av Lars Klinting.

Flyg Engelbert! av Lena Arro.

Pricken av Margaret Rey.

Litet syskon: om att vara liten och ha en syster eller bror med
sjukdom eller funktionsnedséttning av Christina Renlund.
Operation-serien av Anna Pella.

Las mer om Agrenskas arbete med syskongrupper pa
agrenska.se/syskonkompetens

Pa webbplatsen finns bland annat samtalsverktyg och lastips. Dar
finns ocksa filmer som illustrerar olika situationer och fragestallningar,
bland annat filmen om Ludwig som har artrogrypos, och hans syskon
Lilly och Leon. Alskar ni honom mer &n mig? undrar Lilly néar storebror
far mer uppmarksamhet och hjalp av féraldrarna.
agrenska.se/syskonkompetens/Arbetsmaterial/filmer-for-
samtal/alskar-ni-honom-mer-an-mig/

En annan film handlar om Hugo, sex ar, som ar storebror till Abbe,
fyra ar. Abbe har en kromosomavvikelse och ett allvarligt hjartfel, och
i flmen pratar Hugo med sin pappa om hur det k&nns att ha en bror
som ar sjuk.
agrenska.se/syskonkompetens/Arbetsmaterial/filmer-for-
samtal/pratmandlar-och-syskonkarlek/
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Viktoria har tva storasystrar

Nar Viktoria fick sin diagnos blev hennes systrar ledsna och oroliga.
Manga ganger har systrarna varit mer palasta an foraldrarna.

— Jag minns att Sofie sa i bdrjan att "vi ska hjalpa Viktoria genom
hennes svarigheter”. Det finns en stor syskonkarlek dar, fast de bada
nu &r s& pass stora att de har fullt upp med sina egna liv, sager Asa.

Asa och UIf vet med sig att de lagger en stor del av sin vakna tid pa
att stotta Viktoria i skolan.

— Vi drar Viktoria genom skolan. Eftersom vi lagger sa mycket tid pa
henne borde vi ocksa &ka och ta en fika med Sofie eller aka och
halsa pa Vilma. Det har vi fatt med oss annu mer fran den har
vistelsen, sager UIf.

© Agrenska 2022, nr 655

— Vi rekommenderar att barn i behov av sarskilt stod
tidigt har kontakt med tandvarden. Om det finns
svarigheter med tal, sprak och atande behdvs aven
kontakt med logoped. Det sager barntandlakare Emma
Brandquist och logoped Asa Mogren, som arbetar p&
Mun-H-Center.

Mun-H-Center ligger i anslutning till Agrenska pé Lilla Amundén samt
pa Odontologen vid Sahlgrenska universitetssjukhuset i Géteborg.
Det ar ett nationellt kunskapscenter med syfte att samia,
dokumentera och utveckla kunskapen om tandvard, munhélsa och
munmotorik hos personer med sallsynta halsotillstand. Kunskapen
sprids for att bidra till ett battre omhéndertagande och en hogre
livskvalitet for de berérda patientgrupperna och deras anhériga.

| Sverige finns ytterligare tva odontologiska kompetenscentrum for
séllsynta halsotillstdnd inom tandvarden, ett i Umea och ett

i Jonkoping.

MHC-basen

Genom samarbetet med Agrenska kring familje- och vuxenvistelser
traffar Mun-H-Center manga personer med olika funktions-
nedsattningar. Efter godkannande fran vardnadshavare gor

en tandlakare och en logoped en 6versiktlig undersékning och
beddmning av barnens munhalsa och munnens funktioner.
Observationerna, tillsammans med informationen som
vardnadshavarna lamnat, sammanstalls i en databas, MHC-basen.
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Kunskap om séllsynta halsotillstdnd sprids via MHC-appen och Mun-
H-Centers webbplats: mun-h-center.se

Munhélsa vid Turners syndrom
Foljande munrelaterade symtom kan — men behdver inte —
forekomma hos personer med Turners syndrom:

e liten underkéke, smal 6verkake och smal gom

e tander som ar mindre i storlek

e tandrotsavkortningar utan kand orsak (idiopatiska

rotresorptioner)
e emaljférandringar
e tunn emal,.

| MHC-basen finns det 65 personer med Turners syndrom i aldrarna
3-27 ar. Bland dem var det vanligt med &t- och dricksvarigheter
under de forsta levnadsaren. Det &r ocksa vanligt med olika
bettavvikelser.

Det ar en stor fordel om den férebyggande tandvarden ar sa bra att
en god munhalsa kan bevaras. Att tidigt komma i gang med goda
vanor ar viktigt, och det viktigaste arbetet gors i hemmet. Alla bér
anvanda fluortandkram och en vuxen bér hjalpa barn med
tandborstningen dagligen. Det finns manga olika typer av hjalpmedel
som kan underlatta munvarden om det behévs och tandvards-
personalen kan hjalpa till att prova ut detta. Det finns ocksa
tandkramer utan smak eller skummedel.

Att tanka pa:

e Tag géarna kontakt med tandvarden infor forsta besoket och
informera om vilken diagnos barnet har. Tandvarden far inte
veta detta automatiskt via sjukvarden.

e Det ar bra om barnet gar pa tatare besck med inskolning och
tillvanjning samt forstarkt forebyggande tandvard for att
rengora tdnderna, fluorlacka och vid behov forsegla
permanenta kindtander.

e Det &r viktigt med en tidig planering av tandreglering vid
behov.

e Forbered garna barnet pa tandvardsbesoket, till exempel
genom att visa bilder pa lokalerna, tandlakaren och stolen hen
ska sitta i. Anvandbara bilder finns pa bildstod.se och kom-
hit.se

Mun-H-Center och specialistkliniker fér pedodonti erbjuder barn och
ungdomar med sarskilda behov ett anpassat tandvards-
omhandertagande.
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Munmotorik vid Turners syndrom

I MHC-basen finns det rapporterat om att avvikande oralmotorisk
funktion kan forekomma vid TS (tal, atande, mimik och salivkontroll).
— Vad vi har sett har i dag har flertalet en valfungerande munmotorik,
sager Asa Mogren.

Vad gor logopeden?

En logoped kan till exempel utreda barnets kommunikationsféormaga,
sug-, tugg- och svaljformaga samt oralmotoriska formaga. Logopeden
kan ocksa ge rad angdende matning och atande, bedéma hur barnet
bast tranar pa att kommunicera samt vid behov ge tips pa
oralmotorisk traning. Syftet med den oralmotoriska traningen kan vara
att minska salivlackage, forbattra tuggférmagan samt vid behov 6ka
eller minska kansligheten i munnen.

— Det kan i sin 6ka mojligheterna att ta hand om tanderna, som ju ska
halla hela livet. Det kan bli lattare att borsta tanderna och att bestka
tandvarden, sager Asa Mogren.

Tal-, rost- och svaljningssvarigheter

En nedsatt horsel kan paverka tal- och sprakutvecklingen. Aven
forekomsten av autismspektrumstérning (ASD) kan innebara
kommunikationssvarigheter.

— Heshet och hogt taltonlage kan férekomma, men det brukar
normaliseras med hormonbehandling, sager Asa Mogren.

Snarkningar

I Mun-H centers frageformular ar det flera som har rapporterat om
problem med snarkningar och paverkan pa andning. Snarkningar och
somnapné leder till dagtrotthet och koncentrationssvarigheter. Det
finns rapporter om att behandling med tillvaxthormon kan paverka
storleken pa tonsillerna, och i MHC-basen har 23 procent forstorade
tonsiller.

— Forstorade tonsiller i kombination med ett litet utrymme i svalget
kan ge problem med nasandning och pa det sattet paverka
syresattningen negativt. Det sitter &ven en kortel bakom nésan,
adenoiden, som om den &r forstorad kan tédppa igen och ge samre
forutsattningar for ndsandning. Om man inte andas genom nasan
syresatts kroppen lite sémre. Remiss till en dron-nésa-hals-klinik och
somnregistretring ar viktigt. Férstorad adenoid eller tonsiller kan
behdva opereras bort for att f& mer utrymme, sager Asa Mogren.

Som foralder kan det vara tufft att vara den som ska formedla
kunskap mellan olika instanser. D& kan man be habiliteringen att
samordna kontakten mellan tandlakare, logoped, oralmotoriskt team
eller nutritionsteam.
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Las mer om hur man kan stimulera den oralmotoriska férmagan i
vardagssituationer i skrifterna "Uppleva med munnen”, "Nedsatt
salivkontroll” och "Bitbeteende”. De finns pa mun-h-centers webbplats
och gar aven att bestalla via mun-h-center.se

Plastar man in téander i férebyggande syfte?
— Ja, det ar syftet. Vi fyller ut en frisk tandyta med plast sa att den ar
lattare att halla ren.

Cecilia Stocks ar socionom och arbetar p& Agrenska,
bland annat med planeringen av familjevistelser. Hon
informerar om vilket stod som finns att fa for personer
med Turners syndrom.

Forséakringskassan

Omvardnadsbidrag finns att soka for den som har ett barn med
funktionsnedsattning. Bidraget baseras pa den omvardnad och tillsyn
som barnet behover, utéver det som ar vanligt for barn i samma alder
utan funktionsnedsattning. Omvardnadsbidraget finns i fyra nivaer
och Forsakringskassan bedomer barnets totala behov av omvardnad
och tillsyn efter samtal med foraldrarna. Skatt ska betalas pa
omvardnadsbidraget och pengarna ar pensionsgrundande. De olika
beloppen justeras vid varje arsskifte.

— Det kan kannas tufft att skriva ner allt som kraver extra omvardnad
hos sitt barn. Mitt rad ar darfor att ta hjalp av en kurator, sager Cecilia
Stocks.

Las mer om stdd fran Forsakringskassan pa fk.se

Halso- och sjukvardslagen

Det finns en patientlag som starker stallningen for patienter. Den ger
bland annat ratt att valja 6ppenvard i en annan region, till exempel
habilitering eller en specialist. Det ska vara lattare att fa en ny
medicinsk bedémning.

— Lagen har ocksa 6kat barns inflytande 6ver sin egen vard. De har
ratt att f4 information pa ett satt som de forstar, sager Cecilia Stocks.

Las mer pa csdsamverkan.se och 1177.se

© Agrenska 2022, nr 655 46



Turners syndrom

Samordning - fast vardkontakt

Enligt halso- och sjukvardslagen har verksamhetschefen skyldighet
att utse en fast vardkontakt om patienten 6nskar det, som kan
sékerstalla patientens behov av samordning. Den fasta vardkontakten
kan vara en lakare eller nagon annan som arbetar inom varden, som
en sjukskoterska eller kurator.

SIP — samordnad individuell plan

Kommuner och regioner ar skyldiga att uppratta en samordnad
individuell plan, SIP, enligt bade socialtjanstlagen och halso- och
sjukvardslagen. En SIP tas fram nar en person upplever behov av
samordning mellan olika instanser och dar ansvarsfoérdelningen
behdver tydliggoras. Planen upprattas vid méten dar de
professionella fran de berérda verksamheterna ar skyldiga att delta.

1177 efter 13 ar

I normalfall ar ett barns journal tillganglig for vardnadshavare fram tills
barnet har fyllt 13 ar. | undantagsfall ar det mgjligt att anséka om
tillgang, men det maste goras pa varje enskild mottagning och det ar
verksamhetschefen for enheten som ska godkanna.

Las mer om vardarenden for ditt barn pa 1177.se.
Sok pa: Gor ditt barns vardarenden via natet.

SoL - Socialtjanstlagen

Enligt socialtjanstlagen ska manniskor som av fysiska, psykiska eller
andra skal moter betydande svarigheter i sin livsforing fa maojlighet att
delta i samhallets gemenskap och att leva som andra. Darfor finns
olika former av stoéd som utgar ifran individens behov. Man har alltid
ratt att soka bistand och fa ett skriftligt beslut. En socialsekreterare
eller kurator pa sjukhuset kan hjalpa till med ansokan.

— Det gar att fa vissa hjalpinsatser som ingar i LSS (lagen om stéd
och service till vissa funktionshindrade) med stdd av SoL om man inte
tillhor nagon av LSS personkretsar, sager Cecilia Stocks.

Anhorigstod

Enligt SoL 5 kap. 10 § ska kommunen ocksa erbjuda stod till
anhdriga. Med anhériga menas en familjemedlem, till exempel
syskon, mor- och farféraldrar, eller en god van till ndgon med fysisk
eller psykisk funktionsnedsattning. Som anhorig kan man fa majlighet
att delta i samtalsgrupper, fa friskvard eller individuellt anpassat stod
och fa tips, rad och hjalp med kontakter. Detta stod ska stkas hos
kommunens anhdrigkonsult. Denna tjanst kan heta olika i olika
kommuner.
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Skollagen

Enligt skollagen har barnen ratt till stod for att na skolans
kunskapsmal. Skolan ska strava efter att uppvaga skillnader

i elevernas forutsattningar att tillgodogora sig utbildningen.
Atgardsprogram ska uppréttas for hur eleven ska klara kunskapsmal
och vilket stod som kravs. Det &r rektorns ansvar att eleven far ett
atgardsprogram om det behovs. Skolan ska ocksa ta hansyn till
elevers olika behov. Elever ska ges stod och stimulans sa att de
utvecklas sa langt som majligt.

Infor alla forandringar ar det viktigt med forberedelser. Det galler till
exempel nar barnet borjar forskola och vid évergangen fran forskola
till skola samt vid alla stadiebyten. Gor garna studiebesok pa skolan
om det finns osékerhet om vilken som passar barnet bast.

— Ge skolan skriftlig information om barnet, till exempel
dokumentationen om barnets diagnos nar det ar dags for skolstart,
sager Cecilia Stocks.

Vart vander vi 0ss?

Den som ar missndjd med skolan ska i forsta hand vanda sig till
skolans rektor.

| andra hand kan man vanda sig till ansvarig tjansteman eller namnd
i kommunen. Vid fragor kan man kontakta Skolverkets
upplysningstjanst for radgivning.

Las mer pa skolinspektionen.se och skolverket.se

Tips pa hjalpmedel vid koncentrationssvarigheter
lekolar.se — hjalpmedel, tips och inredning till skola och férskola
varsam.se — hjalpmedelsbutik

komikapp.se — hjalpmedel till skola och férskola

gulare.com — rehabbutik

Fonder

Fondmedel kan sokas for ckade omkostnader pa grund av sjukdom,
till hjalpmedel och rekreationsresor. Pa sjukhuset eller habiliteringen
kan man f& hjalp av en kurator med att hitta passande fonder att séka
pengar ur. Lansstyrelsen har en gemensam stiftelsebas déar man kan
soka efter mojliga fonder: stiftelser.lansstyrelsen.se

— Det kan I6na sig att soka fonder eftersom stiftelserna vill avyttra
sina pengar, sager Cecilia Stocks.

Tips pa webbplatser

spsm.se — Specialpedagogiska skolmyndigheten

hejaolika.se — nyheter om ett samhaélle for alla

parasport.se — om idrott for personer med funktionsnedséattning
anhoriga.se — nationellt kompetenscentrum fér anhériga
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minstoradag.org — uppfyller dnskningar och skapar gladjefulla
upplevelser for sjuka barn eller barn med funktionsnedsattning
ournormal.org — moétesplats for familjer med barn med
funktionsnedsattning.

| dag ar Viktoria frisk, men bade hon sjalv och foraldrarna kanner en
viss oro infor framtiden. Framfor allt har Viktoria svart att slappa
risken for att fa allvarliga problem med hjartat. De har &nnu inte pratat
sa mycket om barnléshet.

— Viktoria vill ha en hund i stallet sdger hon. Hon ar medveten om att
hon kanske inte kan fa biologiska barn, och det ar nog en fraga som
kommer upp nar hon blir dldre, séger Asa.

Asa och UIf har tacklat Viktorias svérigheter pa olika sett. Pa grund av
det har de ocksa blivit osams manga ganger, till exempel éver hur de
bast ska hjalpa Viktoria i skolan. Det som har varit svarast att hantera
ar Viktorias aterkommande angestperioder. For det mesta mar hon
bra, men stundtals slar angesten till.

— | tre omgangar har hon haft mycket problem med angest. Det tar
kraft. Hennes angest i kombination med skolan och alla méten blir en
angest for oss ocksa. Da gar det inte att tanka fornuftigt, sager UIf.

— Att prata kanslor har alltid varit mig nara, men nar mitt barn visar
angest blir jag radd och far panik. Da blir jag och Ulf oense for att vi
inte vet hur vi ska na vart barn. Vi skulle ha behovt hjalp langt tidigare
med Viktorias &ngest, sager Asa.

Turnerforeningen

Svenska Turnerféreningen bildades 1990. Foreningen
drivs ideellt och verkar lokalt och nationellt.

Svenska Turnerforeningen verkar for att sprida information och stotta
flickor och kvinnor med Turners syndrom. Féreningen vill ocksa
arbeta for att stodja forskningen och forbattra varden. Ett av
Turnerforeningens forsta mal var att det skulle bli tillatet med
aggdonation, vilket det blev 2003. Foéreningen ar med

i paraplyorganisationen Riksférbundet Sallsynta diagnoser.

— Vi arbetar mycket med bade gemenskap och politiskt
paverkansarbete, sager Carina Levelind som ar styrelseledamot.
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Foreningen har arsmoten och lokala traffar i bland annat Malmo,
Goteborg, Uppsala och Stockholm. Varje ar anordnas ett lager den
forsta helgen i augusti. Anméalan gors via webbplatsen.

Svenska Turnerféreningen har medlemstidningen Turnerdialogen.

Ett medlemskap kostar 300 kronor per ar.

— Jag tycker att det ar viktigt att vara medlem. P& sa sétt kan vi sprida
information och forbattra varden — for foraldrar, for dagens tjejer och
for de sma tjejer som kommer i framtiden, sager Carina Levelind.

Riksforbundet Sallsynta diagnoser

Riksforbundet Sallsynta diagnoser bildades for snart
25 ar sedan av en grupp foraldrar till barn med olika
syndrom. Det &r en paraplyorganisation dar

ett sjuttiotal olika diagnosféreningar finns
representerade.

Riksforbundet Sallsynta diagnoser arbetar for att alla som lever med
ett sallsynt halsotillstand ska fa tillgang till vard- och stédinsatser i ratt
tid och utifran sina behov. Férbundets uppdrag ar att driva politiska
fragor som ror personer med funktionsnedséttning, sprida kunskap
om séllsynta diagnoser och patala att forskning kravs. Personer som
lever med sallsynta halsotillstdnd ska inte missgynnas pa grund av att
andra inte kanner till s& mycket om deras situation. Férbundet har
genom aren drivit flera projekt dar resultatet har blivit konkret material
som alla far ta del av, sdsom utbildningsfilmer, sammanstallningar av
rattigheter i halso- och sjukvarden och tips pa hur man kan géra

en sa kallad sallsynt vardplan.

De 16 000 medlemmarna representerar over 100 olika diagnoser som
sinsemellan &r valdigt olika. Gemensamt &r att alla halsotillstand ar
livslanga, sa gott som alltid obotliga och nastan alltid har genetiska
orsaker.

— Det ar séllsynthetens dilemma som férenar medlemmarna, inte
sjukdomen eller syndromet i sig. Man kan latt k&nna sig ensam om
man ar den enda i sin hemstad som lever med ett sallsynt
halsotillstdnd, men tillsammans &r vi starkare, sager Malin Grande,
kanslichef pa Riksforbundet Sallsynta diagnoser.

Har hittar du Riksforbundet Sallsynta diagnoser:
sallsyntadiagnoser.se
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Informationscentrum for séillsynta hiilsotillstand
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Sedan mars 2020 har Agrenska uppdraget att ta fram
och kvalitetssakra diagnostexter till Socialstyrelsens
kunskapsdatabas om sallsynta halsotillstand och
sprida information om dessa.

Informationen ar till for personer som arbetar inom vard, omsorg,
skola och socialtjanst. Den vander sig ocksa till de som lever med ett
séllsynt halsotillstand, deras narstdende och andra som de har
kontakt med. Kunskapsdatabasen kan aven vara anvandbar for
personer som arbetar pa en myndighet.

| databasen finns utforlig, kvalitetssakrad information om fler an

300 sallsynta halsotillstand. Nya diagnostexter tillkommer varje ar,
och befintliga texter uppdateras regelbundet. Underlagen till texterna
skrivs av medicinska specialister i Sverige. Informationen bearbetas
av redaktorer vid Informationscentrum och faktagranskas av en
sarskild expertgrupp. Berdrda intresseorganisationer ges ocksa
majlighet att lamna synpunkter pa innehallet.

Fragor, forslag eller synpunkter?
Kontakta Informationscentrum via e-post
sallsyntahalsotillstand@agrenska.se
eller telefon 031-750 92 00.

Socialstyrelsens kunskapsdatabas om sallsynta halsotillstand:
socialstyrelsen.se/kunskapsstod-och-regler/omraden/sallsynta-

halsotillstand/

Informationscentrum for séllsynta halsotillstand vid Agrenska:
agrenska.se/informationscentrum
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En sammanfattning av dokumentation nr 655

Flickor med Turners syndrom saknar hela eller
delar av den ena X-kromosomen. Hos de flesta
leder det till kortvuxenhet och utebliven pubertet.
Det ar ocksa vanligt med hjartfel och nedsatt
horsel.

Ungefar en av 2 000 fodda flickor far Turners
syndrom. Diagnosen stéalls genom en
kromosomundersokning. Behandlingen bestar av
tillvéxthormon under uppvéxten och senare
dstrogen- och gestagenbehandling.

| dokumentationen finns bland annat information
om medicin, hormon- och fertilitetsbehandlingar,
hjarta och hérsel samt psykologiska aspekter. Har
ges dessutom en inblick i hur det ar att leva i en
familj med ett barn med Turners syndrom.

FAMILIE- OCH VUXKENVISTELSER

Kunskap och kompetens om séllsynta diagnoser
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