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Turners syndrom

TURNERS SYNDROM

Agrenska &r ett nationellt kompetenscentrum for sallsynta
diagnoser och en unik métesplats for barn, ungdomar och
vuxna med funktionsnedsattningar, deras familjer och
professionella. Agrenska ar beldget pa Lilla Amunddn séder
om Goteborg.

Agrenska &r en idéburen organisation som bedriver flera olika
verksamheter som familje- och vuxenvistelser, korttids- och
sommarverksamhet, personlig assistans samt kurser, utbildningar
och konferenser.

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

Foraldraprogrammet innehéller forelasningar och diskussioner
kring aktuella medicinska ron, pedagogiska fragor, psykosociala
aspekter samt det stod samhallet kan erbjuda. Barnens program &r
anpassat fran barnens forutsattningar, mojligheter och behov. |
programmet ingar forskola, skola och fritidsaktiviteter.

Faktainnehéllet fran foreldsningarna pa Agrenska ar grund for
denna dokumentation som skrivits av redaktér Pia Vingros,
Agrenska. Innan informationen blir tillganglig fér allménheten
har varje foreldsare sakgranskat texten. For att illustrera hur det
kan vara att leva med autoimmuna encefaliter beréattar en familj
om sina erfarenheter. Familjedeltagarna har i verkligheten andra
namn. Dokumentationerna publiceras dven pa Agrenskas
webbplats agrenska.se.
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Maria Elfving, barnendokrinolog, Barn- och ungdomsmedicinska
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Turners syndrom i ett livsperspektiv

Livskvaliteten ar i allméinhet god hos kvinnor med Turners
syndrom, men hjirtfel och nedsatt horsel ar faktorer som
paverkar livet negativt. Det sdger Kerstin Landin-Wilhelmsen
som ir professor och overlikare vid sektionen for
endokrinologi pa Sahlgrenska Universitetssjukhuset i
Goteborg.

Turners syndrom drabbar enbart flickor. Vid syndromet saknas
hela eller delar av den ena X—kromosomen. Det leder till
kortvixthet samt att flickan inte kommer 1 pubertet pa naturlig
vdg. Syndrom betyder att flera symtom och tecken tillsammans
visar pa ett tillstand.

Forekomst
Ungefir en av tvatusen flickor har Turners syndrom. Varje ar far

mellan 40 och 50 flickor 1 Sverige diagnosen. I landet finns
omkring 500 kvinnor med Turners syndrom inskrivna pé
mottagningarna.

Diagnos

Diagnosen stills genom en kromosomundersdkning via ett enkelt
blodprov. Det gar ocksé att med en spatel ta ett prov pa
munslemhinnan och kontrollera cellerna dér.

Orsak
Orsaken till kromosomrubbningen dr okénd.

Historik
Namnet Turners syndrom kommer fran den amerikanske

endokrinologen Henry Turner som 1938 rapporterade om sju
kvinnor som han hade métt. De hade utebliven pubertet,
kortvuxenhet och de typiska vecken pa halsen. Men Turners
syndrom har varit kédnt ldngre &n sd. Redan pa 1700-talet
omnidmndes syndromet av den italienske ldkaren Giovanni
Morgagni.

Den svenske genetikern Jan Lindsten vid Karolinska Institutet 1
Solna, beskrev ldngt senare mosaikens betydelse nér det géller
Turners syndrom. Mosaik, innebdr att hela eller delar av den
andra X—kromosomen finns kvar 1 vissa celler.

Genetik
Turners syndrom drabbar bara flickor och beror pa en
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kromosomavvikelse vilken paverkar kroppen pé olika sitt.

Mainniskan fods normalt med 23 par kromosomer (46 stycken).
Ett av paren dr konskromosomer, den kromosom som gor att vi
utvecklas till flickor eller pojkar. Flickor har normalt tva X-
kromosomer (XX) och pojkar en X-kromosom och en Y-
kromosom (XY). Flickor med Turners syndrom saknar hela eller
delar av den ena X-kromosomen.

En X-kromosom har en 14ng och en kort arm och det ar pd X-
kromosomens korta arm generna for ldngd och pubertet sitter. Nar
flickan saknar hela ena X-kromosomen (45,X) kallas tillstandet
for monosomi. Nir X-kromosomen é&r borta vaxer inte flickan
normalt och kommer inte in i puberteten. Aggstockarna
producerar inte 4gg och kvinnor med Turners syndrom blir 1
allménhet inte gravida p4 naturlig vig.

De tillstand av Turners syndrom dir flickorna har kvar delar av
den andra X-kromosomen (45,X/46,XX) kallas for mosaik.
Mosaik innebir ocksa att flickor kan ha tva X-kromosomer i en
cell och bara en 1 andra celler.

— Kromosomavvikelsen finns alltsd i olika stor omfattning. Den
som har en liten fordndring eller deletion, (forlust av genmaterial)
fir farre symtom och kan ibland f4 en spontan pubertet och ha
mojlighet att fa barn pa naturlig vig. Det finns ocksd de som
enligt studier inte behdvt uppsoka varden och kanske far sin
diagnos forst langt uppe i vuxenlivet, sdger Kerstin Landin-
Wilhelmsen.

Tidig diagnos viktig

Naéstan hélften av alla fall upptécks ndr barnet dr nyfott. Tydliga
tecken pd Turners syndrom é&r svullna fot- och handryggar, ndgot
kortare fodelseldngd (cirka 49 centimeter), ndgot ldgre fodelsevikt
(ungefiar tre kilo), hjartfel (fortrdngning av stora kroppspulsiddern
ar vanligt), samt ett annorlunda utseende med koppformade 6ron,
ett veck 1 6gonvrén, liten underkéke, hog och smal overkike samt
hudveck pé vardera sidan om halsen. Uppfodningssvérigheter ar
ocksa vanligt.

— Om en flicka fods med ndgra av de hér tecknen ska klockor
ringa och ldkaren gdra en kromosomundersokning, sdger Kerstin
Landin-Wilhelmsen.

En tredjedel med Turners syndrom far en diagnos innan
tioarsaldern.
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Cirka 15 procent upptécker att ndgot inte stimmer nir de inte
kommer in i puberteten och ett fital far sin diagnos forst som
vuxna.

— Ju tidigare diagnos desto béttre for behandlingarnas skull, men
oavsett nér ar det viktigt for det enskilda barnet att fa en diagnos,
menar Kerstin Landin-Wilhelmsen.

Medelaldern vid diagnos nér det giller monosomi (en X-
kromosom) dr tio ar och vanligast dr da att flickan har flera olika
kannetecken. Vid mosaik (da delar av den andra X-kromosomen
finns kvar) dr medelaldern vid diagnos 18 ér.

Behandling och uppféljning
Sedan sexton ar finns ett utarbetat nationellt vardprogram for

kvinnor med Turners syndrom pé sex universitetsorter i Sverige.
Kvinnorna traffar ett vardteam pa dessa Turnercentra vart femte
ar. Daremellan gér de pa kontroller pd hemorten.

— Kvinnor med Turners syndrom fir samma form av uppf6ljning
och gruppen blir bara friskare, sdger Kerstin Landin-Wilhelmsen.

I det nationella virdprogrammet for barn och vuxna pé
Turnercentra ingar regelbundna méten med manga olika
specialister. Bland andra endokrinolog, gynekolog, hjértlidkare,
logoped, genetiker, 6gon- och oronlikare.

Vid Turners syndrom é&r det viktigt med stdd 1 sociala situationer,
eftersom det kan vara svart att 14sa av sociala koder, vilket kan
paverka kamratrelationer. Svarigheter med abstrakt tinkande kan
gora det svdrare att rikna och att lokalisera sig i sin omgivning.
Aven tidsuppfattningen #r ofta paverkad.

Endokrinologi — hormonbehandling

Vid besoken hos barnendokrinolog f6ljs barnets tillvixtkurva.
Kortviixthet behandlas med tillvixthormon. Det ges fran fyra ars
alder till tondren. Déarefter startas puberteten med konshormon.
Var tredje kvinna med Turners syndrom har underproduktion av
skoldkortelhormon, sé kallad hypotyreos och vid sextioarséldern
har hélften det.

Vid hypoteoros gar &mnesomséttningen ner. Symtomen kommer
smygande och yttrar sig som trotthet, nedstamdhet, viktuppgang,
koncentrationssvarigheter och frusenhet. Det gér inte att 1 forvag
avgora vilka som kommer att drabbas, darfor ar det viktigt att
provtagning sker arligen pa alla oavsett dlder och kromosombild
vid Turners syndrom.
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— Vid hypotyreos tillverkar kroppen inte hormonet tyroxin i
tillracklig omfattning och det maste tillsdttas. Hormonet ges i
tablettform (Levaxin®) och har bra resultat. Med behandling gar
inte vikten upp pd samma sitt och energin okar, sdger Kerstin
Landin-Wilhelmsen.

Hjartfel

Var femte kvinna med Turners syndrom har medf6tt hjartfel som
upptécks vid fodseln. Hjartat har vanligen tre klaffar (trikuspid)
mellan hjirtats vdnstra kammare och stora kroppspulsidern, aorta.
Det vanliga hjirtfelet vid Turners syndrom ér att det finns tva
klaffar (bikuspid). Risken vid denna missbildning 4r vidgning av
stora kroppspulsddern, lackage eller fortrdngningar i klaffen.
Darfor ar det viktigt att ha kontakt med en insatt hjartlédkare sa att
de med detta hjértfel far regelbundna hjértultraljud, EKG och MR
(magnetkameraundersokning). En del kan ocksd ha medfodd
(timglasformad) kroppspulsdder, sa kallad koarktatio aorta.

— Det &r viktigt att behandla hogt blodtryck och helst ligga under
malbilden for lakemedelsbehandling for att spara kérlen, siger
Kerstin Landin-Wilhelmsen.

Bentathet
Nir det giéller risken for benskorhet kan kvinnor med Turners

syndrom delas in i tva grupper, en yngre och en dldre. Den yngre
gruppen (under 30 ar) har behandlats med tillvixthormon som
kom som ldkemedel pa mitten av 1980-talet. De &ldre har inte fatt
nagon sddan behandling under sin uppvéxt.

— De som har fatt tillvixthormon verkar ha ett starkt och bra
skelett, men de ar ju ocksd yngre, sidger Kerstin Landin-
Wilhelmsen.

For de 7ildre”, de som inte har fatt tillvixthormon i1 barndomen,
respektive dstrogen kontinuerligt, giller det att ha koll pa skelettet
och regelbundet méta det med DXA, sd kallad bentédthetsmétning.

Vid minsta tecken pé nedsatt bentéthet ges rad om att 6ka den
fysiska aktiviteten. Vid frakturer och benskdrhet ges kombination
D-vitamin, kalktabletter och eventuellt benspecifikt ldkemedel.

— Det dr aldrig for sent att bygga upp skelettet, sdger Kerstin
Landin-Wilhelmsen.

Ostrogen har en god effekt pa bentitheten. Uppfdljningar, bland
annat 1 England dér det finns en stor grupp med Turners syndrom,
visar inte pd en okad risk for brostcancer.
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Andra prov
Andra prov som bor tas regelbundet ar /everprov. De kan vara

forhojda pa grund av 6kad fettinlagring av kolesterol.

— Det gar att normalisera leverviardena. En grupp kvinnor med
Turner syndrom gick ner 1 vikt, vilket ledde till att
kolesterolnivaerna minskade och levervirdena sjonk till det
normala.

Det finns en 6kad risk for autoimmunitet vid Turners syndrom.
Autoimmunitet 4r immunfOrsvarets skadliga angrepp med
autoantikroppar pd kroppens egen vidvnad, och kan yttra sig i
sjukdomar. Den 6kade risken att drabbas av skoldkortelsjukdom
vid Turners syndrom kan bero pé detta.

B12-brist &r vanligare vid Turners syndrom och bor kontrolleras.
Vitamin B12 behovs for att kroppen ska bilda roda blodkroppar.
Brist ger blodbrist, kan ge dalig kénsel i hinder och fotter och pé
sikt forsdmrat minne.

Livskvalitet
I en studie vid Sahlgrenska Akademin i Goteborg, stilldes fragor

till kvinnor med Turners syndrom om livskvalitet jamf{ort med
friska kontroller i motsvarande alder. Det var ingen skillnad i
livskvalitet. De flesta &r ndjda med sina liv.

— En enda punkt skilde dem 4t. De som hade horselnedséttning,
uppgav att de ofta kinde sig socialt isolerade och var missndjda
med det, sdger Kerstin Landin-Wilhelmsen.

En tjugo ars uppfoljning av 178 kvinnor med Turners syndrom
visade att flera faktorer paverkade livskvaliteten. De som hade
hjértfel madde simre. Aven att ha horapparat och ett utseende
med manga tecken pa Turners syndrom gav ett simre upplevt
hilsotillstdnd.

Manga har en hogfrekvent rost. Men om man fitt tillvixthormon
och manligt konshormon, androgent tillskott, minskade de
sjalvupplevda rostproblemen.

Det dr viktigt att ha koll pa vikten. En kvinna med Turners
syndrom bor tdnka pa vad hon dter och ha koll pé
kroppskonstitutionen. Den korta védxten i kombination med en
viss satthet i kroppen gor att det dr latt att gd upp 1 vikt. Sérskilt
viktigt dr det att undvika det "farliga” fettet som samlar sig runt
midjan.
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— I Sverige dr kvinnor med Turners syndrom bra pé att ha koll pa
vikten och midjemattet. De hor till de slankaste och ldngsta
kvinnorna med Turners syndrom i vérlden, sdger Kerstin Landin-
Wilhelmsen.

Hon &r en av initiativtagarna till det nationella vardprogrammet
for kvinnor som har Turners syndrom. Hon dr mycket néjd med
utvecklingen genom éren.

— Nu har det skett ett generationsskifte bland lékare. Yngre har
tagit over efter de dldre och det fungerar fortfarande fantastiskt
bra. Vi dr trygga i hur vi ska forebygga vissa tillstdnd, sédger hon.

Fragor till Kerstin Landin-Wilhelmsen:

Hur kan vi fa reda pa detaljerna i vart barns
kromosomavvikelse?

— Vind er till en klinisk genetiker (finns péd universitetssjukhusen)
och be om en FISH-test (Fluorescence In Situ Hybridization). Jag
tycker att alla med Turners syndrom ska gora en noggrann klinisk
analys av kromosomuppséttningen.

Min dotter har fatt en valdigt lag dos Levaxin, varfor det?
— Lakaren kan vilja testa med en liten dos, dd man funnit
avvikande skoldkortelvarden och vill se om patienten mérker
ndgon skillnad.

Finns det nagra biverkningar av Levaxin?
— Nej, men for hog dos kan ge skakningar 1 hinder och
hjértklappning.

Ska man ge androgent tillskott?
— Det kan barnlidkaren ge i uppvéxtiren for att stimulera
langdtillvixten.

Vart barn har ett starkt sug efter salt, varfor?

— Om det ar vildigt starkt, kan ni be er ldkare att kontrollera
kortisolvérdet, som é&r ett stresshormon 1 binjurarna. Sddan
saltrubbning dr inte vanligt forekommande vid Turners syndrom,
utan kan finnas hos vem som.

Hur vanligt ar det med neuropsykiatriska svarigheter?
— Sprak och lés- och inldrningsférmagan kan vara péaverkad.
Kanske behover barnet stod 1 enskilda &mnen. Matematik
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upplever ménga som svart. Vi har inte gitt in systematiskt for att
undersoka forekomsten av neuropsykiatriska problem.

Andrea har Turners syndrom

Andrea tre &r kom till Agrenska tillsammans med mamma
Rebecka, pappa Erik och storebror Hjalmar fem ar.

Graviditeten med Andrea var bra. Hon foddes oplanerat hemma i
badkaret en vecka fore beréknad tid.

— Vi hade forberett oss bra med profylax och yoga. Vi var mentalt
forberedda och jobbade bra tillsammans, sager Rebecka.

—Jag fick agera barnmorska, sager Erik.

Nér Andrea kom ut var hon bla. Erik trodde forst att hon var dod.
— Hjarnan var i chock. Jag var inte forberedd pa att forlosa mitt
eget barn, sager Erik.

Rebecka och Andrea fick aka ambulans till sjukhuset. Hon
undersoktes och visade sig ha lite gulsot, annars var allt bra.
Familjen blev kvar en vecka och amningen kom igang.

Nar Andrea var tre manader stannade hon av i vikt. Erik trodde att
forandringen berodde pa nagot han gjort fel vid forlossningen,
men han sa inget till Rebecka om sina misstankar.

— En BVC-skaterska tog Andreas viktnedgang pa allvar och
skickade oss till en dietist. N&r Andrea borjade dricka
naringsersattning klarade magen inte av det. Vikten vande uppat
forst nér hon fick &ta fast foda.

— Andrea utvecklades ocksa mer langsamt an jamnariga, vilket jag
ocksa tolkade som att nagot jag gjorde vid forlossningen skadat
henne.

En vé&n som last om ett barn som hade Williams syndrom tyckte
att mycket hos Andrea stdimde med de symtomen. Rebecka
googlade och tyckte ocksa det. Hon stod pa sig for att fa gora ett
genetiskt test pa Andrea, ett FISH-test.

Nar Andrea var tva ar fick hon diagnosen Turners syndrom.

— Nér vi fick diagnosen var det som en stor sten foll fran mitt
brost. Hon hade en genetisk skada, hennes problem var inte
orsakade av att jag gjort nagot fel vid forlossningen, sager Erik.
— Letandet var visserligen dver, men det var ingen lattnad for mig
utan jag hamnade i chock och i sorg 6ver att ha en livslang
diagnos pa mitt barn, sager Rebecka.
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Hon bad om att fa samtalsstod. Forst gick hon och Erik var for sig
sedan gick de tillsammans.

— Det har varit en raddning for oss att fa prata med en terapeut.

— Vi insdg att vi tappat bort var relation, sager de.

Tillvaxt och pubertet

Vid Turners syndrom éir hormonproduktionen ofta paverkad,
vilket inverkar pa lingdtillvixt och pubertetsstart. Med
likemedelsbehandling nas goda resultat. Det séiger Maria
Elfving, barnendokrinolog, Barn- och ungdomsmedicinska
kliniken, Skénes Universitetssjukhus i Lund.

Eftersom det dr vanligt med rubbningar i hormonproduktionen vid
Turners syndrom, ingdr endokrinologer i vardteamet. En
barnendokrinolog dr specialist pa hormonella sjukdomar hos barn.
Endokrinologi dr ldran om hormoner. Hormon é&r ett &mne, en
budbérare, som bildas i en kortel 1 kroppen och transporteras via
blodet till ett annat stille dér det utdvar sin effekt.

Vid Turners syndrom &r hormonproduktionen paverkad i olika
grad, beroende pa vilken kromosomrubbning som finns.
Majoriteten (55 procent) saknar helt den ena X-kromosomen,
vilket kallas “’klassiskt” Turner syndrom. 20 procent har en
strukturell fordndring av ena X-kromosomen med forlust av
kromosommaterial. 20 procent har mosaik (mocaisism) (45,X
/46,XX).

4 procent av flickorna har en hel eller delar av en Y-kromosom.
— Vid misstanke om Turners syndrom é&r det viktigt att gora en
kromosomanalys, da den kan bespara familjen manga
sjukhusbesok. Med kunskap om kromosombilden underléttas
planeringen av behandlingen, sdger Maria Elfving.

Symtom som oftast leder till diagnos &r 1dngsam ldngdtillvéxt och
att barnet ar kort 1 forhdllande till férdldrarna, dggstockssvikt med
avsaknad av fullstandig pubertetstillvaxt och vissa yttre drag.

Symtom forskolealdern och yngre skolbarn
Kortviixthet, tillvixtkurvan visar att barnet ofta vaxer langt ner pa

tillvaxtkurvan i forhallande till sina fordldrar, mer d4n 1,5 kanaler
under medelforéldraldngd.
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Symtom aldre skolbarn till tonaren
Avstannad eller utebliven pubertet, utebliven mens och

aggstockssvikt. Tidsforlopp och grad av tillbakabildning av
aggstockar varierar fréan fall till fall.

10 till 20 procent far spontan pubertet med brostutveckling och 2
till 4 procent far menstruationer innan dggstockarna helt upphor
att fungera.

Kortvaxthet
Flickor med Turners syndrom é&r 2,8 cm kortare vid fodseln (49

centimeter) jamfort med genomsnittet (52 centimeter).

Fran tva till tre ars alder minskar tillvixthastigheten efter hand.
— Vid 10 érs alder ar flickor med Turners syndrom 15 cm kortare
och vid 12 &rs élder 21 cm kortare &n medellédngd f6r sin élder,
sdger Maria Elfving.

Tillvaxtspurten, som annars blir i puberteten, uteblir. Utan
behandling blir slutlaingden i genomsnitt 147 cm. Lingden
varierar beroende pé fordldrarnas ldngd.

Tillviaxten paverkas av flera faktorer. Det dr det individuella arvet,
fordldrarnas langd, tillgdngen till ndring, hormoner, om det finns
en kronisk sjukdom och psykosociala faktorer, hur miljon ar i
vardagslivet.

— Det dr viktigt att méta langden kontinuerligt och att méitningarna
gors med bra teknik, sdger Maria Elfving.

Tillvixthormon bildas i hypofysens framlob. Hormonet paverkar
bade dmnesomsittning och tillvdxt. Provtagning visar for det
mesta normala méngder tillvixthormon vid Turners syndrom,
men kroppen formér inte tillgodogora sig hormonet. Dérfor
tillsétts det i tre till fyradrséldern, for att flickan ska hinna vixa
ndgra ar innan puberteten.

Tillvaxthormonet ges genom dagliga injektioner och avslutas nér
onskad langd uppnétts, eller tillvixten &r mindre 4n en till tvé
centimeter per 4r.

Pubertet
Puberteten brukar starta mellan 8 och 13 ar for flickor och for

pojkar vid 9 till 14 ar. Hos flickor mérks starten genom
brostutveckling i medel vid cirka 10 till 11 ar, man ser tidigt en
maxfart pa tillvixten, pubeshar kommer och sedan
menstruationen. Hos pojkar, startar puberteten i medel vid 11 till
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12 ars alder med testikeltillvéxt, pubeshar och sedan max
tillvaxtspurt.

Vid Turners syndrom blir det ingen spontan pubertetspurt,
eftersom konshormoner saknas. En mindre grupp

(10-20 procent) far spontan pubertet med brostutveckling. 2-4
procent far menstruationer innan dggstockarna helt upphér att
fungera.

— Spontan graviditet forekommer men &r ovanligt, sdger Maria
Elfving.

Vid férekomst av Y-kromosom eller Y-kromosomfragment finns
okad risk for tumor, gonadoblastom (15-25 procent), d&
rekommenderas att 4ggstockarna opereras bort.

Kommer puberteten inte igang vid Turners syndrom, startas den
med Ostrogenplaster som klipps i mindre bitar nir flickan ar cirka
11 &r. Senare blir det tilldgg i form av tabletter 10—12 dagar i
mdnaden for att starta menstruationen.

— Det &r viktigt att flickan far sin pubertet ungefar samtidigt som
klasskamraternas, siger Maria Elfving.

Ostrogenet ska tillséttas dven efter att menstruationen startats, d&
kan den ges 1 form av p-piller.

Overgang till vuxensjukvard
Vid 18 ar sker en dvergang till vuxensjukvard, vid ndgot av

landets Turnercentrum, som finns vid alla universitetssjukhus.
— D4 ingér en uppf6ljning vart femte ar med gemensamt besok
hos endokrinolog och gynekolog, sdger Maria Elfving.

Fragor till Maria Elfving:

Kan man ta nagot prov for att ta reda pa barnets
pubertetsutveckling?

— Ja det finns ett hormonprov (anti miilleriskt hormon, AMH) som
kan ge en indikation om dggstockarna sannolikt kan fungera.

Mitt barn identifierar sig som en pojke. Hur ska man da gora
nar det ar dags for pubertet?

— Vi utgar fran hur vi gor nér det géller andra barn med
konsdysfori. Ett kriterium vi har ar att vi vill se att barnets
upplevelse héller 1 sig ndr puberteten startar. Ménga barn med
konsdysfori kan bli ngjda med det kon de har nér puberteten
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startar. De ska alltsd komma en bit in i puberteten och om barnet
da vidhaller sin dysfori far vi diskutera hur vi ska utforma den
fortsatta behandlingen.

Finns det pojkar som har Turners syndrom?

— Nej, men det finns tillstand nar man har olika konskromosom-
uppsattning i olika cell-linjer. Da kan pojkar till exempel ibland
sakna en Y-kromosom i vissa cellinjer. Det kan ge en klinisk bild
som lite liknar Turners syndrom.

Kan mitt barn med kénsdysfori ha en extra Y-kromosom?

— Man behover inte leta efter en extra Y-kromosom, det dr inte
dar konsidentiteten sitter, baserat pa vad vi det fran av andra med
konsdysfori.

Ar flickorna néjda med brosten de far genom behandlingen?
— Vi méter 4 som Onskar storre brost. Vilken storlek det blir beror
pa barnets anlag.

Vart barn kissar pa sig dagtid, vad ska vi géra?
— Det ska barnet inte gora, utan det dr ndgot som behdver utredas.

Gynekologi och fertilitetsaspekter

Bristande dggstocksfunktion ér ett av kriterierna vid
diagnosen Turners syndrom. Fragor om hur det paverkar ar
dérfor aktuella fran flickor i tondren som funderar éver
mojligheterna att bli gravida till dldre kvinnor som nirmar
sig klimakteriet. Det séiger Inger Bryman, docent p4 gyn- och
reproduktionsmedicin vid Sahlgrenska Universitetssjukhuset i
Goteborg.

Den kvinnliga kénskromosomen X, bestar av en kort och en lang
arm. Pa bade den korta och langa armen finns gener som paverkar
aggstocksfunktionen. Hur denna paverkas vid Turners syndrom
beror pa vilka delar av X-kromosomen som saknas vilket har stor
betydelse for vilka symtom som uppstar.

De enskilda generna kan ocksa vara aktiva och darmed ha effekt,
eller de kan vara inaktiva och inte ha effekt pa funktionen. Vid sa
kallad mosaik kan kromosombilden se olika ut i olika delar av
kroppen.
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Aggstockar
Nar en flicka blir till bildas ocksa aggen i aggstockarna, vilka ar

en forutséttning for framtida graviditet. Vid Turners syndrom
minskar antalet &gg i aggstockarna redan under fosterlivet fran
vecka 20. Redan vid fodseln finns farre dgg &n hos flickor utan
Turners syndrom.

— Hur manga agg som finns nar en flicka fods varierar troligen
utifran kromosombilden. De med lindrigare kromosomforandring
har ofta fungerande dggstockar och &gg kvar, sager Inger Bryman.

Inger Bryman, som &r gynekolog tar emot de unga kvinnorna med
Turners syndrom, nar de gar dver fran barn- till vuxensjukvard.
Det sker oftast med borjan runt 16-ars alder.

— Barnkliniken skickar en remiss till mig och vi har ett forsta
mote tillsammans med foraldrarna da vi bara tar upp eventuella
fragor. Det kan handla om funderingar kring familjebildning i
framtiden och hormonbehandling, om 6nskan att fa barn och
mojligheter for detta, sager hon.

Vid ett senare besdk undersoks flickan med ultraljud.

Vid Turners syndrom ar livmodern ofta liten och dggstockarna ar
sma. Att livmodern &r liten har ingen betydelse for eventuell
framtida graviditet.

— Det &r ofta skont for flickorna att se att de har en livmoder som
andra kvinnor. Det behéver unga kvinnor fa veta. Att man kan
uppfatta sig sjalv som lik alla andra kan vara starkande, sager
Inger Bryman.

Behandling
Om &ggstocksfunktion saknas eller har brister blir det ingen

6strogenproduktion och heller ingen pubertet, &gglossning,
menstruation eller spontan graviditet.

Som behandling for att starta puberteten ges darfor det kvinnliga
kdénshormonet 6strogen. Med hjalp av det startar puberteten,
kroppen fordndras med rundare former och brottillvaxt.

Aven livmodern véxer, och nar gestagen (gulkroppshormon) ges
far man aven blodningar (menstruation).

Ostrogen har ocksé betydelse for att forbattra bentathet, det
paverkar blodfetter och hjarta- karl, kognitiva funktioner (minne
och kansloliv) och starker hud och minskar risken for torra 6gon.
— Det finns en oro for att medicinera med dstrogen, som maste tas
pa allvar, sager Inger Bryman.
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Radslan att ga upp i vikt ar en realitet och maste hallas efter. Hogt
blodtryck kan forekomma och det maste balanseras. Men nagon
Okad risk for brostcancer finns inte.

— Kvinnor med Turners syndrom har inte samma dstrogennivaer
som andra kvinnor och troligen &r det darfér mindre risk for
brostcancer. Enligt en registerstudie vi gjort i Sverige ar risken for
brostcancer halften sa stor bland kvinnor med Turners syndrom,
jamfort med kvinnor i den dvriga befolkningen, sdger Inger
Bryman.

Det kan vara besvérande for unga tjejer att ha ett Gstrogenplaster
pa huden. Darfor gar en del Gver till tablettbehandling i tonaren.
— Den &r en fordel med plaster, eftersom det ar mer skonsamt for
Kroppen, genom att éstrogenet inte behver passera via levern
innan det nar ut i kroppen via blodet, sager Inger Bryman.

Vid Turners syndrom behdver 6strogen tillféras under storre
delen av livet. Det fasas langsamt ut nar kvinnorna kommer i
klimakteriet (menopausen).

Mojlig graviditet

Innan det fanns majlighet till IVF (in vitro fertilisering eller sa
kallad provrors befruktning) med dggdonation var det mycket
ovanligt med graviditeter vid Turners syndrom.

Vid Turners syndrom déar kromosombilden &r en mosaik, det vill
sdga att vissa celler har tva X-kromosomer medan andra celler har
en X-kromosom, kan pubertet uppsta och senare en graviditet.

— Det &r viktigt att tdnka pa att det finns kvinnor med Turners
syndrom som har fungerande &ggstockar. De &r fem till sju
procent av alla och bor tanka pa att skydda sig mot ovalkomna
graviditeter.

Pa senare ar har det tillkommit behandlingsmojligheter dar man
fryser in obefruktade &gg for dem som har fungerande &ggstockar.
Denna frysteknik gor det mojligt att befrukta aggen efter
upptining sa att man kan anvanda dem for I\VF-behandling nar
man onskar graviditet. Det gar ocksa att frysa dggstocksvavnad
men det &r annu sa lange inte sa goda resultat och ingar mest i
forsknings- och utvecklingsprojekt.

Det finns numera en stor erfarenhet av &ggdonationsbehandlingar.

Cirka en tredjedel av alla kvinnor blir gravida vid varje
behandlingscykel och 65 till 70 procent har barn nér de &r
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fardigbehandlade efter upp till tre behandlingscykler.
Behandlingsresultaten &r nastan likadana for kvinnor med Turners
syndrom som for andra kvinnor, men med nagot hogre risk for
missfall.

En stor nordisk rapport om dggdonation till kvinnor med Turners
syndrom visade att hos 106 kvinnor som fott barn resulterade
aggdonationerna i 122 férlossningar med 133 barn (18 tvillingar).
Men det finns en baksida. Komplikationer &r vanligare vid
graviditeter an hos kvinnor utan Turners syndrom.

| Finland har man i en studie rapporterat att modrarna kan fa hogt
blodtryck, leverpaverkan och hogre frekvens av diabetes. Kvinnor
med Turners syndrom forloses i regel med kejsarsnitt
(formodligen beroende pa att modrarna ar mindre till vaxten).
Barnen fods oftare litet for tidigt, men med langd och vikt som
forvéantat. Missbildningar var lite vanligare &n i évriga
befolkningen.

— Enligt flera rapporter har kvinnor med Turners syndrom forhgjd
risk for hjart- och karlkomplikationer. Risken for dodsfall ar tva
procent. Detta ar en mycket hog siffra. | Sverige avrader vi fran
graviditet vid hjartavvikelser och hjartsjukdom hos kvinnor med
Turners syndrom. Men jag méter anda patienter som onskar bli
gravida och trots denna hdga risk ser en mojlighet.

Fraga till Inger Bryman:

Vid vilken alder kan man ta ut och frysa aggen?
— Det kan ske vid 14 till 15 ars &lder, men helst vid hogre &lder
om dggstocksfunktionen tillater.

Hjartsjukdomar hos barn

En tredjedel av alla flickor med Turners syndrom har nigon
typ av hjartfel. Vanligast ar en fortringning av
kroppspulsidern, aorta.

Det sidger Britt-Marie Ekman-Joelsson, overlikare,
Barnhjirtcentrum, Drottning Silvias barn- och
ungdomssjukhus, Goteborg.

De hjartfel som forekommer vid Turners syndrom ar tvadelad
aortaklaff (bikuspid) istéllet for tre hjartklaffar (trikuspid),
fortrangning av aortaklaft (aortastenos) och underutvecklad
vénster hjartkammare (HLHS).

— Aortan &r 1 fokus nér det géller de vanligaste hjértfelen vid
Turners syndrom, sdger Britt-Marie Ekman-Joelsson.
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Det typiska vid Turners syndrom ar att vinster sida av hjartat ar
underutvecklat. Bikuspid aortaklaff forekommer hos 40 till 50
procent vid Turners syndrom.

— Det behover inte innebéra nigra stérre problem att ha en
tvadelad aortaklaff. Det forekommer hos en procent av
befolkningen, men ar vanligare vid Turners syndrom, sdger Britt-
Marie Ekman-Joelsson.

Bikuspid aortaklaff forekommer ofta i kombination med,
aortastenos, en fortradngning av aortaklaffen. Aortaklaffen finns
mellan vénster hjartkammare och stora kroppspulsédern. Om
fortrdngningen ar kraftig 6kar belastningen pa vinster kammare.
Aortastenosen uppticks oftast genom att ldkaren upptécker ett
blasljud vid kroppsunders6kningen. Nir hjirtats forméga att
pumpa blod dr nedsatt kan det orsaka hjartsvikt hos spddbarn.

— Barnet kan ha nedsatt ork och ldttare bli trott vid anstrangning.
Ibland férekommer yrsel och svimningar, sager Britt-Marie
Ekman-Joelsson.

Fortringningen kan dtgirdas via en operation da den trdnga
Oppningen i klaffen vidgas. Operationen sker via brostbenet och
barnet dr kopplat till en hjart-lungmaskin. Klaffen forsamras
under livet och det kan bli friga om fler operationer.

Hypoplastiskt vinsterkammarsyndrom, HLHS, ér ett allvarligt
hjartfel, som innebér att den vénstra hjartkammaren och ofta dven
kroppspulsadern ar mycket underutvecklade. Blodcirkulationen
uppratthélls av hoger kammare, som via en fosterforbindelse
forsorjer dven kroppspulsddern med blod.

Cirkulationen fungerar bra under fostertiden och de forsta
timmarna efter fodseln, eftersom forbindelsen dé ar 6ppen. Nér
den stdnger sig, som den gor hos alla barn, blir blodflddet till
kroppspulsadern otillrackligt.

Vid HLHS maéste barnet opereras tidigt for att 6verleva.
Operationen sker 1 tre steg under de forsta levnadséren.

En vanlig fraga fran fordldrarna vars barn har hjirtproblem &r om
de kan leka med andra barn och vara fysiskt aktiva.

— Barn med Turners syndrom och hjirtsjukdom har inga
restriktioner nér de gar i forskola. Fysisk aktivitet ar viktigt. Att
bli stillasittande ar ddremot farligt, sdger Britt-Marie Ekman—
Joelsson.
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Hjartfel hos vuxna
En svensk studie visar att hjartsjukdom ar vanligt vid Turners

syndrom. Hogt blodtryck finns hos 50 procent av kvinnorna med
Turners syndrom. Det dr tio ganger hogre risk att rdka ut for en
aortadissektion jaimfort med personer som inte har Turners
syndrom. Aortadissektion &r en kdrlbristning som kan vara
livshotande. Risken ér sirskilt hog vid hogt blodtryck.

— Vi tror orsaken till den hdga risken for aortadissektion vid
Turners syndrom har ett samband med onormal klaff (bikuspid).
Hogt blodtryck ska déarfor behandlas och vi avrider fran
graviditeter, eftersom det dr en annan riskfaktor.

Britt-Marie Ekman-Joelssons viktigaste rad vid Turners syndrom
och hjartsjukdom ér:

— G4 pé kontinuerliga kontroller (MR vart femte ar).

— Behandla hogt blodtryck

— Sok vérd aktivt vid brostsmarta

— Avsta fran graviditet via dggdonation.

Fragor till Britt-Marie Ekman-Joelsson:

Kan en bikuspid aortaklaff vara hundraprocentigt
valfungerande och racka till for barnet?
— Javisst.

Vad kan man géra om det finns risk for aortadissektion?
— Man kan forstirka kérlviggen med goretex i1 det utsatta
omradet.

Om barnets hjarta kontrollerats nar det fick diagnosen ar det da
lugnt?

— Foljer kontrollerna virdprogrammet ska hjartat undersdkas vart
femte ar. Blir det ndgon fordndring 1 vuxen dlder skickas man
vidare till GUCH—Centrum (Grown Up Congenital Heart disease)
1 Goteborg. Se vardprogram for barn. Barnldkarforeningen
Turnersyndrom.

Okar risken for allvarliga komplikationer vid graviditet ju fler
hjartproblem en person har?

— Ja, enligt svenska riktlinjer avrads darfor fran graviditet vid
svara hjartfel och Turners syndrom.
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Orat och horsel vid Turners syndrom

Horselnedsattning ar vanligt vid Turners syndrom.
Regelbunden uppféljning av horseln rekommenderas under
barndomen. Det séger Marie Gisselsson-Solén, dverlakare vid
Oron-, nas— och hals kliniken, Skanes universitetssjukhus i
Lund.

Né&r Henry Turner beskrev Turners syndrom (1938) missade han
éronproblemen. De uppmarksammades forst pa 1960-talet.

Ett frageformular skickat till 143 kvinnor med Turners syndrom i
Stockholm visade att horselsvarigheter upplevs som det fjarde
storsta problemet.

— Kvinnorna beskrev att de hade svart att hora nar manga pratar,
svart att hora radio och TV, att det latt uppstar missforstand och
att de kanner trétthet efter en arbetsdag, berattar Marie
Gisselsson-Solén.

Orat

Vid Turners syndrom finns ofta en diskret missbildning av
ytterorat. Hur det ser ut skiftar beroende pd genuppséttningen.
Ytterorat sitter ofta lagt.

Det dr mellandrat som stéller till mest problem i barndomen vid
Turners syndrom. Upp till 75 procent av alla flickor med Turners
syndrom har dterkommande 6roninflammationer, definierat som
tre droninflammationer pa ett halvar eller fyra pa ett ar.

De aterkommande Sroninflammationerna fortsitter ofta dven efter
att barnet blivit 2 till 3 ar, vilket annars dr den alder da sadana
besvir brukar minska 1 omfattning. Akut roninflammation &r en
bakteriell infektion som hos flickor med Turners syndrom ska
behandlas med antibiotika. Ibland opererar man in ror i
trumhinnan i syfte att minska antalet droninflammationer.

— Idag rader en mer restriktiv hallning vid forskrivning av
antibiotika pa grund av risken for antibiotikaresistens, men vid
Turners syndrom ska antibiotika ges, sdger Marie Gisselsson-
Solén.

En tredjedel far sekretorisk otit, 6ronkatarr, under langa perioder.
Vitska samlas da bakom trumhinnan, oftast med
horselnedsittning som f6ljd. Detta tillstdnd kan ocksé behandlas
med ror in i trumhinnan.
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— Sekretorisk otit dr inte farligt, men ger en horselnedséttning
eftersom Gverledningen av ljud till innerorat forsémras. Vid
rorbehandling forsvinner vitskan och horseln normaliseras.

En del kvinnor med Turners syndrom utvecklar sa smaningom en
kronisk oéroninflammation med till exempel hal pa trumhinnan
och dalig rorlighet av horselbenen.

Horsel vid Turners syndrom

Overledningsproblemen vid sekretorisk otit &r inte de enda
horselproblemen som drabbar personer med Turners syndrom,
utan aven innerorat kan paverkas av syndromet. En
innerdrepaverkan i mellanregistret (runt 2 kHz) drabbar de flesta
med Turners syndrom, ibland redan sa tidigt som vid sex ars
alder. Den vanliga aldershorselnedsattningen som drabbar
diskantomradet (de ljusa tonerna), kommer mycket tidigt vid
Turners syndrom, ofta redan i 35-arsaldern.

— Att innerdrat ar paverkat kan hora ihop med att funktionen &r
beroende av Ostrogen. Det finns dstrogenreceptorer i innerdrat.
Teorin starks av att horseln aldras tidigare hos man an kvinnor,
séger Marie Gisselsson-Solén.

Horselprov visar var horselnedsattningen sitter, om det ar i
mellanorat eller innerérat. Hos de flesta med Turners syndrom
finns i vuxen alder en horselnedsattning som beror pé en
kombination av ledningshinder (mellandrat) och
innerérapaverkan.

Battre horsel idag?

Enligt studien som gjordes pa 143 kvinnor i Stockholm hade 27
procent horapparat. 44 procent av dem var under 35 &r. Horseln
var redan 1 36-arsdldern jimforbar med den hos 60-aringar. Dock
ska man komma ihég att de dldre kvinnorna i denna studie inte
behandlades for sina 6roninflammationer, och inte heller fick
Ostrogensubstitution.

— Vi kan spekulera i att dagens unga med Turners syndrom kanske
far en béttre horsel ndr de kommer upp 1 medeldldern tack vare att
vi behandlat deras 6roninflammationer, och framfor allt for att de
fatt Ostrogen, sdger Marie Gisselsson-Solén.

Hon rekommenderar att 6ronproblem i barndomen tas om hand
for att undvika att kronisk 6roninflammation utvecklas. Barnen
ska ocksé skyddas mot buller.

— Vid Turners syndrom ska 6ron och horsel foljas upp
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kontinuerligt, hur titt beror pd besvéren, sdger Marie Gisselsson-
Solén.

Fragor till Marie Gisselsson-Solén:

Andrea hor battre

Vart barn ges inte antibiotika férran en perforation skett.
— Léakarna ska ge antibiotika innan trumhinnan spruckit.

Det har runnit var ur var flickas éron under lang tid, och hon
blir inte battre med penicillin. Vad ska vi géra?

— Det later som om hon kan ha utvecklat en kronisk
oroninflammation, och da ar lokalbehandling det viktigaste, helst
foreganget av en odling fran det som rinner. Hon bor ocksa fa
traffa en ONH-specialist, allra helst en 6ronkirurg.

Vart barns horsel har inte kontrollerats. Ska det goras?

— Barnets horsel ska alltid undersokas efter diagnos och
kontrolleras kontinuerligt. Det star i vardprogrammet for Tuners
syndrom. Hos flickor utan nagra sarskilda problem bor man i alla
fall kontrollera hérseln vart femte ar, men hos de som har
bekymmer far man forstds gora det oftare.

Som méanga andra barn med Turners syndrom har Andrea haft
manga problem med 6ronen. Hon har haft vétska bakom
trumhinnan vilket ledde till en horselnedséttning och paverkat
balanssinne.

Efter operation dé hon fick ror i 6ronen hor hon nu normalt.

Andrea ska utredas hos en psykolog. Kanske har hon en
intellektuell funktionsnedsittning och fordldrarna missténker att
hon har adhd.

— Ar hon inne p4 ett spar ir det vildigt svart att distrahera henne
for att bryta det, sdger forédldrarna.

Neuropsykologisk utredning

Vid en neuropsykologisk utredning undersoker psykologen
om barnet har nigon form av neuropsykologisk sviarighet. Det
kan till exempel vara svirigheter med inléirning,
koncentration och uppmirksamhet.

— Forutom olika psykologiska test ingar ocksa
skattningsformular och beteendeobservationer, sager
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Marizela Kljaji¢, psykolog pa Plastikkirurgen, Sahlgrenska
Universitetssjukhuset vid Goteborg.

Foraldrarna till barnet som undersoks far ocksa traffa en psykolog
for att prata om barnets utveckling fram till dags dato.

— Inhamtning av information kan se olika ut och ta olika lang tid,
séger Marizela Kljajic.

Matt pa teoretisk kunskap
Det mest anvanda begavningstestet ar Wechsler skalorna. De

finns anpassade for forskolebarn (WPPSI), skolbarn (WISC) och
vuxna (WAIS). Med hjélp av dem jamfor psykologen barnets
intellektuella niva med andra barn i samma alder.
Begavningstesterna mater de olika funktioner som kravs for att
barnet ska tillgodogora sig teoretisk kunskap.

Bland annat kontrolleras den verbala férmagan.

— Den verbala, eller sprakliga férmagan, omfattar vilket ordférrad
barnet har, hur sprakforstaelsen ar, hur barnet I6ser det praktiska
och sociala verbalt och om det kan resonera utifrdn mognad och
erfarenhet, sager Marizela Kljaji¢.

Den visuo- perceptuella formagan mats ocksa, det vill saga hur
barnet tar in och uppfattar information. Samt hur val barnet kan
abstrahera och l6sa problem av matematisk karaktar.

Psykologen kontrollerar &ven arbetsminne och snabbhet, det vill
sdga hur korttidsminnet och bearbetningsférmagan fungerar, samt
6ga-hand- koordination.

— Sprak- och perceptuell formaga vager allra tyngst. De ar
avgorande for hur en individ kommer att fungera, forsta och
uppfatta varlden, sdger Marizela Kljajié.

Det ar ocksa viktigt att undersoka den adaptiva férmagan sa
kallad ADL-allméan daglig livsforing.

— Ett barn kan ha en genomsnittlig begavning men anda ha svart
med de adaptiva formagorna, det som forvantas av oss att vi ska
forsta och kunna utifran kulturella aspekter och sociala koder.
Sadant vi lar oss av andra &r ofta svart for barn med nedsatt social
formaga, sager Marizela Kljaji¢. De exekutiva funktionerna
kontrolleras ocksa, hur en person kan planera organisera och
slutféra en uppgift.

Man tittar aven pa langtidsminnet, bade det visuella (syn)- och det
audiotiva (horsel) minnet.

Uppmarksamhet, koncentration och impulsivitet undersoks. Och
hur vél barnet kan leva sig in i hur andra ménniskor tanker och
kanner, det som kallas for mentaliseringsférmaga.
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Genomsnittlig kognitiv niva

Fickor med Turners syndrom har en genomsnittlig kognitiv
formaga pa gruppniva visar studier. Daremot kan det finnas
variationer nar det géller de enskilda individerna. De flesta flickor
med Turners syndrom har bra spraklig formaga.

Manga har svart med rumsuppfattning, att kunna hitta en plats och
se helheten (visuo-spatial/perceptuell formaga). De har exekutiva
svarigheter och svarigheter med uppmarksamhet och
koncentration. Och med fin- och grovmotorik.

— Problem med finmotoriken kan mérkas nér de ska anvénda en
penna eller knappa knappar pa klader, knyta skosnoren och sa
vidare, sdger Marizela Kljajic.

Manga flickor med Turners syndrom har ocksa sociala
svarigheter. Det forekommer angest, depression och lag sjalvbild.
— En del ar ansiktsblinda och har svart att lasa av andras ansikten.
De forstar inte andra manniskors intentioner och uppfattar inte
kroppssprak och gester, sdger Marizela Kljajic.

Fragor till Marizela Kljaji¢:

Hur ska man bemota de psykologiska svarigheter som flickor
med Turners syndrom kan ha?

— Jag triffade flickor med Turners syndrom 2008. Da fanns det fa
studier. Idag finns det mer kunskap, vilket forhoppningsvis leder
till ett battre omhéndertagande. Jag vill betona att de svérigheter
vi ser pa gruppniva, ar just pa gruppniva. Alla svérigheter drabbar
inte alla.

Nar ska man gora en psykologisk utredning?

— En utredning behdver inte goras bara for att ett barn har Turners
syndrom, men om vardagen inte fungerar, hemma eller i skolan,
eller om barnen upplever att de misslyckas, kan det vara bra med
en utredning, for att de ska fa anpassningar efter sina behov. Att
misslyckas skapar en negativ sjélvbild.

Ar det bra for var flicka att vara i en stor barngrupp, eller &r en
mindre grupp att féredra?

— Generellt dr det svart med en stor grupp for en person som har
svart med socialt samspel, vilket &r vanligt vid Turners syndrom.
For den som har problem med det sociala kan en mindre grupp
vara att foredra.
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Om ett barn har svart att reflektera, som man ska i skolan, ar
det omajligt att fa bra betyg. Vad kan vi gora?

— Barnet behover stod for att 6va sig pé att reflektera. Det kan
gOras genom att g igenom en text for att lira sig hur man gor.
Personal i1 skolan kan hjélpa till med dessa 6vningar.

Hur ska vi prata med vart barn om de svarigheter det har, men
som inte syns?

— Det &r bra att prata med barnet om den diagnos som barnet har
och vad detta kan innebéra, for att ge barnet forstaelse kring sig
sjdlv. Ge barnet forutsittningar att kunna svara pd fragor sjalv om
andra barn eller kompisar undrar. Lar dem genom att 6va hemma
pa hur de ska svara om nagon fragar. Assistera dem i sociala
situationer och uppmuntra dem gérna att skaffa ett fritidsintresse,
att vara med andra barn med gemensamma intressen &r bra for
sjdlvkénslan.

Malin ar vuxen med Turners syndrom

— Stall krav i varden. Det behover inte vara jobbigt att vara
kvinna med Turners syndrom. Det sager Malin, som ar
ekologisk hudvardsterapeut. Hon fick sin diagnos Turners
syndrom nar hon var 12 ar. ldag ar Malin 22 &r och bor i
egen lagenhet

Visserligen hade Malin lite problem att fa i sig maten nar hon var
liten, eftersom hon latt kréaktes. Svéljreflexen var paverkad och
hon at valdigt sparsamt dven under uppvéxten. Fick hon bara
popcorn var hon nojd. Det var forst nar lillebror, som ar fyra ar
yngre, vaxte forbi Malin, som familjen sokte ldkare. De ville veta
vad Malins kortvuxenhet berodde pa.

— Foraldrarna fick kdampa for att fa en remiss. Nar det gjordes en
utredning visade det sig att jag hade Turners syndrom, med
mosaik.

| forskola och skola gick det bra fér Malin. Hon hade det latt for
sig, menar hon och fick bra betyg.

— For mig hade det stor betydelse att jag hade en hést. Jag gjorde
laxan direkt efter skolan, for att fa komma till stallet sa fort som

mojligt, sager Malin.
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Men hon blev retad av kompisarna for att hon var kort. Malin fick
sin diagnos Turners syndrom nar hon var tolv ar. Da sattes
tillvaxthormon in genast och hon 6kade i langd.

— Snart fick jag ocksa hormon i form av p—piller for att starta
puberteten.

Malin madde daligt av p-pillren. Hon fick smartor, drabbades av
PMS och blev nedstdmd innan mens.

— Jag pratade med min lakare och fick nya piller, som jag inte
madde daligt av. Jag tycker att man ska stalla krav pa varden och
aven ta upp hur man mar psykiskt. Det behover inte vara jobbigt
att vara kvinna med Turners syndrom, sager Malin.

Hennes rad till personal i sjukvarden &r att bem&ta henne som en
hel person, inte bara en kropp, utan en person med kénslor.

Med hormonbehandlingen kande Malin att hennes sociala
mognad 6kade. Det blev tydligare for henne hur hon skulle méta
och beméta andra manniskor. Om hon far fragan vad hennes
diagnos é&r, forklarar hon att det saknas en del av en kromosom.
Det leder till brist pa tillvéxt- och kénshormon och att kroppen
inte producerar nagra agg.

— Forut blev jag valdigt berord varje gang jag skulle beratta, men
inte nu langre, sager Malin.

Hennes rad till andra med Turners syndrom ér att folja ratt
personer pa sociala medier. Sociala medier kan vara en stor
tillgang for kunskap, trost och tillhérighet, men ocksa vara
forodande. Malin tycker att foréldrar ska prata med sina flickor
om att ha en kritisk instéllning till det som laggs ut pa sociala
medier.

Hennes erfarenhet &r att det &r bra att tidigt veta om att med
Turners syndrom kan det vara svart att skaffa barn. Sjéalv har hon
gatt till psykolog for att bearbeta insikten.

— Nyligen fick en av mina véanner barn och jag blev genuint glad
for hennes skull. Det k&ndes det kéndes bra att jag kunde vara
glad, da jag varit orolig for hur det skulle kidnnas niar kompisar
borjar skaffa barn, sager Malin.

Om hon skulle ges en mojlighet att fa ett donerat dgg, skulle hon
troligen ta emot den chansen.

Allt &r inte svarigheter vid Turners syndrom, papekar Malin.
—Jag har blivit mer empatisk infor andra och deras problem och
inte ddmande. Jag tror faktiskt att jag blivit trevligare genom de
erfarenheter som Turners syndrom gett mig, sager hon.
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Hon arbetar idag som ekologisk hudvardsterapeut med egen
firma.

Agrenskas pedagogiska erfarenheter

Barnteamet pi 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 stiirka deras delaktighet och
sjalvkinsla. Barnteamet ir noga med att anpassa innehéllet sa
att dagens aktiviteter blir optimala for varje barn.

Vid Turners syndrom finns olika kombinationer av symtom som
forekommer 1 varierande svarighetsgrad. Dessa leder i sin tur till
olika funktionsnedséttningar. Det dr déarfor viktigt att alltid se
varje individs behov. Med detta som utgdngspunkt har veckans
program for barnen och ungdomarna utformats.

— Aven om en del symtom och behov forenar personer med
samma diagnos dr alla forstds ocksé sina egna personer med sina
egna personligheter. Det utgdr vi ifrn vid alla méten hér pa
Agrenska, siger Gustaf Nylén som ir pedagog pa Agrenska.

Infor en familjevistelse ldser personalen in medicinsk
information, dokumentation fran tidigare vistelser och samtalar
med forédldrar om barnen med diagnos. De fir ocksa information
fran barnens skolor. Direfter formas veckans aktiviteter med
barnen. Aven syskonen fér ett eget program.

— Barn med den hir diagnosen har inte bara olika symtom,
symtomen varierar ocksé over tid. Ibland fran dag till dag eller
timme till timme. Vi forsoker att alltid analysera varfor en
aktivitet fungerar bra ndr den gor det, for att kunna aterskapa de
gynnsamma omsténdigheterna.

Delaktighet

Ett 6vergripande mal for familjevistelsen p4 Agrenska #r att
barnen ska kénna sig delaktiga. Detta utgar ifran ICF,
Internationell klassifikation av funktionstillstand, funktionshinder
och hdlsa, som ar WHO:s begreppsram for att beskriva hilsa och
funktions-nedsittning. Modellen tar hinsyn till kroppsliga,
personliga och omgivande faktorer och dessas dynamiska
samspel. De ér alla lika viktiga for mojligheterna att genomfora
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olika aktiviteter och for hur delaktig en person kan kénna sig.
Eftersom en funktionsnedséttning ofta dr bestaende, blir de
omgivande faktorerna (och anpassningen av dem), mycket
viktiga.

Vad innebdr Turners syndrom i forhdllande till vinner, skola
och myndigheter? fragar Gustaf Nylén och ber forildrar och
personal att samtala en stund i smagrupper.

— Eftersom barnet har 1att for att prata, kan den formégan dolja
behov av hjélp, sdger nagra fordldrar. Som fordlder far man ofta
kidmpa for sitt barns réttigheter 1 skolan, till exempel att det ska
finnas tillgang till en skolpsykolog. Men ocksa for 6kad kunskap
och forstaelse hos pedagogerna, inte minst inom idrotten. Nagra
foreslog att det skulle finnas en slags faktablad som enkelt
beskrev det enskilda barnets behov och sérskilda situation nér det
giller kroppsutvecklingen.

Eftersom det periodvis blir manga besok pa sjukhus ér det bra
med forstaelse fran skolan for barnets situation, betonar ett
fordldrapar.

Flera tar upp behovet av kommunikation mellan forskola-skola
och familjen. Men ocksa samverkan mellan dem och BVC och
logoped till exempel.

— Ni har alla gett exempel pd hur omgivningen kan samverka for
att barnet ska kunna gora framsteg och utvecklas. Ansvaret for att
anpassa och kompensera efter varje barns forutsittningar och
behov ligger pa oss i omgivningen, sdger Gustaf Nylén.

Specifika mal vid Turners syndrom

I planeringen av veckans aktiviteter under vistelsen har
personalen format tre specifika mal. Ett &r att minska
konsekvenserna av koncentrations- och inldrningssvdrigheter. Det
g0r man genom att ha en tydlig struktur i aktiviteter och milj6.
Arbetspassen ér individuellt anpassade med mojlighet till paus.
Det anvinds ett konkret arbetsmaterial och tidshjdlpmedel.

For att stimulera socialt samspel gors manga samarbetsévningar
och gemensamma aktiviteter. Det ges vuxenstdd i aktiviteter néar
sa behovs.

Ett tredje mal &r att starka fin- och grovmotorik. Under dagarna ar

det aktiviteter som framjar rorelsegladje, till exempelvis att
anvanda trampbilarna, vara i VR-rummet, rérelselekar och att ga
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Andrea gar i forskola

Syskonrollen

Turners syndrom

pa laghojdsbanan i skolan. Lugna och mer fysiska aktiviteter
varvas.

Bollmassage och bild och form ingar ocksa.

Vistelsen ska ge barnet stimulerande upplevelser och erfarenheter,
da kickas den “goda cirkeln” igdng. Den innebdér 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.

Las mer om vilket material som anvénds pa Agrenskas webbplats:
agrenska.se

Andrea var ett och ett halvt ar nir hon borjade 1 forskola.

— Naér Andrea fick sin diagnos som tvaaring blev det mer resurser.
Andrea har en sérskilt utsedd person som ar ”hennes”.

Gruppen med barn dr liten och Andrea och hennes resurs kan dra
sig undan och sitta enskilt om Andrea behdver det.

— Det fungerar bra pa forskolan, sdger fordldrarna.

Andrea pratar med nagra f& ord. Hon kopierar andras prat, men
fordldrarna har ocksé gétt en kurs i tecken som stod.

— I veckan har hon lart sig tecknet for mjolk, séger Erik.

— Om vi inte fattar vad hon menar eller vill ha sa skriker hon, tills
vi pa olika satt forsokt forstd vad hon menar, sdger Rebecka.

Hon har varit introvert, beskriver fordldrarna, men har utvecklats
och engagerar sig numer 1 de dagliga samlingarna.

— Med hjilp av bilder fran personalen kan hon berétta vad som
hént under dagen.

Fordldrarna har méten med forskolepersonalen och en BVC-
skoterska en gang per halvar for att samtala om Andrea och
hennes behov.

Syskon till barn med funktionsnedsattning behdéver kunskap,
att fa traffa andra och ha nagon som lyssnar pa dem. Det
visar forskning och Agrenskas syskonprojekt.

— Vi forsoker stotta dem i deras roll i vara syskongrupper,
berattar Samuel Holgersson, sjukskéterska i Agrenskas
barnteam.
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Syskonrelationen &r speciell eftersom den oftast ar den langsta
relation vi har i livet. Den ar fylld av gemenskap och kérlek, men
praglas ocksa av rivalitet, avund och konflikter. Vad som
dominerar kan vara olika och &ven andra sig 6ver tid.

— Vi vill ge redskap i rollen som syskon till en syster eller bror
med funktionsnedséttning, sdger Samuel Holgersson.

Han berattade om erfarenheterna fran arbetet med syskonen under
familjevistelserna. Under veckan utgar personalen fran syskonets
behov och fragor, for att de ska fa strategier att hantera sina
kanslor och sin vardag. Under familjevistelserna pa Agrenska har
barnteamet utarbetat ett program for syskonen som utgar ifran
kunskap, kanslor och bemastrande. Kunskap ges utifran fragor om
diagnosen som syskonen arbetat fram tillsammans. Kanslor
hanteras genom ett ppet och tillatande klimat, dar alla ska kianna
sig bekvdma med att prata fritt.

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

Kénslor och fragor

Att fa ett syskon med funktionsnedséattning vacker manga fragor
och kanslor. Det &r en orolig tid. Den nya situationen paverkar
vardagen och syskonrollen.

— Ett flertal studier visar att syskon har bristfallig kunskap om sin
syster eller brors funktionsnedséttning och vilka effekter den ger.
Studier visar ocksa att foraldrar tenderar att verskatta barns
kunskap och vad barn forstatt. Barn har mindre majligheter att
paverka sin situation och omgivning pa grund av sin alder och
sociala situation.

Redan i valdigt ung alder &r syskon till barn med
funktionsnedsattning duktiga pa att uppfatta andras behov av
hjalp. De har manga varfor-fragor som behover svar, men det &r
viktigt att bemota barnet pa ratt niva.

Efter nioarsaldern far barn en mer realistisk syn pa tillvaron an de
haft tidigare. De borjar se konsekvenser och uppmarksammar
Reaktioner fran omgivningen.

— | den aldern borjar det bli jobbigt att syskonet kanske har ett
avvikande beteende eller utseende. De noterar blickar och borjar
fundera pa hur de ska forklara for andra.

Aldre syskon tar ofta pa sig ansvar for att fordldrarnas ska orka.
De funderar ocksa 6ver arftlighet och existentiella fragor som
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varfor de sjalva inte drabbades nér deras syster eller bror gjorde
det.

Syskonens program

Syskonen traffas i sma grupper. Ofta ar det forsta gangen de
traffar andra som har bréder eller systrar med samma diagnos.
Den forsta dagen p& Agrenska ar det fokus pé barnet vars syskon
har Turners syndrom. Syskonen beréttar om sig sjalv eller sin
familj om man vill. Andra dagen borjar man fundera kring
diagnosen och formulera fragor till sjukskoterska eller lakare. Till
dem kan de stélla alla fragor de har. Informationen om diagnosen
utgar alltid fran barnens egna fragor och funderingar. | de yngre
aldrarna racker det ofta att syskonen far ett namn pa sjukdomen
och en kort beskrivning av hur den paverkar deras bror eller
syster. Fran och med niodrsaldern vaxer en mer realistisk syn pa
tillvaron fram. Barnen inser att villkoren ar olika. De bdrjar se och
forsta konsekvenser av syskonets sjukdom. Fragorna kan handla
om hur det ska ga for deras bror eller syster i skolan och hur
framtiden ser ut.

| dldre syskons fragor hors ofta skuld, skam och sorg. Skuld 6ver
att de sjalva inte fick funktionsnedsattningen. Men ocksa sorg
over att inte ha fatt ett syskon som alla andra. Under samtalen far
fragor som de burit pa ldnge en chans att luftas.

For nagra ar sedan var det en pojke som trodde att han orsakat sin
brors funktionsnedsattning. Nej, blev svaret fran lakaren.
Lattnaden syntes i 14-aringens ansikte.

— Prata med barnen. Allt man pratar om mister lite av sin
farlighet.

Pa onsdag och torsdag finns det chans till reflektioner och fortsatt
samtal kring syskonets egna kénslor. Utover samtalen gor
syskonen olika samarbetsdvningar. De kan gora kamratbanan som
bestar av aventyrsbanor dar de far agera tillsammans for att klara
dvningarna.

Att lara k&nna varandra och ha roligt tillsammans lagger grunden
for samtal dér de kan dela hemligheter, kénslor och strategier.
Personalens uppgift i samtalen ar att bekrafta barnens kénslor,
inte avvisa dem genom att ge trost. Det ar viktigt att syskonen far
lufta det svara.

De behover veta att det &r okej att kdnna som de gor och att de
inte & ensamma i den ké&nslan. Det osagda kan latt kdnnas som en
klump i magen eller nagon annanstans i kroppen. | familjen ar det
kanske inte alltid sa latt att prata eftersom foraldrarna har sa
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mycket att gora med barnet som har funktionsnedsattning och
syskonet vill inte belasta dem.
Att béra det tunga inom sig skapar stress.

Beréttelsebok

Under veckan skapar syskonen en berattelsebok om sig sjalv, om
diagnosen och om sina egna strategier. | boken ritar de av sin
hand, som en symbol for dem sjalva. Vid tummen ska de rita tva
saker de ar bra pa. Vid pekfingret saker de vill ska handa om tva
ar. Vid langfingret, vad andra séger de ar bra pa. Vid ringfingret
drommar. Och vid lillfingret modiga saker de gjort.

En annan del i berattelseboken &r att fylla en cirkel med tartbitar
av kanslor. Gladje, sorg och ilska. Cirkeln blir en utgangspunkt
for att diskutera vilka de svara kanslorna ar och vad man kan gora
at dem. Men ocksa vilka de harliga kanslorna ar och hur de kan
kannas oftare.

Innehallet i veckan gar ut pa att skapa ett dppet och tillatande
klimat dar det ar okej att prata kanslor och ha drémmar. Da kan
dven de bra sidorna av syskonskapet fa plats.

Vardagstid med foraldern

Ett vanligt problem ar att syskonet inte tycker det spelar nagon
roll vad de gor eller hur bra de ar i skolan. Foraldrarna tar det ofta
bara for sjalvklart att de ar duktiga och tar ansvar. Om syskonet
kommer hem med hdga betyg far de inte den uppmarksamhet de
onskar, for foraldrarna ar fullt upptagna med att lillebror kunnat
vicka pa tummen!

Brist pa egen tid med foraldrarna ar ocksa nagot som syskonen
pratar om. Néstan alla vill ha mer tid med mamma eller pappa.
— En pappa som skjutsade sitt barn till ridningen lade till fika
efterat. Tack vare det blev turen som tidigare var ytterligare ett
stressmoment en egen stund tillsammans varje vecka, séger
Samuel Holgersson.

Syskonens egna tips till foraldrarna &r att de ska berétta om
diagnosen och vad den innebér. De ska prata om hur den &r idag
och hur den kan bli i framtiden.

Men det &r inte bara jobbigt att ha ett syskon som har
funktionsnedséttning. Forskning kring syskonskap visar att
barnen har 6kad mognad jamfort med jamnariga, har stark empati,
engagemang, ansvarskansla och att de ofta lyfter fram positiva
upplevelser i familjen.
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L4s mer om Agrenskas syskonarbete pa
www.syskonkompetens.se

Pa hemsidan finns bland annat verktyg for samtal och lastips i
amnet. Dar finns ocksa filmer som illustrerar olika situationer och
fragestéllningar. De bygger pa foraldrars egna berattelser.
http://www.agrenska.se/sida/Syskonkompetens/Syskon/Pratman
dlar-och-syskonkarlek/

Andrea har en storebror

Andreas storebror, Hjalmar &r tva ar dldre och gar pd samma
forskola.

— Hon kan vara ledsen for att ndgon varit dum. Men Hjalmar ar
aldrig dum. Han &r snéll och hon dlskar honom.

Han har stor forstaelse for sin syster.

Nér familjen &r hemma kan han komma till féréldrarna och séga:
Nu drog hon mig i haret igen.

— Vi forsoker visa att det &r samma regler som géller for dem
bada, att det blir konsekvenser om man inte skdter sig.

De séger till Andrea att hon inte far dra sin bror 1 hdret. Men
menar att hennes beteende ocksa dr en aldersfrdga. Hon &r ju bara
tre ar.

Munhalsa och munmotorik

— Vi rekommenderar att barn med sérskilda behov tidigt har
kontakt med tandvirden, giirna med en
barntandvérdsspecialist. Om det finns svarigheter med tal,
sprak och dtande behdvs dven kontakt med logoped.

Det siiger vertandliikare Anna Odman och logoped Lisa
Bengtsson, som arbetar pA Mun-H-Center i Hoviés.

Mun-H-Center ligger i anslutning till Agrenska pa Lilla Amundén
samt pa Odontologen, Géteborg. Det ar ett nationellt
kunskapscenter med syfte att samla, dokumentera och utveckla
kunskapen om tandvérd, munhélsa och munmotorik hos barn med
séllsynta diagnoser. Kunskapen sprids for att bidra till ett béttre
omhéndertagande och en hogre livskvalitet for de berdrda
patientgrupperna och deras anhoriga.

I Sverige finns ytterligare tvd kompetenscentrum for sillsynta
diagnoser som ror munhilsa, i Umea och i Jonkoping
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MHC-basen

Genom samarbetet med Agrenska kring familje- och
vuxenvistelser traffar Mun-H-Center ménga personer med olika
funktionsnedséttningar och sjukdomar. Efter godkdnnande fran
fordldrarna gor en tandldkare och en logoped en dversiktlig
undersdkning och beddmning av barnens munforhéllanden.
Observationerna, tillsammans med information som fordldrarna
lamnat, stdlls samman i en databas.

Kunskap om séllsynta diagnoser sprids via Mun-H-Centers
webbplats (www.mun-h-center.se) och via MHC-appen.

Tand- och munvérd for barn och ungdomar med sirskilda
behov

Det dr en stor fordel om den forebyggande tandvarden ar sa bra
att en god munhéilsa kan bevaras.

Att komma igdng med goda vanor tidigt dr viktigt. Alla bor
anvinda fluortandkrdm. Tandvarden rekommenderar fordldrar att
hjilpa sina barn med tandborstningen och borsta tva ganger om
dagen. Ndr nya kindtinder kommer dr det extra noga med
tandborstning av groparna pa tuggytan. De kan ocksd forseglas
med plast for att minska risken att fa hdl.

Det finns ménga olika typer av hjdlpmedel som kan underlitta
munvarden. Tandvardspersonalen hjilper till att individuellt prova
ut ldmpliga hjidlpmedel.

Vid érliga undersokningar pa tandklinik &r det viktigt att
tandlékaren fir kinnedom om barnets aktuella hélsa och
medicinering, d4 det kan paverka salivens kvalitet och ge
muntorrhet med 6kad risk for karies, hél 1 tinderna, som f6l;d.
Kontroll av bettutveckling, kékleder och kdkmuskulatur &r ocksé
viktig att utfora forutom sedvanlig kontroll av munhygien,
tandkott och tidnder. Ett eller tvd aterbesok mellan de ordinarie
besdken rekommenderas for polering och fluorbehandling av
tdnderna.

For barn som inte tycker om tandkrdmssmaker finns sérskilda
tandkrdmer utan smak. Det finns ocksa tandkrdmer som inte
skummar sa mycket.

Mun-H-Center och specialistkliniker f6r pedodonti erbjuder barn
och ungdomar med sérskilda behov ett anpassat
tandvardsomhéndertagande.
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Munbhilsa vid Turners syndrom
Foljande munrelaterade symtom kan — men behover inte —
forekomma hos personer med Turners syndrom:

e Tanderna kan komma tidigare 4n hos genomsnittet

e Ténderna kan vara sma med kortare rotter

e Rotterna minskar i langd (idiopatiska rotresorptioner)

¢ Emaljfordndringar.
Vid Turners syndrom kan ocksa féorekomma smalt gomvalv,
tillbakasatt underkéke och att 6verkikstandbégen ar smalare och
underkdksbdgen dr bredare. Bettavvikelser som dverbett, korsbett,
Oppet bett och glesstillning kan ocksa férekomma.

Att tdnka pa for barn med Turners syndrom:

e Ta kontakt med tandvarden infor forsta besoket, och se till att
behandlaren har kunskap om barnets sjukdom.

e Forbered girna barnet pa tandvardsbesoket, till exempel genom
att visa bilder pa lokalerna, pa tandldkaren och stolen hen ska sitta
1. (Anvéndbara bilder finns pd www.bildstod.se, och www.kom-
hit.se)

e Tal- och kommunikationstrining dr ofta motiverad. En del barn

behover ocksé dt- och svéljtraning hos logoped.

Munmotorik vid Turners syndrom

Munmotoriken &r viktig for manga funktioner i munnen, som att
prata, dta och kontrollera saliven. Hos barn som har motoriska
svérigheter dr ofta &ven munmotoriken pdverkad.

Vid Turners syndrom kan det forekomma avvikande oralmotorisk
funktion som péverkar tal, dtande, mimik och salivkontroll.
Flertalet av de 62 kvinnor med Turners syndrom som undersokts
pa Mun-H-Center under sin Agrenska-vistelse har vilfungerande
munmotorik.

Tal-, rost- och svéljningsproblem har rapporterats.

— Talet kan vara paverkat av horselnedsattning. Rosten har ofta en
hog taltonsldge och heshet. Hormonbehandling normaliserar
rostléget, sdger Lisa Bengtsson.

Matningssvarigheter

Barn med Turners syndrom har ofta uppfodningssvarigheter nar
de &r spadbarn péd grund av svarigheter att suga. Det hor ithop med
lag muskelspanning och sen finmotorisk utveckling av munnens
motorik.
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— Det blir oftast lattare nér barnet borjar dta vanlig mat, sdger Lisa
Bengtsson.

Om barnets problem kvarstar kan det bero pad ménga olika
faktorer bland annat pa motoriska, sensoriska och anatomiska
forutsattningar. Kvarstaende dtsvarigheter kan yttra sig som
svarigheter att tugga, eventuellt pa grund av litt motorisk
paverkan. Man kan ocksa ha svarigheter med att fé i sig
tillrackligt varierat for att man ar mycket selektiv nér det géller
maten.

— Ibland ar det oklart vad det beror pé. Det kan vara manga
faktorer inblandade, som 14g tonus och infektioner som skapar en
ond spiral, sdger Lisa Bengtsson.

Selektiva dtsvarigheter ar vanligare hos barn med
austimspektrumdiagnos.

En logoped kan utreda kommunikationsforméga, sug-tugg- och
svéljforméga och munmotorisk féorméaga hos barnet.

— Det dr viktigt att veta att alla barn har rétt till en ordentlig
utredning av dessa fardigheter. Man ska inte noja sig med
forklaringen att svarigheterna ’ingér i sjukdomen’.

Logopeden kan ocksa ge rad angdende matning och/eller
atsvarigheter, tal- och kommunikationstraning samt oralmotorisk
traning. Syftet med behandlingen ar att 6ka formagan att
kontrollera saliven, forbéttra dt-och artikulationsformégan samt
vid behov 6ka eller minska kénslighet i munnen.

— Det dr jittebra med tvarprofessionella samarbeten dér olika
specialister som har med barnet att géra kan samverka for att na
bista resultat, sdger Lisa Bengtsson.

Som fordlder kan det vara tufft att vara den som ska formedla
kunskap mellan olika instanser. D& kan man be habiliteringen att
samordna kontakten mellan tandlékare, logoped och/eller
oralmotoriskt team.

Las mer om hur man kan stimulera oralmotorisk forméga 1
vardagssituationer 1 skriften "Uppleva med munnen”. Den gér att
bestilla via Mun-H-Centers hemsida:

www.mun-h-center.se

Fragor till Anna Odman och Lisa Bengtsson:

Vart barn sags ha hogt gomvalv?
— Av de 120 kvinnor med Turners syndrom som vi har uppgifter
om har man séllan hégt gomvalv, déremot ar det smalt.
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Vilken betydelse har det att rotterna ar korta?
— Det ar ett konstaterande, men inga problem. Man har inte 6kad
risk for tandlossning.

Vart barn kladdar ofta med maten runt munnen, vad kan vi
gora?

— Kanske har det med sensorik och uppmarksamhet att géra? Det
ar nagot man kan jobba med hos till exempel logopeden.

Forédldrarna beskriver Andrea som en glad, energisk,
temperamentsfull och intensiv flicka. Det finns inget mellanlége,
utan ér oftast full fart pa henne. Hon &lskar att k14 ut sig och spela
rollspel. Andrea dansar och sjunger.

— Hon &r kér i sig sjdlv och bryr sig inte om vad andra tycker om
hennes utseende, utan ar fullt ndjd med sig sjélv, siger Rebecka.

Snart ska Andrea borja med tillvixthormoner. Fordldrarna bavar
redan infor att tvingas ge henne sprutor varje dag.

— Det blir en saddan tydlig paminnelse om att hon har ett syndrom,
sager Erik.

De vet inte hur de ska gora for att fa henne att frivilligt gd med pa
att ta sprutorna. Andrea hatade en period alla med bléa klader. D&
skrek hon hela sjukhusbesoket.

Hur kuratorsverksamheten ir upplagd kan se olika ut pa
olika sjukhus. Det kan till exempel handla om att stod for att
soka bidrag eller erbjuda samtalsstod. Det siiger Ann-Louise
Jonasson, kurator, Kuratorsenheten vid Drottning Silvias
barn- och ungdomssjukhus i Goteborg informerade om
samhiillets stod.

Ett av de bidrag som familjerna vars barn har Turners syndrom
kan ansdka om heter omvérdnadsbidrag och
merkostnadsersattning. Det hette tidigare vardbidrag. Lés mer pa;
https://www.forsakringskassan.se/privatpers/funktionsnedsattning

/ilnformation-for-dig-med-vardbidrag
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— Nar man skriver en ansokan kan det vara svart att tinka alla
moment i det arbete man gor med ett barn som har extra behov.
Men det dr viktigt att 4 med alla behov, betonar Ann— Louise
Jonasson.

Kuratorn finns pa sjukhuset for att ge samtalsstod om behov finns.
P& Drottning Silvias barn- och ungdomssjukhus samtalar
kuratorerna mer med fordldrar och psykologerna med barnen.

Samhallets ovriga stod

Det finns en rad insatser bland samhiillets 6vriga stod, som
kan vara aktuella, bland annat fast virdkontakt, anhorigstod
och stod i skolan. Det berittar socionom Emy Emker fran
Agrenska.

Ny patientlag

Sedan den 1 januari 2015 finns en ny patientlag, som innebar
starkt stdllning for patienter, bland annat rétt att vdlja 6ppenvard i
ett annat landsting. Det &r lattare att f en ny medicinsk
bedomning. Lagen har ocksé okat barns inflytande Gver sin egen
vérd. De har ritt att f4 information om sin vard pa ett sétt som de
forstar. Lds mer pa nfsd.se och 1177.se

Samordning — fast vardkontakt
Enligt hilso- och sjukvardslagen har verksamhetschefen

skyldighet att utse en fast vardkontakt for att sdkerstélla
patientens behov av samordning om patienten 6nskar det. En fast
vardkontakt kan samordna vardens insatser, information, formedla
kontakter inom véarden och vara kontaktperson inom andra delar
av varden och for andra samhéllsaktorer.

Den fasta vardkontakten kan vara en ldkare, men behover inte
vara det.

SIP
Kommuner och landsting ér skyldiga att uppritta en samordnad

individuell plan, SIP, enligt bdde socialtjdnstlagen och hilso- och
sjukvardslagen.

En SIP gors ndr samordning efterfrdgas och kompetens behdvs
frén flera verksamheter och déir ansvarsfordelningen behover
foras tydlig. Den ska goras nér en person upplever att man “’bollas
runt” mellan olika insatser.
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Skollagen 1 kap 4
Enligt skollagen har barnen ritt till stod for att na skolans

kunskapsmal. Atgirdsprogram ska upprittas for hur eleven ska
klara kunskapsmal och vilket stod som krévs. Det dr rektorns
ansvar att eleven far ett atgardsprogram om det behdvs.

Enligt skollagen ska skolan ta hénsyn till elevers olika behov
Elever ska ges stdd och stimulans sa att de utvecklas sé langt som
mojligt. Skolan ska striva efter att uppvdga skillnader 1 elevernas
forutséttningar att tillgodogora sig utbildningen.

Anpassningar i forskola och skola
Exempel pa anpassningar i forskola och skola

Sarskilt schema 6ver skoldagen
Extra tydliga instruktioner

Stod att sétta igdng arbetet
Anpassade laromedel

Négon extra utrustning

Enstaka specialpedagogisk insats
Sarskilt stod
Handledning/fortbildning av personal
Resursperson/”assistent”
Minskning/anpassning av elevgrupp
Regelbunden specialpedagogiska insatser
Anpassad studieging

Infor alla fordndringar dr det viktigt med forberedelser. Det giller
till exempel nér barnet borjar forskola och vid vergéngen fran
forskola till skola. Och vid alla stadiebyten.

Ta kontakt med forskola och skola infor bytet. Gor gidrna
studiebesok pa skolan om det finns osékerhet om vilken som
passar barnet bést.

Ge skriftlig information om barnet, till exempel dokumentationen
om barnets diagnos nir det ar dags for skolstart.

Forbered motet!
— Som foralder till ett barn med funktionsnedséttning blir det

ménga moten med de parter som omger barnet. Forbered er vél
infor motet och se till att ha med alla beslutsfattare pa moétet. Det
kan till exempel vara bra att ha med skolskoterskan pa motet.

Ha en dagordning och bestim pd forhand hur lang tid motet ska
vara. For ett protokoll om vem som ska gora vad till niar. Boka en
ny tid for aterkoppling och uppfoljning av atgérderna. Om det
verkar vara svért att fatta ett beslut pa grund av olika asikter stéll
da fragan: Hur gor vi da? Det betonar att ansvaret for en 10sning
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ar gemensamt.

Vart vander vi 0ss?
Den som dr missndjd ska i forsta hand vinda sig till skolans

rektor.

I andra hand kan man vinda sig till ansvarig tjansteman eller
ndmnd i kommunen. Eller till

Skolverket

www.skolverket.se

Skolverkets upplysningstjénst:

Tel: 08 - 527 332 00

upplysningstjansten@skolverket.se

Undantagsbestammelsen
I skollagen finns en undantagsbestimmelse 1

10 kap 21 § tidigare kallad Pysparagrafen. Den ger elever med
funktionsnedséttning rétt att undanta vissa delar 1 kunskapskraven
och dnda f& godként betyg. Formuleringen lyder: ”Om det finns
sarskilda skil far det vid betygsséttningen bortses fran enstaka
delar av de kunskapskrav som eleven ska ha uppnétt. Med
sarskilda skil avses funktionsnedsittning eller andra liknande
personliga forhdllanden som inte &r av tillféllig natur och som
utgdr ett direkt hinder for att eleven ska kunna ni ett visst
kunskapskrav.”

LSS
Samhillets stod utgar bland annat fran; LSS (Lagen om stdd och

service till vissa funktionshindrade). Det 4r en rattighetslag, som
syftar till att ge goda livsvillkor.

LSS ger stod for insatser och sirskild service for personer...
...med utvecklingsstorning, autism eller autismliknande tillstdnd.
...med betydande eller bestdende begdvningsmaissigt
funktionshinder eller hjdrnskada i vuxen alder foranledd av yttre
vald eller kroppslig sjukdom

...med andra varaktiga fysiska eller psykiska
funktionsnedséttningar som uppenbart inte beror pa normalt
aldrande, om de é&r stora och fororsakar betydande svarigheter i
den dagliga livsforingen och diarmed ett omfattande behov av stod
eller service.

Om man beddms inga i nadgon av dessa tre personkretsar kan man
beviljas insatser enligt LSS. Tio olika insatser ingér i LSS.
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SoL
Enligt Socialtjanstlagen ska méanniskor som av fysiska, psykiska

eller andra skdl moter betydande svarigheter i sin livsforing fa
mojlighet att delta i samhéllets gemenskap och att leva som andra.
Dérfor finns olika former av stod. Finns behov har man alltid rétt
att soka en insats och fa ett skriftligt beslut. En socialsekreterare
eller kurator pa sjukhuset kan hjélpa till med ansokan.

Exempel pa insatser inom LSS/SoL:

Kontaktperson

En kontaktperson erbjuder personligt stod utanfor familjen, och
ska ses som ett icke-professionellt stod, en medmainniska.
Kontaktpersonen har ingen rapporteringsskyldighet (till skillnad
mot exempelvis ledsagare) och behdver alltsa inte rapportera om
vad hen gjort till ndgon myndighet.

Anhdorigstod
Enligt Socialtjanstlagen, SoL 5 kap 10 ska kommunen ocksé

erbjuda stod till anhoriga. Med anhoriga menas en
familjemedlem, (till exempel dldre syskon, mor- och farforildrar)
eller en god vén till ndgon med fysisk eller psykisk
funktionsnedséttning.

Som anhorig kan man fa mojlighet att delta i samtalsgrupper,
friskvard eller individuellt anpassat stod och {3 tips, rdd och hjélp
med kontakter. Detta stod ska sdkas hos kommunens
anhdorigkonsult. Denna tjdnst kan heta olika 1 olika kommuner.

Hit kan man vénda sig for att fa hjilp med stddinsatser
Habilitering/kurator.

LSS-handlaggare.

Brukarstodsorganisationer (exempelvis Bosse eller Lasse).
Anhorigstddjare 1 kommunen.

Brukarstddcenter.

Andra organisationer (exempelvis HSO, FUB, DHR, RBU).

Fonder

Fonder kan sokas for 6kade omkostnader pa grund av sjukdom,
hjélpmedel och rekreationsresor. Pa sjukhus eller pa
habiliteringen kan man fa hjilp av en kurator med att hitta
passande fonder att soka pengar ur. De finns ocksé i1 bibliotekets
bocker Alla dessa fonder och Stora fondboken. Lansstyrelsen har
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en gemensam stiftelsebas:
www.stiftelser.Ist.se/StiftWeb/SSearch.aspx. Vissa foretag hjélper
ocksa till att hitta rétt fonder for en mindre summa.

Tips pa bra webbadresser

agrenska.se — Agrenska

www.do.se — Diskrimineringsombudsmannen
www.fk.se - Forsdkringskassan
www.1177.se — Sjukvardsupplysningen
www.socialstyrelsen.se
www.mun-h-center.se — Mun-H-center
www.skolverket.se

www.spsm.se — Specialpedagogiska
www.notisum.se — Lagar pa nitet
www.mfd.se — Myndigheten for delaktighet
www.kunskapsguiden.se

www.anhoriga.se/ anhorigstod

www.nfsd.se — Nationella funktionen séllsynta diagnoser

Foreningsinformation

Svenska Turnerféreningen grundades 1990. Foreningen
arbetar lokalt och nationellt.

Svenska Turnerfoéreningen samarbetar med de sex Turnercentrum
som finns i Sverige. Varje ar ordnas sommarlager och nordiska—
och internationella konferenser om Turners syndrom.

Foreningen jobbar politiskt, ordnar forelasningar och har
tidningen Dialogen.

Las mer pa webbplatsen www.turnerforeningen.se
facebook.se/turnersyndromsverige

Informationscentrum for ovanliga diagnoser

Ovanliga diagnoser/sjukdomar ar i stor utstrackning ocksa
okanda sjukdomar. Behovet av kunskap ar darfor stort.
Informationscentrum gor kontinuerligt uppdateringar av
kunskapslaget tillsammans med ledande specialister och
handikapporganisationer och patientféreningar.

| databasen finns ndrmare 300 ovanliga diagnoser och nya
tillkommer hela tiden. Via webbadressen
www.socialstyrelsen.se/ovanligadiagnoser och i broschyrer skrivs
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en informationstext om varje diagnos som beskriver bland annat
dess forekomst, behandling och forskning. Den som behover flera
broschyrer, for att till exempel dela ut till forskole- eller
skolpersonal kan bestalla det kostnadsfritt via ett mail till
ovanligadiagnoser

Nationella Funktionen Sallsynta Diagnoser

Agrenska har under &ren 2012-2018 drivit Nationella
Funktionen Sallsynta Diagnoser, NFSD, pa uppdrag av
Socialstyrelsen och har arbetat med samordning,
koordinering och informationsspridning inom omradet
sdllsynta diagnoser.

NFSD arbetar idag huvudsakligen med att sprida information for
att 6ka kunskapen inom omradet sallsynta diagnoser genom sin
webbplats nfsd.se och sociala medier (Facebook, Twitter och
Linkedin).
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En sammanfattning av dokumentation nr 582

Flickor med Turners syndrom saknar hela eller delar av den
ena X-kromosomen. Hos de flesta leder det till
kortvuxenhet och att flickorna inte kommer in i

puberteten.

Ungefar en av 2000 fodda flickor far Turners syndrom.
Diagnosen stalls genom en kromosomundersokning.
Symtom kan vara svullna hénder och fotryggar vid fodseln
och senare upprepade droninflammationer.

Manga far darfor samre horsel.

Vart tredje barn med Turners syndrom fods med hjartfel.

Flickor med Turners syndrom &r normalbegavade, men har
ibland inlarningsproblem och bland annat nedsatt formaga
till abstrakt tdnkande.

Behandlingen bestar av tillvaxthormon under uppvéxten och
med Ostrogen fore puberteten.

Pa landets universitetssjukhus finns ett utarbetat nationellt
vardprogram for flickor med Turners syndrom.

AGRENSKAS FAMILIE- OCH VUXENVISTELSER

Kunskap och kompetens om sdllsynta diagnoser

AGRENSKA
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