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TURNERS SYNDROM

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

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

Varje ar arrangerar Agrenska drygt tjugo vistelser for
familjer och sex vistelser for vuxna med sallsynta
halsotillstdnd. Under tre dagar far deltagarna kunskap,
mojlighet att utbyta erfarenheter och traffar andra i liknande
situation.

Programmet innehaller forelasningar och diskussioner kring
aktuella medicinska ron, psykosociala aspekter samt det

Denna dokumentation bygger pa forelasningarna i samband
med vuxenvistelsen och ar skriven av Sara Lesslie, redaktor vid
Agrenska. Innan informationen blir tillganglig for allménheten
har varje forelasare faktagranskat texten. For att illustrera hur
det kan vara att leva med Turners syndrom berattar en av
deltagarna om sina erfarenheter. Personen i intervjun har i
verkligheten ett annat namn.

Dokumentationerna publiceras dven pa Agrenskas webbplats,

dar de
kan laddas ner i pdf-format: agrenska.se
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Turners syndrom i ett livsperspektiv
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— Jag har foljt kvinnor med Turners syndrom i nastan
hela mitt yrkesverksamma liv och det ar gladjande att
se att de bara blir friskare och friskare. Det sager
Kerstin Landin-Wilhelmsen som ar professor och
Overlakare vid Sahlgrenska universitetssjukhuset i
Goteborg.

Turners syndrom (TS) drabbar enbart flickor eftersom orsaken
ar en forandring pa hela eller delar av den ena X-kromosomen.
Det leder till kortvéxthet samt att flickan inte kommer in i
puberteten pa naturlig vag. Varje ar fods mellan 40 och 50
personer med TS i Sverige vilket innebar 1/2500 fodda flickor.
Idag kdnner man till cirka 1800 kvinnor med TS i landet.

Historik

Namnet Turners syndrom kommer fran den amerikanska
endokrinologen Henry Turner som 1938 rapporterade om sju
kvinnor som han hade moétt med utebliven pubertet,
kortvuxenhet och de veck pa halsen som &r typiska for TS.
Syndromet har dock varit kant langre &n sa. Redan p& 1700-
talet omndmndes syndromet 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 kbnskromosomerna, 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 och pa den korta armen
sitter gener som styr bland annat langd och pubertet. Nar X-
kromosomen saknas vaxer inte flickan normalt och kommer inte
in i puberteten. Aggstockarna producerar inte &gg och kvinnor
med TS blir i allménhet inte gravida pa naturlig vag.

Om en av X-kromosomerna saknas helt kallas tillstandet for
monosomi. Den variant av TS dar flickorna har kvar en X-
kromosom och delar av den andra kallas for mosaik. Mosaik
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innebar ocksa att flickor kan ha tva X-kromosomer i en cell och
bara en i andra celler.

— Kromosomavvikelsen finns alltsé i olika stor omfattning. Den
som har en liten férandring eller deletion, far farre symtom och
kan ibland f& en spontan pubertet och ha mojlighet att fa barn
pa naturlig vag. Studier visar att det ocksa finns de som far sin
diagnos forst langt in i vuxenlivet, sager Kerstin Landin-
Wilhelmsen.

Diagnos

Vanligast ar att diagnosen stalls vid fédseln. Nastan héalften av
alla fall upptacks da. Tydliga tecken pa TS ar svullna fot- och
handryggar, nagot kortare fodelselangd (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 6gonvran, liten underkake, htg och smal 6verkake samt
hudveck pa vardera sidan om halsen. Uppfodningssvarigheter
ar ocksa vanligt.

— Om en flicka fods med nagra av de har tecknen ska klockor
ringa och lakaren gora en kromosomundersokning, séger
Kerstin Landin-Wilhelmsen.

En tredjedel av flickorna far sin diagnos innan tioarsaldern ofta
pa grund av att de avstannar i langden. Cirka 15 procent
upptacker att nagot inte stammer nar de inte kommer in i
puberteten och ett fatal far en diagnos forst som vuxna.

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

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

Medelaldern for diagnos nar det galler monosomi (en X-
kromosom) ar tio ar. Vid mosaik (da aven delar av den andra X-
kromosomen finns kvar) far kvinnan en diagnos vid i genomsnitt
18 ar ars alder.

Symtom
Nagra vanliga kannetecken for TS ar:
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e kortvuxenhet, 80—-90 procent

e hypertoni (hogt blodtryck) och hjartfel, 20 procent

e bristande funktion hos aggstockarna (ovarialsvikt),
90 procent

e hdrselnedséattning

e osteoporos och frakturer, 50 procent

e hypotyreos, 30-50 procent

e nedsatt visuospatiell formaga (orienteringsforméaga)

Behandling och uppfdljning

Sedan mer an 25 ar tillbaka finns det ett nationellt vardprogram
for kvinnor med TS som anvands vid sex universitetssjukhus i
landet. Pa de olika Turnercentrena traffar kvinnorna ett
vardteam med viss regelbundenhet. Daremellan gar de pa
kontroller pa hemorten.

— Kvinnor mer TS far samma form av uppféljning och gruppen
blir bara friskare, sannolikt tack vare tidigt insatta atgarder,
sager Kerstin Landin-Wilhelmsen.

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

Endokrinologi — hormonbehandling

Nastan hélften av alla kvinnor med TS har en underfunktion i
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 okar risken for hypotyreos. Darfor ska man
fortsatta att arligen ta prover av fritt T4 och TSH for att
kontrollera skoldkortelns funktion. Aven blodtryck och vikt ar
viktiga att kontrollera eftersom det kan ge indikation pa en
underfunktion.

— Jag vill poangtera vikten av att ta prover eftersom hypotyreos
ar vanligt forekommande i befolkningen generellt och 6kar med
stigande alder, sager Kerstin Landin-Wilhelmsen.

Las mer om hormonbehandlingar pa sidan 11
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Hjartfel

Var femte kvinna med TS har ett medfott hjartfel som upptéacks
vid fodseln. Det finns ocksa en nagot okad risk for att fa en
plétslig aortadissektion.

Las mer om hjartat pa sidan 16

Bentathet

Nar det galler risken for osteoporos (benskdrhet) kan kvinnor
med TS delas in i tva grupper, en yngre och en aldre. Den
yngre gruppen har behandlats med tillvéxthormon vilket kom
som lakemedel pa mitten av 1980-talet. De aldre har inte fatt
nagon sadan behandling under sin uppvaxt. Eftersom bade
tillvaxthormon och dstrogen har en god effekt pa bentatheten
har de yngre kvinnorna en lagre risk for att utveckla osteoporos.
De som inte har fatt tillvaxthormon i barndomen respektive
Ostrogen kontinuerligt bor regelbundet kontrollera skelettet
genom DXA, sa kallad bentathetsméatning.

— Tillvaxthormonbehandling och éstrogenersattning samt
benspecifik behandling har minskat andelen frakturer hos
kvinnor med TS under 35 ar i Sverige. Preliminara studier visar
att idag har befolkningen i stort fler frakturer &n kvinnor med TS,
sager Kerstin Landin-Wilhelmsen.

Kerstin Landin-Wilhelmsen poangterar aven sinnenas betydelse
for balans och falltendens samt i forlangningen risken for
frakturer.

— Gruppen med TS som har horapparat har fler frakturer &n de
som inte har hérapparat. Nedsatt hérsel och dalig balans
innebéar en stor risk for att ramla oavsett om man har
osteoporos och TS eller inte, séger Kerstin Landin-Wilhelmsen.

Andra prover

Kvinnor med TS bor regelbundet kontrollera levern.
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 normaliseras,
sager Kerstin Landin-Wilhelmsen.
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Det finns aven en o6kad risk for autoimmunitet vid TS.
Autoimmunitet ar nar immunférsvaret med hjalp av antikroppar
angriper kroppens egen vavnad, vilket kan yttra sig som
sjukdomar, till exempel celiaki (glutenintolerans) och hypotyreos
(skoldkortelsjukdom).

| 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 Turner i Sverige
oftast inte har fetma, sager Kerstin Landin-Wilhelmsen.

Vitamin B12-brist ar vanligare vid TS och bor kontrolleras. B12
behovs for att kroppen ska bilda roda blodkroppar. Vitamin B12
ar aven viktigt for nervbanorna och kénsel i fingrar och fotter.

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

Livskvalitet

| en studie gjord vid Sahlgrenska Akademin i Goteborg stalldes
fragor till 178 kvinnor med TS om livskvalitet. Svaren jamfordes
med friska kvinnor i motsvarande alder. Grupperna uppvisade
ingen skillnad i sjalvskattad livskvalitet. De flesta ar néjda med
sina liv. Studien foljdes upp efter 20 ar och uppfdljningen visade
att de med medfodda hjartfel respektive horapparat skattade
livskvaliteten som samre &n de utan dessa problem.

— De som hade en hdrselnedsattning uppgav att de ofta kande
sig socialt isolerade och var missnjda 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 déarefter, sdger Kerstin Landin-Wilhelmsen.

Uppféljning av dodsorsaker

En uppféljning av kvinnor som varit inskrivna pa Turnercentrum
| Goteborg visar att 10 av 202 kvinnor har avlidit.
Dodsorsakerna har varierat och motsvarar de i befolkningen
som helhet sdsom stroke, hjartinfarkt, sepsis, leversvikt och
bilolycka. Sofia Thunstrom leder fér narvarande en studie om
aortadissektion som dodsorsak vid TS.
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Rekommendationer i vuxenlivet

e noggrann hjart-karlutredning sarskilt om, vid och under
graviditet

e Dblodtrycket rekommenderas att ligga under
malblodtrycket fér befolkningen som helhet

e hjalpmedel for att forbattra horseln och fysisk traning for
att fA balans och muskelstyrka rekommenderas

o fortsatt 6strogenbehandling

e Overvikt bor undvikas

e regelbundna blodprovs- och lakarkontroller varije till var
5:e ar beroende pa behov

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

Fragor till Kerstin Landin-Wilhelmsen:

Kan kvinnor med TS fa bade hypertyreos och hypotyreos?
— Ni kan fa bada men hypotyreos ar vanligare an i 6vriga
befolkningen.

Om man har |I&g bentathet har man da osteoporos?
— Om det gar under minus 2,5 pa en skala har man osteoporos.

Jag fick anabola steroider istallet for tillvaxthormon, vad
kan man saga om det?

— Det anvéandes innan tillvéaxthormonet kom. Det ar det manliga
konshormonet och det har sannolikt byggt upp skelettet lika bra
aven om det inte har haft samma effekt pa kroppslangden.

Jag far fula arr, beror det pa TS?

—Ja, det finns beskrivet. Det kallas for keloid och kan vara
missprydande. Beratta for vardpersonalen att du har risk for
keloid vid arrbildning. Om du behdver ta bort fédelsemarken,
sarskilt i ansiktet och pa 6verkroppen, ska du be att fa gora det
hos en plastikkirurg.
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Kristin ar 44 ar och har Turners syndrom

Turners syndrom har paverkat Kristin olika mycket i
olika skeden av livet. Att vara kort, ta olika
hormonpreparat och den ofrivilliga barnlésheten har
praglat henne, men inte i lika hog grad som hennes
envishet, vilja att hjalpa andra och férmaga att se
positivt pa tillvaron.

Redan nar Kristin foddes reagerade hennes mamma pa att
nagot inte stod ratt till, men hon fick inget gehor hos
sjukhuspersonalen. Istallet var det nar Kristins tillvéxtkurva
borjade avvika som en utredning sattes igadng. Hon var i
sjuarsaldern nar hon fick diagnosen Turners syndrom. D3, i
slutet av 1980-talet, hade man nyligen borjat introducera
tillvaxthormonbehandling till flickor med TS. En av landets mest
framstaende specialistlakare kom till Kristins hemort och ville att
hon skulle ta en spruta varje dag. Eftersom behandlingen var ny
kravdes tillstand fran Socialstyrelsen. Kristin, som inte sjalv
upplevde att hon var sarskilt mycket kortare @&n andra i sin alder,
vagrade. Ett par ar senare borjade hon mellanstadiet och hade
da en del lektioner pa en storre skola.

— Det var forsta gangen jag kande mig kortare an alla andra. D&
kande jag att nu vill jag ha tillvaxthormon, sa jag skrev ett brev
till socialministern, séager Kristin.

Hon fick svar fran ministern efter en tid. Det kravdes flera
tillstdnd och specialistvard sa Kristin och hennes mamma fick
aka till Goteborg. Kristin var inlagd en vecka. D& var hon tio ar.
— Darefter tog jag en spruta om dagen och nivaerna
kontrollerades pa hemsjukhuset var tredje manad. En gang om
aret fick vi aka till Goteborg och ta fler prover, det minns jag
som valdigt festligt, sager Kristin.

Kristin var ett 6ronbarn och hade standiga inflammationer och
ror i dronen vilket var ett stort bekymmer i barndomen. Nar hon
borjade i en ny klass gick hon fram och presenterade sig. Hon
berattade att hon hade TS och tog tillvaxthormon.

— | borjan fick jag 6va pa att ge sprutor till dockor och apelsiner.
Det var rétt tufft att min mamma ville att jag skulle ta alla mina
sprutor sjalv men idag ar jag glad for det eftersom det gjorde
mig mer sjalvstandig. Som barn trodde jag att sprutorna skulle
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gora mig jattelang. Jag blev 153 centimeter och dessutom har
jag nog krympt ndgon centimeter med aldern, sager Kristin.

Gynekologi och fertilitetsaspekter

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

Den kvinnliga konskromosomen X bestar av en kort och en lang
arm. P& 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 kromosombilden se olika ut i olika delar av kroppen.

Aggstockar

Bland de kvinnor som diagnostiseras med Turners syndrom i
vuxen alder ar det vanligt att fa tidig ovarialsvikt vilket ofta visar
sig som en 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 manga ganger ar lindrigare, sager
Inger Bryman.

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

— Hur manga agg som finns nar en flicka fods varierar troligen
utifran kromosombilden. De med lindrigare
kromosomfdérandringar har ibland fungerande aggstockar och
agg kvar, sager Inger Bryman.

Pubertetsinduktion

80-85 procent av alla flickor med Turners syndrom saknar
normal aggstocksfunktion och kénshormonproduktion. Det
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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 kdnshormonet dstrogen i mycket
ldga doser. Kroppen forandras med rundare former och
brosttillvaxt. Livmoderslemhinnan byggs pa och for att
slemhinnan ska stétas av behdvs gestagen (gulkroppshormon)
sa att det blir en blédning.

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

Ostrogen forbattrar ocksa bentatheten, det paverkar blodfetter,
hjarta-kéarl och kognitiva funktioner (minne och kansloliv).
Viktuppgang och forhajt blodtryck ar biverkningar som kan
forekomma och maste balanseras. En del upplever
nedstamdhet av gestagenbehandlingen. Blodpropp och
brostcancer ar mycket ovanliga biverkningar av
Ostrogenbehandling.

— Det finns en oro for att medicinera med 0strogen som maste
tas pa allvar, men en viktig skillnad ar 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 behover dstrogenbehandling under storre
delen av livet. Det fasas langsamt ut nar kvinnorna kommer i
klimakteriet.

Fertilitet

Innan det fanns majlighet till IVF (in vitro fertilisering kallas
ocksa provrorsbefruktning) med dggdonation 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 téanka pa
att skydda sig mot o6nskade graviditeter, sdger Inger Bryman.
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Det finns en stor erfarenhet av &ggdonationsbehandlingar.
Cirka en tredjedel av alla kvinnor blir gravida vid varje
behandlingscykel och upp emot 70 procent har barn nar de ar
fardigbehandlade. Behandlingsresultatet ar nastan det samma
for kvinnor med TS som for andra kvinnor, men med nagot
hogre risk for missfall.

Inger Bryman gjorde ar 2011 en studie av 124 graviditeter hos
57 kvinnor med TS. Bland de kvinnor som blivit gravida
spontant (med egna agg) var det ungefar lika stor andel
forlossningar som missfall (cirka 45 procent). De som blev
gravida med &ggdonation hade en hdgre frekvens av
forlossningar (74 procent) och lagre frekvens av missfall (26
procent). Fyra av fem barn med olika missbildningar foddes
efter spontana graviditeter med egna agg.

— Detta talar for att det finns aggfaktorer eller ndgot annat som
paverkar mojligheten att fa ett barn med egna agg, sager Inger
Bryman.

En orsak till den hdga risken for missfall kan vara en
kromosomavvikelse hos fostret. Aven med ett normalt
fungerande &gg kan de hormonproducerande cellerna runt om i
aggstocken ha kromosomavvikelser som har betydelse for om
det blir ett missfall.

Mojlig graviditet

Pa senare ar har det tillkommit behandlingsméjligheter for de
som har fungerande aggstockar dar man fryser in obefruktade
agg. Denna frysteknik gor det majligt att befrukta aggen efter
upptining sa att man kan anvande dem for IVF-behandling.
Aven frysning av befruktade dgg samt d4ggstocksvavnad &r
mojligt. Detta kallas for fertilitetsbevarande atgarder.

— Vid en IVF-behandling sker sjalva befruktningen av agget
med mannens spermier utanfor kroppen for att sedan sattas
tillbaka in i kvinnans livmoder. Man gor pa samma satt aven vid
aggdonation, sager Inger Bryman.

For de kvinnor som inte har fungerande aggstockar finns det
mojlighet till &ggdonationsbehandlingar. Det blev tillatet i
Sverige 2013. Cirka en tredjedel av alla kvinnor blir gravida vid
varje behandlingscykel och 65 till 70 procent har barn nar de ar
fardigbehandlade efter upp till tre behandlingscykler.
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Behandlingsresultatet ar nastan det samma foér kvinnor med TS
som for andra kvinnor, men med nagot hogre risk fér missfall.
— For kvinnor med Turners syndrom ar det viktigt att vara tidigt
ute och inte vanta for lange om man vill bli gravid, séager Inger
Bryman.

Det ar ocksa vanligare med komplikationer vid graviditeter for
kvinnor med TS. Alla graviditeter bér betraktas som
riskgraviditeter. Det ar vanligare med blodtryckskomplikationer
och kvinnorna forloses ofta med kejsarsnitt. Barnen fods oftare
nagot for tidigt men med forvantad langd och vikt.
Missbildningar ar nagot vanligare &n i évriga befolkningen. Det
finns ocksa en forhojd risk for hjart-karlkomplikationer och risk
for aortadissektion.

— 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:

Kan Novofem fungera som preventivmedel?

— Det ar ett substitutionspreparat som mojligen kan minska
andelen agglossningar men jag skulle inte kalla det for ett
preventivmedel.

Hos vilka kan man plocka ut och frysain 4gg?
— Det behdver vara flickor som har tecken till pubertet. Det ska
alltsa finnas forutsattningar for en fungerande aggproduktion.

Hur vet man vem som har fungerande agg att spara?

— Det ar alltid svart att forutsaga. Om en kvinna har kromosomal
mosaicism och menstruerar kan det vara maojligt och man kan
forsoka. Man kan i dessa fall aven ta hormonprover for att
beddma aggstocksfunktionen och aggreserven i aggstockarna.

Har mina syskon en 6kad risk att f& barn med TS?
— Vi vet inte riktigt men det finns ingenting som talar fér det.
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Ska man sluta med 6strogen for att undvika brostcancer?
— Nej, det ska man inte. Risken for bréstcancer forefaller vara
mycket 1ag hos kvinnor med Turner i den patientgrupp vi
studerat i Sverige.

Ar det mojligt att géra en dggdonationsbehandling aven om
man inte har en partner?

— Det ar mgjligt att gora en dubbeldonationsbehandling sedan
ett par ar tillbaka. Det innebar att man genomgar en IVF-
behandling med bade donerade &dgg och spermier.

Tonaren tuffa for Kristin

Under tonaren kande sig Kristin annorlunda. Hennes jamnariga
vanner fick har i armhalorna, brést och menstruation. Hon skulle
borja ta 6strogen for att komma in i puberteten men vantade sa
lange som mojligt for att kunna vaxa mer pa langden. |
samband med diskussionerna om pubertet bérjade hon fundera
pa barnléshet.

— Det var i samma veva som det diskuterades mycket kring
aggdonation som inte var tillatet da. Jag har alltid varit barnkar
och visste redan tidigt att jag ville ha barn. Jag brottades med
kéanslor som att jag var annorlunda och vem skulle nagonsin
vilja vara med mig. Samtidigt tankte jag att det I6ser sig pa
nagot satt, kanske genom aggdonation eller adoption. Jag har
alltid levt i nuet och tar dagen som den kommer, séger Kristin.

De manga resorna till Goéteborg och alla lakarbesok innebar
mycket tid tillsammans med mamman som i de flesta fall foljde
med. De tva delade motgangar och sorg.

— Jag tror att min sorg aven blev en sorg for mamma. Hon ville
ju inget annat an att jag skulle ma bra. Nu senare i livet kan jag
kanna att vi skulle pratat lite mer om det, séger Kristin.

Nar Kristin var 11 &r var hon pa lager pa Agrenska och traffade
for forsta gangen fler tiejer med TS.

— Det var fantastiskt att fa traffa andra. Vi fick direkt en
gemenskap och flera har jag haft kontakt med genom livet. Nar
vi traffas ar det alltid trevligt. Jag tror ocksa att det var bra for
oss som familj. Jag, mamma, storasyster och lillebror akte. Det
var viktigt for oss alla, sager Kristin.
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- [ 1] o
Hjart- och karipaverkan

— Uppemot hélften av kvinnorna med Turners syndrom
fods med hjartfel. Vanligast &r att ha en bikuspid
aortaklaff. Det sager Sofia Thunstrom som ar
overlakare pa Klinisk genetik och forskar om Turners
syndrom och hjart-karlpaverkan.

Bikuspid aortaklaff

Vid bikuspid aortaklaff bestar klaffen av tva segel istallet for tre,
vilket ar det normala. Det férekommer hos 25-40 procent av de
med TS jamfért med 1,3 procent av den dvriga befolkningen.

— Man kénner inte sjalv att aortaklaffen ar bikuspid och det
behdver inte innebara stora problem, men blodflédet blir
paverkat och man kan fa ett 6kat tryck mot karlvaggen i den
dvre delen av kroppspulsadern, sager Sofia Thunstrom.

Bikuspid aortaklaff kan ibland leda till fértrangningar av
aortaklaffen,

aortastenos. Det forekommer hos 4-16 procent avde med TS
jamfort med 2 procent av den dvriga befolkningen. Aortaklaffen
sitter mellan vansterkammare och stora kroppspulsadern. Om
fortraningen ar kraftig maste hjartat arbeta hardare for att
pumpa ut blodet i aortan. Den 6kade belastningen kan upplevas
som andfaddhet, svimning eller karlkramp och operation kan
kravas.

Aortakoarktation

Vid aortakoarktation féds man med en férsnavad
kroppspulsader, den har formen av ett timglas. Det ar ganska
vanligt hos personer med TS 12—-15 procent jamfort med 0,04
procent i 6vriga befolkningen. Ar fortraningen valdigt snav
riskerar man ett 6kat tryck i den del av aortan som ligger fére
forsnavningen, vilken kallas ascendens. Det 6kade trycket leder
i sin tur till risk for hjartsvikt och aortadissektion.

— Om fortrangningen ar snav opereras darfor aortakoarktation.
Det kan upptackas genom att man hor ett blasljud pa hjartat
eller att man har olika blodtryck i armarna gentemot benen samt
svag puls i benen, sager Sofia Thunstrom.
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Andra medfédda hjartfel

Det forekommer aven andra typer av medfédda hjartfel, vilka ar
nagot vanligare hos personer med TS &n hos befolkningen i
stort.

Formaksseptumdefekt innebar att det finns ett litet hal i
formaksskiljevaggen mellan hdger och vanster kammare. Oftast
vaxer det ihop av sig sjalv.

Kammarseputmdefekt, innebar att det finns ett hal i
skiljevaggen mellan kamrarna. Det vaxer oftast ihop av sig
sjalv. Om det inte goér det eller om det ar stort kan det behdva
opereras.

Forvarvade karlavvikelser

Karlavvikelser sdsom aortadilatation och aortadissektion ar inte
medfodda utan uppstar senare i livet. Aortadilatation &r en
vidgning av aortan och forekommer hos cirka 20 procent av de
med TS. En dilatation ar inget man sjalv marker av, utan
vidgningen f6ljs genom magnetrontgenunderstkning (MR) eller
hjartultraljud.

En fortsatt vidgning av aortan kan i sallsynta fall leda till en
aortadissektion. Det ar ovanligt (3—5 procent) hos kvinnor med
TS, men vanligare an i normalbefolkningen. 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 okar
och det finns risk att karlvaggen gar sonder.

— Aortadissektion ar ett allvarligt och livshotande tillstand, och
det ar vanligare hos kvinnor med Turners syndrom. Det ar
darfor viktigt att man soker sjukvard direkt om man far svar
smarta i brostet, ut i ryggen eller svart att andas. Det ar ocksa
viktigt att g& pa hjartkontroller och uppféljningar, sager Sofia
Thunstrom.

Riskfaktorer for aortadissektion:
e bikuspid aortaklaff, medfott
e aortakoarktation, medfott
e hogt blodtryck
e vidgad aorta (aortadilatation)
e graviditet
e monosomi (enligt vissa studier).
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Uppféljning

| vardprogrammet ingar regelbundna ultraljud av hjartat for att
upptacka och forhindra riskfaktorer for aortadissektion.

ASI (Aortic size index) ar ett matt som anvands for att berakna
risken for aortadissektion. Det innebar att man mater vidden pa
aortan och delar med den totala kroppsytan, som beraknas med
hjalp av langd och vikt.

— Om man har bikuspid klaff, aortakoarktation eller hgt
blodtryck samt ett hogt ASI bér man dvervaga forebyggande
kirurgi, sager Sofia Thunstrom.

Sofia Thunstréoms forskargrupp har gjort en studie (annu ej
publicerad) av 401 kvinnor med TS fran Sverige som har gjort
hjartultraljud. Syftet var att hitta ett matt pa aortavidden som
kunde forutsaga vilka kvinnor som loper storst risk att fa en
aortadissektion. Slutsatsen av studien ar att det ar battre att
berékna risken for aortadissektion baserat pa den direkta
aortavidden i stallet for att anvanda ASI, dar man matematiskt
justerar for kroppsytan.

| studien har man ocksa tittat pa 6vriga riskfaktorer och kunde
inte finna ndgot samband mellan tillvaxthormon- och
Ostrogenbehandling och risk for aortadissektion. Diabetes, hdgt
BMI (kroppsmassindex) och monosomi tycktes inte heller ge
nagon okad risk for aortadissektion.

Profylaktisk operation

Vid bekraftad hog risk for aortadissektion kan man 6vervaga att
gora profylaktisk kirurgi av den vidgade aortan med olika
tekniker for att forhindra den fortsatta vidgningen. Det ar dock
inte riskfritt med operation av aortan och darfor ar det viktigt att i
samrad med thoraxkirurgen vaga for- och nackdelar med
férebyggande kirurgi mot varandra innan man fattar ett beslut.

Slutsats

Aortadissektion &ar ovanligt, men mycket vanligare an i évriga
befolkningen. Sofia Thunstrom uppmanar darfor till att vara
noga med att férebygga det som man kan gora nagot at sdsom
att ta blodtrycksmedicin vid hogt blodtryck, ga pa hjartkontroller
samt att undvika graviditet vid riskfaktorer.
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Fragor till Sofia Thunstréom:

Kan bikuspid-hjartfel uppsta nar man ar aldre?
— Nej, det ar ett medfott tillstand.

Vad ar bra kost for blodkarlen?

— Det handlar om en halsosam kost 6ver lag. Just vad galler
aortadissektion har vi inte funnit att hogt kolesterol ar en
riskfaktor. Daremot ar det viktigt att undvika hoga
kolesterolvarden da det kan ge en 6kad risk for bland annat
hjartinfarkt och stroke.

Vad beror blasljud pa hjartat pa?

— Det kan vara valdigt manga olika saker, till exempel kan en
klaff vara paverkad. Om man hor ett blasljud gar man oftast
vidare med ett ultraljud av hjartat for att ta reda pa den
bakomliggande orsaken.

Ar det vanligare att vi med TS gér bort i aortadissektion &an
ovriga befolkningen och vid vilken alder &r det vanligast?
— Ja, forhallandevis ar det vanligare eftersom ni i mycket hogre
omfattning drabbas av aortadissektion &n den 6vriga kvinnliga
befolkningen. Medelaldern for en aortadissektion hos kvinnor
med Turners syndrom &r drygt 40 ar.
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Psykologiska aspekter

— Allt ifrn 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 satt i olika skeden
av livet. Under barndom och tonar ar hormonbehandlingar en
stor del for manga. Senare kanske fragan om fertilitet och
kortvuxenhet blir mer pataglig och hégre upp i aldrarna far
manga horselnedsattningar. Utéver att hantera de psykologiska
aspekterna av diagnosen har en del ocksa neuropsykologiska
diagnoser.

Neuropsykologisk utredning

For att forstd hur nagon fungerar kognitivt, det vill saga en
persons férmaga att ta in, bearbeta, lagra och plocka fram
information, kan man lata personen genomga en
neuropsykologisk utredning. Malet med kartlaggningen &r att
kunna erbjuda ratt stod utifran personens egna forutsattningar.
Utredningen kan goras 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 6ver eller under
genomsnittet i befolkningen.

Under utredningens gang finns det for det mesta en
fragestallning kring sadant som staller 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 undersdker?

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

—1Q kan ha en negativ klang och det ar inte heller var pa 1Q-
skalan en person ligger som testet méter, utan snarare var man
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kognitivt befinner sig inom olika omraden. Det kallas fér allman
intellektuell niva, sager Marizela Kljajic.

Vid matning 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 bedéms aven adaptiva formagor som
kan beskrivas som anpassningsférmaga, att férsta sociala
koder och vad som forvantas av mig i olika situationer.

Vidare ar det vanligt att man ocksa undersoker exekutiva
formagor, vilka beskriver en persons mojligheter att planera,
organisera, genomfdra och félja upp olika situationer.

Aven minne, uppmarksamhets- och koncentrationsférmaga
samt mentaliseringsformaga (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 allménna kognitiva
nedsattningar eller specifika kognitiva svarigheter, sager
Marizela Kljaji¢.

Normalbegavning

Kvinnor med Turners syndrom ar enligt studier normalbegavade
pa gruppniva. Daremot kan det finnas variationer nar det galler
enskilda individer. De flesta kvinnor 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 (visuo-spatial formaga).
Vissa har exekutiva svarigheter samt svarigheter med
uppmarksamhet och koncentration. Det forekommer ocksa
svarigheter med fin- och grovmotorik.

— Problem med finmotoriken kan markas tidigt i livet, till
exempel nar man ska anvanda en penna, knappa knappar pa
klader, knyta skosnéren och sa vidare, sager Marizela Kljaji¢.

En del kvinnor med TS har ockséa sociala svarigheter. Det
forekommer aven angest, depression och Iag sjalvkansla.

— Sammanfattningsvis finns det en hel del svarigheter som
skulle kunna kopplas till adhd och autism, men det géller inte
alla, sager Marizela Kljajic.

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

— Det kan vara en lattnad att f4 en bekraftelse pa de svarigheter
som man upplevt. Tidigare har man stallts 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
arbetsmiljé men kanske ocksa traning i sociala fardigheter,
sager Marizela Kljajic.

Att leva med ett annorlunda utseende

Kvinnor med Turners syndrom &r ofta kortvaxta. Fér 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 6ka pa en osakerhet och radsla infér sociala
sammanhang.

Sjalvbild

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 sjélvbilden. Via patientforeningar kan
man fa hjalp med tips och strategier som andra 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.

Fragor till Marizela Kljajié

Hur vet man vad som ar autism och vad som &ar TS?

— Det ar egentligen inte sa viktigt att koppla respektive diagnos
till olika symtom. Det viktigaste ar att de behov som man
eventuellt har kartlaggs tillrackligt tydligt for att ratt
anpassningar ska kunna goéras.

Hanger dyskalkyli ihop med visuo-spatiala svarigheter?
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— Ja det kan hanga ihop da dyskalkyli beskriver svarigheter
inom omradet for visuo-spatial funktion.

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-diagnos har inte sa stora svarigheter
att man behdver gora en utredning. Daremot vore det dnskvart
att TS-mottagningar tidigt kunde erbjuda screening kring dessa
fragor da det verkar vanligt férekommande med
neuropsykiatriska funktionsvariationer bland personer fodda
med TS.

Vad kan man fa fér anpassningar i skolan?

— Exempelvis fa lyssna pa larobdcker, 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. Stodet som erbjuds
ska alltid anpassas till individen.

Ar det vanligt att ha adhd och autism vid TS?
— Ja det &ar ganska vanligt forekommande.
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Idag &r Kristin 44 ar. Hon har inga egna barn, men flera
syskonbarn. Vanner, familj och katter &r viktiga i hennes liv.

— Jag har fem syskon. Tva biologiska och tre broder som véaxte
upp hos oss i familjehem. Vi har delat mycket tillsammans pa
olika satt. Ett tag Overvagde jag att sjalv vara familjehem, men
aven om jag vill maste jag ocksa orka och vaga gora det sjalv,
sager Kristin.

Kristin ar social och trivs i sociala sammanhang da hon kanner
sig trygg, men relationerna har forandrats i takt med att manga
vanner skaffat familj.

— Det gar i vagor det dar. | perioder har jag kant mig ensam.
Just nu tror jag att det ar en kombination av att jag inte har
vanner som bor tillr&ckligt néra och att jag inte sjalv lever
familjeliv. Det ar svart med enkla satt att traffas, sager Kristin.

Aven om hon aldrig fick det familjeliv hon drémde om som barn
har motgangarna och envisheten tagit henne framat i livet. Som
ung vuxen akte hon ensam och arbetade som au-pair i London
och sedan flyttade hon till Malmo helt pa egen hand. Viljan att
hjalpa andra tog henne, via en praktik pa flera
frivilligorganisationer i Pune i Indien, fram till en
socionomexamen. Kristin beréattar att det till viss del ar hennes
egen diagnos som vaglett henne i yrkeslivet.

— Jag har en stor forstaelse och 6dmjukhet och jag vill motverka
utanforskap. Jag ar inte den som ger upp i forsta taget och jag
altar inte saker, sager Kristin.
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Oron och hirselproblem

— Oron och hdrselproblem ar ett av de omraden som
paverkar livet mest vid Turners syndrom. Det sager
Asa Bonnard som &r éronkirurg vid Karolinska
universitetssjukhuset i Solna.

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 sitter i mellandrat. |
trumhinnan sitter det forsta av de tre hérselbenen fast och
dessa satts i rorelse och pumpar in ljudvagorna i innerérat,
snackan. Samtidigt forstarks ljudet. Man kan darfor likna
mellandrat vid 6rats forstarkare. Horselbenen overfor alltsa
vibrationerna fran trumhinnan in i snackan. Inuti snackan finns
tre gangar och i den mittersta sitter harcellerna, celler med
harstran pa toppen. Nar ljudvagen kommer in i gangarna satter
den 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. Vi hor egentligen med hjarnan, sager Asa
Bonnard.

Oronproblem vid Turners syndrom

Manga med Turners syndrom far ledningshinder i mellanorat.
Det paverkar horseln eftersom ljudet dampas och har svarare
att komma 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
mellancérat kan rinna ut. Pa grund av en lite annorlunda anatomi
vid Turner syndrom kan det vara svarare att fa upp luft genom
orontrumpeten och vatskan kan darfor stanna kvar. Det
paverkar horseln och kan ge aterkommande
oroninflammationer.

Ibland kan det ga hal pa trumhinnan. Anledningen kan vara
aterkommande infektioner eller att man har inopererade
luftningsror som ibland kan ge kvarstaende hal. Det kan
innebara okad risk for infektioner och forsamrad horsel. Halet
vaxer oftast ihop av sig sjalv.
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— Med hal i trumhinnan avhjalps problemet med vatska dar
bakom, men da ar det sarskilt viktigt att halla érat torrt for att
undvika infektioner, sager Asa Bonnard.

For att avhjalpa problem med vatska bakom trumhinnan kan
man operera in ett ror genom trumhinnan. Da kommer luft in
direkt via réret sa mellanorat inte behover luftas genom
orontrumpeten.

— Regelbunden tryckutjamning och nasballong ar ocksa bra
forebyggande atgarder, sager Asa Bonnard.

Ibland bildas en liten grop i trumhinnan som fylls med smuts
och avlagringar, ett sa kallat kolesteatom. Sacken som bildas,
fylls pa och vaxer. Den trycker undan allt i sin vag, vilket kan
paverka de omgivande strukturerna i érat. Oftast upptacks
tillstandet tidigt pa grund av symtom som horselnedséttning,
aterkommande infektioner och att det luktar illa fran orat. |
varsta fall kan ett kolesteatom leda till en infektion som gar in i
hjarnan och darfér opereras det ofta vid upptackt.

Sensorineurala horselnedséattningar ar den gradvisa forsamring
av horseln som alla upplever med aldern. Den beror pa
forsamrad funktion hos innerdrats harceller och kan ge en
nedsattning i diskanten. Detta kommer ofta tidigare i livet for
personer med TS. Det gar inte att atgarda kirurgiskt, utan
behandlas med hjélp av olika horhjalpmedel.

— Ofta har kvinnor med Turners syndrom manga ¢ronproblem i
bdrjan av livet med 6roninflammationer, ledningshinder och
vatska bakom trumhinnan. Efter en viss stabilisering i ung
vuxen alder kommer de sensorineurala nedsattningarna ofta
tidigt, sager Asa Bonnard.

Horsel

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

Kvinnor med TS far ofta en dipp i mellanfrekvenserna som kan

bdrja redan i barndomen och som tilltar 6ver tid. En nedsattning
i mellanregistret paverkar oftast inte talférstaelsen sa mycket i
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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 horselnedsattning i
mellanregistret kan det bli mycket besvérligt eftersom
horselnedsattningen paverkar sa stor del av 6rats
ljuduppfattning. En nedséttning pa >65 decibel réknas som en
svar nedsattning.

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

Horhjalpmedel

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

Det finns ocksa cochleaimplantat d& man sétter en liten elektrod
I snackan och den inre delen kopplas ihop med en horapparat
pa ytterorat. Da far man ytterligare en forstarkning av ljudvagen.
Benledningsapparater &r en annan typ av hdrapparat som ar
anpassad for de som har infekterade 6ron med ledningshinder i
mellandrat.

— Hall koll pa horseln och ta hjalp av en hérapparat om det
behovs fér en horselnedsattning paverkar livet. Kvinnor med
Turners syndrom som ar i 40-ars alder har ofta en horsel pa
samma niva som kvinnor i 60-ars alder generellt, sager Asa
Bonnard.

Forskningsomréaden

Det har gjorts manga studier om orsaken till att kvinnor med TS
har nedsatt horsel. Bland annat har man studerat om bristen pa
Ostrogen skulle vara orsaken. Man har funnit att det finns
Ostrogenreceptorer i innerdrat och horselcentra i hjarnan. | en
musmodell (studier gjorda pa méss) har man funnit att vid brist
pa Ostrogenreceptorer forsamras horseln snabbare. Asa
Bonnard har i en studie undersokt om dstrogenbehandling har
effekt pa horselutfallet vid TS, men hon har inte hittat nagra
belagg for det.

Man har ocksa letat efter genetiska orsaker till 6Gron- och
horselproblem vid TS. D& har man funnit att personer med TS
som saknar hela eller delar av den korta armen pa X-
kromosomen har 6kad risk for dron- och hérselproblem. Det
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finns dock ingen specifik gen pa X-kromosomen som har
identifierats vara orsak till problemen.

— Istallet kan epigenetik, det vill saga hur vissa gener pa X-
kromosomen styr andra gener vara av betydelse. Det har ar helt
nya forskningsron, sager Asa Bonnard.

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

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

Asa Bonnard avslutar med tips pa vad man sjalv kan gora for
att paverka horseln:
e reagera pa forsamrad horsel
e agera genom att boka tid hos lakare
e Dbe att fa gora ett horselprov och se till att fa den hjalp du
behover

— Det ar ocksa viktigt att trivas med den audionom man gar till,
sa att du far gehor och forstaelse for just dina problem, sager
Asa Bonnard.

o - (-]
Fragor till Asa Bonnard:
n

Hur lange har man ror i drat?
— De brukar sitta i frdn 6 manader till 2 ar. Ibland ramlar de ut av
sig sjalv. Annars brukar man byta efter tva ar ungefar.

Kan man haror i 6rat som vuxen?

—Ja. Men ju aldre man blir kan man dock lara sig andra sétt att
tryckutjamna som med nasballong eller vanlig tryckutjdmning
och kan darmed slippa ror i vissa fall.

Kan man fa yrsel av att ha olika nedséttning pa 6ronen?

— Nej det ska man inte fa. Det later som att det beror pa nagot
annat an horsein.
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Oftast hjalper det inte att ndgon pratar hogt till mig. Ar det
safor fler?

— Ja det stammer. Det hjélper inte att andra borjar skrika ut
orden. Det viktigaste ar oftast att prata tydligt.

Varfor hor man daligt vid TS och kan man go6ra nagot for att
forhindra dalig horsel?

— Vi vet inte varfor alla dessa 6ronproblem ar férknippade med
TS. En teori ar att 6rontrumpetens vinkling ar planare, vilket
Okar risken for att vatska stannar kvar i mellanorat och att
bakterier vandrar in. En annan teori ar att en viss del av
immunforsvaret i 6rat paverkas vilket ger en 6kad risk for
infektioner. Det man kan gora ar att regelbundet folja upp och
kontrollera 6ronen och hérseln samt anvanda horhjalpmedel.

Horseln ar storsta hekymret for Kristin idag

Idag ar Kristins horselnedsattning det storsta problemet i
vardagen. Nar hon var i 35-arsaldern fick hon vid en
horselkontroll veta att det var lage for horapparat. En sadan har
hon, men hon anvander den inte. Kristin har varit 6ppen med
sin horselnedsattning pa jobbet och kollegorna vet att de ibland
behover upprepa vad de sagt sa att hon ska hora.

— | sma grupper och enskilda samtal &r det inga problem. |
storre sammanhang och pa restaurang ar dock det jobbigt. Nu
kanner jag mig lite inspirerad att bérja anvanda horapparaten,
sager Kristin.

Kristin har alltid varit Sppen med att hon har TS, men har
reflekterat 6ver konsekvenserna av det i vuxen alder.

— Ibland kan jag kénna att varfor berattade jag for alla? Kanske
befaste jag kénslan av utanforskap genom att satta
stralkastarljuset pa mig sjalv. Eventuellt hade jag inte gjort
samma val idag. Turners syndrom ar en del av mig men det ar
inte hela mig, sager Kristin.
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Att vara vuxen och leva med Turners syndrom

Erfarenheter fran tidigare vuxenvistelse p& Agrenska

Agrenska arrangerade i november 2005 en tre dagars
vistelse for vuxna med Turners syndrom. Atta kvinnor i
aldrarna 21 till 52 deltog.

Skola och yrkesval

De flesta deltagarna beskrev att de under sin skoltid behowvt
mycket 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.
Samtliga, utom en, hade inte latit sin funktionsnedsattning
inverka vid yrkesvalet och med tiden hade fysiska svarigheter
borjat paverka

dem i arbetet, till exempel rygg-, nack- och horselproblem.

Arbetslivet

Sju av deltagarna hade inte latit sin funktionsnedséattning
paverka yrkesvalet. Sex av dessa arbetade inom vard, omsorg
eller barnomsorg och en inom kontor. Flera hade med tiden fatt
fysiska svarigheter att klara av sitt arbete, till exempel rygg- och
nackproblem. En hade arbetat i kok och fatt skador pa

grund av svarigheter med arbetsstalliningar. Inom varden
arbetar man ofta tva och tva, exempelvis nar man baddar eller
lyfter en patient. FOr att hitta en bra arbetsstéllning behover
bada arbetskamraterna

vara av ungefar samma langd.

Man beskrev ocksa hur svart det var att na upp till saker bade
pa arbetet och i vardagslivet. En pall skulle underlatta i manga
situationer. En stallde sig till exempel pa cementsockeln till
tvattmaskinen i tvattstugan for att kunna hélla i tvattmedel. Det
kan ocksa vara svart att na upp till tvattlinan for att hanga
tvatten till tork varfor flera valde att ha en egen tvéattvinda pa
golvet. Den attonde hade beaktat konsekvenserna av sin
funktionsnedsattning vid sitt yrkesval och latit kunskap om sina
fysiska forutsattningar paverka. Hon hade vid en praktikperiod
pa ett aldreboende insett att de arbetsuppgifterna skulle kunna
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ge henne ryggproblem i framtiden. Hon studerade nu pa
bibliotekshdgskola med framgang.

Horsel

Gradvis nedsatt horsel kan goéra att man sa smaningom
behover horapparater pa bada 6ronen. Da kan det bli svart att
ta till sig information i grupp, da det ofta blir stérande ljud runt
omkring, eller att

orka med mycket muntlig information och bullriga miljéer. Ett
hjalpmedel som skulle underlatta i arbetslivet och privat ar en
ljudférstarkare till telefonen.

Teoretiska resonemang och abstrakt tdnkande

De flesta beskrev att de fran tidig skolalder haft svarigheter med
abstrakt tinkande och teoretiska resonemang och valde garna
bort matematiska uppgifter. De hade svart att ta till sig och
hantera

mycket information. De behdvde mycket konkret material for att
forsta och samtliga var verkligen intresserade av att forsta. En
berattade att det kunde vara svart for lararna att satta sig in i
hur hon tankte, nar hon forsokte 16sa ett problem. Darfér hade
de svart att ge hjalp och forklara for henne. Ingen av deltagarna
kunde téanka sig att anvanda en matematisk formel for
berakning, utan att verkligen forsta hur formeln fungerade.

Muntliga instruktioner och praktisk traning

Muntliga instruktioner behdvde kombineras med praktisk
tillampning under skoltiden. Detta behov kvarstod for samtliga
aven i vuxen alder. Om man till exempel ska lara in en ny
uppgift pa arbetet vill man ha enskild genomgang och visning,
kombinerat med att sjalv fa trana medan nagon finns bredvid.
Informationen ska vara strukturerad med en sak i taget. Det ar
viktigt att alltid ga fran konkret till abstrakt och fa trana tillrackligt
lange pa varje moment for att bli sdker och verkligen forsta. Da
kan man lyckas redan fran bérjan! Om man daremot borjar med
ett teoretiskt angreppssatt ar risken for misslyckande stor.

Information till skola och arbetsplats

Alla var 6verens om att det var viktigt att larare och sedan
arbetsgivare har kunskap om funktionsnedsattningen. Nagra
hade sjalva positiva erfarenheter av att ha berattat om
diagnosen, till exempel i skolan for klass- och studiekamraterna.

© Agrenska 2022, nr 649 33



© Agrenska 2022, nr 649

Turners syndrom

Nar arbetsgivaren har kunskaper kan man fa ratt
arbetsuppgifter, exempelvis inte behoéva sitta i grupp och ta
emot mycket muntlig information, eller behdva vara flexibel och
kunna fatta snabba beslut. Enkla hjalpmedel och anpassningar
kan forhindra onédiga forslitningsskador.

Boende, vardagsrutiner, somn och aterhamtning

Alla hade egna lagenheter, nagra var gifta eller sambos och
beskrev sitt vardagsliv liknande det som de flesta vuxna har.
Svarigheterna med perception och koordination kunde dock
paverka vardagslivet

for flera i gruppen.

Rumsuppfattning och lokalsinne

Flertalet berattade att de hade problem med rumsuppfattning
och lokalsinne. De kunde ha svart att hitta och kande inte alltid
igen sig pa bekanta platser. De hade ocksa svart att ta sig fram
med hjalp av

karta pa en frammande plats.

Korkort

Nagra hade korkort och nagra inte. En alskade att kora bil -
garna snabbt - och upplevde inga som helst svarigheter i
trafiken, men hade daremot haft det kampigt med att lara sig
teorin. Hon hade fatt lara in mangder med fragor och svar
utantill for att klara teoriprovet. Det ar mycket information pa en
gang nar man ska kora bil. Man ska ta in information, tolka det
man ser och hor, ta stallning under ibland stressiga
omstandigheter — och sedan fatta snabba beslut och genomfdra
det man bestamt sig for i ratt ordning. Det handlar alltsa bade
om perception och koordination. Flera hade valt bort att férsoka
ta korkort pa grund av detta. Nagra av dem, som hade koérkort,
beskrev att de var tvungna att lagga stor vikt vid att planera
resan i forvag, eftersom de hade svart att hitta. Nagon beskrev
hur hon skulle kdra hem till en kompis och hade planerat for
detta. Sedan ringde kompisen och ville bli hdmtad vid sitt arbete
istallet. Att snabbt andra planerna pa detta satt var for svart. Det
rackte inte med att veta var arbetsplatsen lag, utan det var
ocksa nodvandigt att ha akt strackan tidigare for att kunna
genomfdra &ndringen.
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Vila

Samtliga anséag att de behdvde vila och aterhamta sig mer efter
en arbetsdag an andra i samma alder. En beskrev hur hon fick
prioritera vila efter jobbet framfor att roa sig med kompisar for
att orka med

paféljande arbetsdag.

Benskorhet och fysisk aktivitet

Hogre upp i aldrarna blev benskorhet ett stérre problem an for
andra kvinnor. Fysisk aktivitet var viktigt for att starka skelettet.
Samtliga hade valt individuella s&tt att trana och motionera.
Flera simmade och

nagon holl pa med vattengympa och styrketraning. Flera hade
valt bort gruppgymnastik pa grund av svarigheter med
koordination och tempo. "Precis nar man kommit in i en rorelse
ar det dags att byta

till nasta, det ar svart att hanga med...” De flesta tyckte aven att
de borde trana mer &n vad de gor.

Fritid och egen tid
Forutom fritidsintressen som motion var pafallande manga
intresserade av heminredning, farg, form och klader.

Socialt liv och vanner

Man umgicks med familj och kompisar pa samma séatt som de
flesta andra manniskor. Alla féredrog fa och nara kompisar
framfor flera ytliga kontakter. Nagra kénde sig ensamma i
perioder.

Personlighetsdrag

Manga deltagare berattade att de ibland blev tjatiga, kunde alta,
tolka in och analysera i kontakten med andra méanniskor. Nagra
beskrev sig ocksa som tjuriga och langsinta, medan nagon
annan hade stort

behov av att diskutera och argumentera. Darfor var det viktigt
med kompisar, som forstod och som kunde vara raka och arliga
och kunde saga ifran nar de fastnade och &ltade. Familjerna
hade forstatt dem och accepterat deras satt att vara. Nagon
berattade att det var viktigt att man sjalv fick beratta om sin
funktionsnedséttning for sin omgivning, n&r man sjalv ville och
tyckte det var dags. Nagra hade gett information om Turners
syndrom till vanner.
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— Vi rekommenderar regelbunden kontakt med
tandvarden. Det sager tandhygienist Annette Carlsson
fran Mun-H-Center som informerade om olika
munvardsprodukter, hjalpmedel och vilket stéd som
finns att fa inom tandvarden.

Mun-H-Center ligger i anslutning till Agrenska pa Lilla Amundon
samt pa Odontologen i Goteborg. Det &ar ett nationellt orofacialt
kunskapscenter med syfte att samla, dokumentera och utveckla
kunskapen om tandvard, munhalsa och munmotorik hos
personer med sallsynta halsotillstand. Kunskapen sprids for att
bidra till ett battre omhandertagande och en hdgre livskvalitet
for de berdrda patientgrupperna och deras anhériga.

| Sverige finns ytterligare tva odontologiska kompetenscentrum
for sallsynta halsotillstand inom tandvarden, ett i Umea och ett i
Jonkoping.

MHC-basen

Genom samarbetet med Agrenska vid familje- och
vuxenvistelser traffar Mun-H-Center manga personer med
sallsynta halsotillstand. Under vuxenvistelser far deltagarna fylla
i ett frageformular om tandvard och munhygien samt eventuell
problematik kring munmotorik och munhalsa. Uppgifterna i
frageformularet dokumenteras i en databas, MHC-basen.
Deltagarna vid Agrenskas vuxenvistelser bidrar pa sa vis till
Okade kunskaper om munnen och dess funktioner vid sallsynta
diagnoser. Denna information sprids via Mun-H-Centers
webbplats och via MHC-appen.

Munhalsa vid Turners syndrom
Foéljande munrelaterade symtom kan — men behoéver inte —
forekomma hos personer med Turners syndrom:

¢ tidig tandutveckling

e sma tander, tunnare emal]

e Kkorta rotter

e Overbett och/eller korsbett

e hog gom och sma kakar

e munmotoriska svarigheter.

© Agrenska 2022, nr 649 36



© Agrenska 2022, nr 649

Turners syndrom

Kvinnor med TS har ofta tander med tunnare emalj, vilka vara
kansligare for karies. Tunn emalj kan ocksa innebéra att
tanderna isar.

De munmotoriska svarigheterna kan innebara problem for
sjalvrengoring med tungan. Da ar det bra att tanka pa att skolja
munnen extra noga och eventuellt anvanda en muntork och
extra fluorid mellan tandborstningar.

Personer med hjartfel kan behdva antibiotika i férebyggande
syfte i samband med blodiga ingrepp i munnen, exempelvis
tandutdragning. Tala med behandlande lakare.

Forebyggande tandvard

Det ar viktigt med forebyggande tandvard, bade hemma och pa
tandvardsklinik, for att undvika sjukdomar i tander och
slemhinna.

Viss medicinering, andning med dppen mun och stress och oro
kan ge muntorrhet. FOr att motverka muntorrhet kan man
smorja munhalan med munfuktgel eller munfuktspray. Aven
rapsolja eller solrosolja kan anvandas. Vid kansliga slemhinnor
bor fluoridtandkrdm med skummedel undvikas. For att stimulera
salivproduktion finns sockerfria sugtabletter eller
fluoridtabletter/tuggummi. Det finns ett flertal olika
munvardshjalpmedel och munvardspreparat att tillga.

— Risken att fa karies 6kar vid muntorrhet. Forsok ocksa att
undvika smaatande mellan maltiderna, séager Annette Carlsson.

Tandvardens rekommendation &r att borsta tanderna med
fluoridtandkram tva ganger om dagen och dagligen rengéra
mellan tanderna med tandtrad, tandsticka eller
mellanrumsborste.

— En tumregel ar att anvanda tva centimeter tandkram vid varje
borstning. Om man anvander eltandborste ska man fylla pa
med tandkrdm mellan borstning av dver- och underkake. Sedan
ar det bra att komplettera med andra fluoridprodukter efter
rekommendation av ansvarig tandlékare eller tandhygienist,
sager Annette Carlsson.

Las mer om olika munvardsprodukter och hjalpmedel pa Mun-
H-centers webbplats mun-h-center.se
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Stod i samhallet

Louise Jeltin &r assistanssamordnare och arbetar pa
Agrenska, bland annat med planering av
familjevistelser. Hon informerar om vilket stdd som
finns att fa for personer med Turners syndrom.

Forsakringskassan

Aktivitetsersattning ar en ersattning som personer upp till 30 ars
alder kan fa vid nedsatt arbetsformaga under minst ett ar. Det
gar att fa i olika nivaer.

Sjukersattning ar en ersattning for personer mellan 19 och 64 ar
som troligen aldrig kommer att kunna arbeta heltid pa grund av
sjukdom, skada eller funktionsnedsattning. Det gar att fa i olika
nivaer.

Forebyggande sjukpenning gar att soka for olika sjukvardande
insatser som en del av en behandlingsplan. Det ar till exempel
mojligt att soka ersattning for vuxenvistelsen pa Agrenska. Ett
lakarutlatande kravs, men ansokan kan goras i efterhand.

— Vid alla typer av ersattningar fran Forsakringskassan ar det
viktigt med bra lakarintyg. Forsok att fa intyg som tar hansyn till
hela livet och se till att ni far en personlig handlaggare om ni har
ldnga och aterkommande sjukskrivningar, sager Louise Jeltin.

Merkostnadserséattning ar en separat ersattning for 6kade
kostnader som beror pa personens funktionsnedsattning.
Forsakringskassan bedémer vad som rdknas som
merkostnader.

— Det kan till exempel vara inkdp av hjdlpmedel, slitage och
resor med egen bil. Man behdver komma upp i en viss summa
per ar, sager Louise Jeltin.

Sarskilt hogriskskydd innebar att en arbetsgivare som har en
anstalld som ofta ar sjuk eller sjuk i langre perioder har
mojlighet att fa ersattning fran Forsakringskassan for

sjuklénekostnader och karensavdrag.

Las mer om stdd fran Forsakringskassan pa fk.se
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Arbete och studier

Arbetsgivaren har ansvar for att anpassa arbetsmiljon och
arbetets innehall efter den anstalldes behov, samt har
rehabiliteringsansvar vid sjukdom. Forsakringskassan kan bidra
med stod till arbetshjalpmedel och Arbetsférmedlingen kan
stétta med arbetstraning och utbildning. Om man star utanfor
arbetsmarknaden har Arbetsformedlingen olika typer av stod.

Las mer pa arbetsformedlingen.se

Vid studier pa universitet och hogskola finns det alltid olika typer
pedagogiskt och/eller praktiskt stod tillgangligt pa skolan. Det
kan till exempel vara anpassad litteratur eller extra handledning.
Vid alla universitet och hdgskolor finns det sarskilda
samordnare som man kan kontakta vid fragor.

Las mer pa Universitets- och hogskoleradet studera.nu

Halso- och sjukvardslagen

Det finns en patientlag som starker stallningen for patienter.
Den ger bland annat réatt att valja dppenvard i en annan region,
till exempel habilitering eller specialist. Lagen starker ocksa
patientens ratt att fa en ny medicinsk bedémning.

— Kravet pa sjukvarden att informera patienterna har ocksa blivit
mer tydligt. Man har ratt att f information pa ett satt som man
forstar, sager Louise Jeltin.

Las mer pa csdsamverkan.se och 1177.se

Samordning — fast vardkontakt

Enligt halso- och sjukvardslagen har verksamhetschefen pa
sjukhuset skyldighet att utse en fast vardkontakt for att
sékerstalla patientens behov av samordning om personen
onskar det. En fast vardkontakt kan samordna vardens insatser,
formedla kontakter inom varden och vara kontaktperson for
andra samhallsaktorer. Den fasta vardkontakten kan vara en
lakare eller annan profession 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-
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och sjukvardslagen. En SIP gors nar kompetens fran flera
verksamheter behovs och ansvarsférdelningen behéver goras
tydlig. Planen upprattas vid méten dar de professionella ar
skyldiga att delta. Den kan goras néar en person upplever behov
av samordning mellan olika instanser.

Hjalpmedel

Hjalpmedel skrivs ut for att forbattra eller uppratthalla en
funktion och férmaga. De kan ocksa skrivas ut for att
kompensera for en nedsatt eller férlorad funktion eller férmaga
att klara det dagliga livet. Det galler dock inte produkter som ar
vanliga i hemmet, exempelvis datorer. Hjalpmedel ar oftast
regionens ansvar och halso- eller sjukvardskompetens kravs vid
utprovning, ofta gors det av en arbetsterapeut eller
fysioterapeut. Besluten kan inte 6verklagas.

Hjalpmedel finns pa bland annat pa habiliteringen,
hjalpmedelscentraler, datatek, datakommunikationscenter, syn-
och horselcentraler.

Personligt stod

Vid behov av stod har man alltid mojlighet att vanda sig till en
kurator for vagledning. Via vardcentraler och
foretagshalsovarden kan man aven soka samtalsstod med
psykolog. Samtalsstod och familjeradgivning gar aven att soka
genom kommun, kyrka och med privata medel.

Fonder

Fonder kan sokas for 6kade omkostnader pa grund av sjukdom,
till hjalpmedel och rekreationsresor. P& sjukhuset kan man fa
hjalp av en kurator med att hitta lampliga fonder att séka pengar
ur. Lansstyrelsen har en gemensam stiftelsebas dar man kan
soka efter mojliga fonder. Vissa foretag hjalper ocksa till att hitta
ratt fonder fér en mindre summa.

— Det kan l6na sig att sbka fonder eftersom stiftelserna vill
avyttra sina pengar, séger Louise Jeltin.

Las mer pa stiftelser.lansstyrelsen.se
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Fragor till Louise Jeltin:

Kan jag be min vanliga huslékare att skriva intyg till
Forsékringskassan?

— Jag tycker absolut att du kan borja dar. Far du avslag kan du
kanske vanda dig till en specialistlékare.

Hur kan jag fa hjalp med ansokningar till
Forsékringskassan?

— Pa sjukhusen finns det alltid kuratorer som ska vara
behjéalpliga. Hor med den avdelning som din specialistlékare ar
knuten till. Aven pa vardcentraler finns kuratorer som kanske
kan hjalpa till.

Svenska Turnerforeningen

© Agrenska 2022, nr 649

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

Svenska Turnerféreningen verkar for att sprida information och
stotta kvinnor med Turners syndrom. Féreningen vill ocksa
arbeta for att stodja forskningen och forbattra varden for kvinnor
med TS. En av Turnerféreningens forsta mal var att det skulle
bli tilldtet med &ggdonation, vilket det blev 2003. Féreningen &r
med i paraplyorganisationen Riksforbundet Sallsynta diagnoser.
— Vi arbetar mycket med bade gemenskap och politiskt
paverkansarbete, séager Carina Levelind som ar
styrelseledamot.

Foreningen har arsmoten och lokala traffar ibland annat i
Malmo, Goteborg, Uppsala och Stockholm. Varje ar planeras ett
lager den forsta helgen i augusti. Anmélan gors via
webbplatsen.

Svenska Turnerféreningen har medlemstidningen
Turnerdialogen. Ett medlemskap kostar 300 kronor per ar.

— Jag tycker att det ar det viktigt att vara medlem. Pa sa satt
kan vi sprida information och forbéttra varden — for foraldrar och
for de sma tjejer som kommer i framtiden, sager Carina
Levelind.
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Riksforbundet Sallsynta diagnoser bildades for snart
25 ar sedan av en grupp foraldrar till barn med olika

syndrom. Det &r en paraplyorganisation dar ett 70-tal
olika diagnosforeningar finns representerade.

Riksforbundet Sallsynta diagnoser arbetar for att alla som lever
med ett sallsynt halsotillstand ska fa tillgang till vard- och
stodinsatser i ratt tid och utifran behov. Férbundets uppdrag &r
att driva politiska fragor som ror personer med
funktionsnedsattning, sprida kunskap om sallsynta diagnoser
och verka for mer forskning inom omradet.

Personer som lever med sallsynta halsotillstand ska inte
missgynnas pa grund av att andra inte kanner till sd mycket om
deras situation. Férbundet har genom aren drivit flera projekt
dar resultatet har blivit konkret material som alla far ta del av,
sasom utbildningsfilmer, sammanstéallningar av rattigheter i
halso- och sjukvarden och tips pa hur man kan uppratta en sa
kallad sallsynt vardplan.

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

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

Har hittar du Riksforbundet Sallsynta diagnoser:
sallsyntadiagnoser.se
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Informationscentrum for sillsynta hilsotilistand

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 fér personer som arbetar inom vard,
omsorg, skola och socialtjanst. Den vander sig ocksa till de som
lever med ett sallsynt halsotillstdnd, deras narstaende 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 redaktérer vid Informationscentrum
och faktagranskas av en sarskild expertgrupp. Berérda
intresseorganisationer ges ocksd majlighet att lamna
synpunkter pa innehallet.

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

Socialstyrelsen kunskapsdatabas om séllsynta halsotillstand
socialstyrelsen.se/stod-i-arbetet/sallsynta-halsotillstand/

Informationscentrum for séllsynta hélsotillstand vid Agrenska
agrenska.se/informationscentrum
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En sammanfattning av dokumentation nr 649

Kvinnor med Turners syndrom saknar hela
eller delar av den ena X-kromosomen. Hos de
flesta leder det till kortvuxenhet, utebliven
pubertet och upprepade oroninflammationer
som senare i livet kan leda till tidig
horselnedséattning.

Ungefar en av 2 000 fodda flickor far Turners
syndrom. Diagnosen stalls genom en
kromosomundersokning. Behandlingen bestar
av tillvéaxthormon under uppvaxten och senare
0strogen- och gestagenbehandling.

| dokumentationen finns bland annat
information om medicin, hormon- och
fertilitetsbehandlingar, hjarta och horsel samt

FAMILIE- OCH VUKENVISTELSER
= Kunskap och kompetens om sallsynta diagnoser
AG R E N S KA © Agrenska 2022 | agrenska.se
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