Tietoa Turnerin olreyhtymasta

Hanna Liisa Lenko ja Paivi Keskinen
Tays lastentautien klinikka

Sisallysluettelo

1. Lukijalle

2. Mika on Turnerin oireyhtyma?

3. Turnerin oireyhtyma ja kasvu

4. Turnerin oireyhtymaan liittyvat ulkonakdpiirteet
5. Turnerin oireyhtymad ja naiseksi kehittyminen

6. Turnerin oireyhtymad ja sydan

7. Turnerin oireyhtyma ja psyykkinen kehitys

8. Turnerin oireyhtyma ja sosiaaliturva

9. Turner-tyttéjen ja —naisten terveyden seuranta
10. Mista lisatietoa Turnerin oireyhtymasta

1. Lukijalle

Useimmat ihmiset eivét ole kuulleet mitéén tasté oireyhtymasta. Kaiken sitd koskevan tiedon
omaksuminen kerralla on vaikeaa. Taman lehtisen avulla voidaan kotona palauttaa mieleen sité,
mité vastaanotolla on kerrottu. Monet terveydenhuollon tyontekijoista eivét ole koskaan kohdanneet
tyttéd, jolla on Turnerin oireyhtymad, ja heidén tietonsa asiasta voivat olla hatarat tai suorastaan
virheelliset. Siksi tata lehtistd kannattaa ndyttaa myos terveydenhoitajalle-
/koululdékarille/lhammaslaakarille. Siita saattaa myos olla apua mietittdessa, mita kertoa
isovanhemmille, kummeille ja ystaville.

2. Mika on Turnerin oireyhtyma?

Amerikkalainen gynekologi Henry Turner kuvasi 1938 kolme enemmén toisiaan kuin perhettdéan
muistuttavaa naista, jotka olivat lyhyitd, ja joiden murrosian kehitys oli puutteellinen. Samanlaisia
naisia l0ytyi kaikkialta maailmasta, ja heill& sanottiin olevan Turnerin oireyhtyma.

Vuonna 1958 huomattiin, ettd Turnerin oireyhtymaan liittyy toisen X-kromosomin puutos. Ihmisen
perintotekijat sijaitsevat 46 kromosomissa, joista kaksi on sukukromosomeja. Sukukromosomeja on
kahdenlaisia, X ja Y. Ne m&&raavét tuleeko lapsesta tytt0 vai poika. Pojan kehitykseen tarvitaan
seké X- ettd Y-kromosomi. Tyt6ll& on yleensa kaksi X-kromosomia, mutta kehitykseen riittaa
yksikin X-kromosomi. Jos X-kromosomeja on vain yksi, on tytolla Turnerin oireyhtyma.

Henry Turnerin kuvaamilla naisilla oli varsin selkeitd Turnerin oireyhtymaan liittyvia
rakennepoikkeamia. My6hemmin ilmeni, etté joillakin tyt6illd toisen X-kromosomin puuttuminen
aiheuttaa huomattavasti véhemman rakennepoikkeamia. Toisaalta Turnerin oireyhtyman voi
aiheuttaa vahdinenkin virhe toisessa X-kromosomissa. Toisinaan kormosomivirhe on vain osassa
soluja (ns. mosaikismi). Nykyéaan sanotaan Turnerin oireyhtyma olevan kaikilla niill&, joilla on
todettu toinen X-kromosomi puuttuvaksi tai poikkeavaksi seké ainakin joitain jaljempané kuvattuja
Turnerin oireyhtymaan liittyvia rakennepiirteita.



Turnerin oireyhtyman kromosomipoikkeavuuden syyta ei tunneta. Turner-tyttaren saavat yhté usein
nuoret kuin vanhat vanhemmat. Mit&d&n vanhempiin liittyv&& ominaisuutta tai raskauden aikaista tali
sitd edeltavaa tapahtumaa ei ole voitu liittdd Turnerin oireyhtymaan. Toinen X-kromosomi katoaa jo
hyvin varhaisessa sikion kehitysvaiheessa, eikd Turnerin oireyhtyméaé voi tulla enda syntymén
jalkeen. Toisen X-kromosomin katoaminen on melko tavallista, mutta se johtaa yleens& niin
varhaiseen keskenmenoon, etté diti ei edes tieda olleensa raskaana. Turnerin oireyhtyma arvioidaan
olevan noin yhdelld 2500:sta vastasyntyneesté tytosta.

3. Turnerin oireyhtyma ja kasvu

Turnerin oireyhtyma hairitsee pituuskasvua hieman jo ennen syntymaa, mutta syntymékoko on
yleensé vield normaalirajoissa. Laskettuun aikaan syntyneiden Turner-tyttojen keskimaaréinen
syntymaépituus on 48 cm (muiden 50 cm). Kasvunopeus on sitten kouluikaan saakka
normaalirajoissa, mutta jatkuvasti jonkin verran keskimaaraista hitaampaa, joten suhteellinen pituus
hiljalleen véahenee. Kun muiden tyttéjen kasvu alkaa nopeutua murrosian hormonimuutoksiin
liittyen keskimaéarin 10.5 vuoden idssd, Turner-tytoilla murrosian kasvupyréhdys jaé usein pois, ja
pituusero ikéatovereihin tulee selvemmaksi 10 ikdvuoden jalkeen. Monien Turner-tyttdjen diagnoosi
tehdadn vasta lyhytkasvuisuuden tai puuttuvan murrosikakehityksen syyta tutkittaessa.

Suomalaisten aikuisten Turner-naisten keskipituus on ollut 147 cm. Vaihtelu sen molemmin puolin
on yhté suurta kuin naisilla yleensa, eli pisimmaét Turner-naiset ovat yli 155 cm pitkid, lyhimmat
alle 140 cm. Pitkien vanhempien Turner-tyttaret ovat pitempia kuin lyhyiden vanhempien tyttaret.

Turnerin oireyhtyman kasvuhairio ei johdu varsinaisesta kasvuhormonin puutoksesta, mutta
kouluikaisten Turner-tyttdjen kasvuhormonin eritys voi olla vahdisempaa kuin ik&tovereiden.
Kasvuhormonihoidolla monien Turner-tyttéjen kasvu nopeutuu ja aikuispituuteen saatetaan saada
muutama lisésenttimetri. Kasvuhormonihoito aloitetaan, jos tytto on selvasti ikatovereitaan
lyhyempi (suhteellinen pituus alle -2SD eli tytto kasvaa kasvukayraston alinta kayraa lyhyempéna
tai jos suhteellinen pituus on jatkuvassa laskussa). Jos hoito osoittautuu tehokkaaksi, sité jatketaan
kasvukauden paattymiseen saakka.

4. Turnerin oireyhtymaan liittyvat ulkonakopiirteet

Oppikirjoissa Turner-tyt6t kuvataan yleensa levedharteisiksi, lyhytkaulaisiksi, selvésti poikkeavan
nakoisiksi. Todellisuudessa useimmat Turner-tytot ovat tavallisen nakoisia tyttoja. Oireyhtymaan
liittyvat ulkondkdpiirteet havaitaan yleensé vain niité erikseen hakemalla. Vain harvalla on kaikkia
jaljempéna kuvattuja erityispiirteita.

Vastasyntyneill4 osataan joskus epdilld Turnerin oireyhtymaa pulleiden jalkapoytien perusteella.
JalkapOytien turvotus on seurausta imusuoniston kehitysvirheestd. Turvotus on yleensa ohimenevaé,
mutta saattaa palata murrosidssé.

Imusuoniston kehitysvirhe aiheuttaa osalle Turner-tytdistd myos niskapoimun. Vastasyntyneelld on
niskassaan "ylimaaraista ihoa", joka mydhemmin muodostaa kaulan sivuille kaulaa leventévan
ihopoimun. Tahan niskapoimuun liittyen hiusraja niskassa on usein tavallista matalammalla.
Useimmilla Turner-tyt6illa on poikkeuksellisen kauniit ja vahvat hiukset, joita muotoilemalla
yliméaraiset ihopoimut peittyvat.



Kapea, korkea kitalaki on Turner-tyt6ill4 tavallinen, ja useimmat joutuvat siksi aikanaan
oikojahammasléaékarin asiakkaiksi. Nenanielun poikkeava rakenne voi altistaa toistuville
korvatulehduksille.

Turner-tyttojen kynnet ovat yleensé pienet ja hauraat. Sormissa tasté ei ole haittaa, mutta
varpaankynnet saattavat kasvutapansa vuoksi vaatia erityishuomiota kenkaostoksilla.

Tavallista suurempi maéara pienié ruskeita syntyméamerkkeja on persoonallinen ulkonakdpiirre.
Néill& luomilla ei ole erityista taipumusta aiheuttaa ongelmia.

5. Turnerin oireyhtyma ja naiseksi kehittyminen

Henry Turnerin kuvaamille potilaille oli yhteista se, ettd murrosian fyysinen kehitys oli jaanyt
tapahtumatta. Noin 80%:lla Turner-tytdista on munasarjojen kehityshéirio, jonka johdosta
munasarjat eivéat kykene normaaliin hormonituotantoon. Turnerin oireyhtyméan diagnoosi
tehdaankin monilla vasta puuttuvan murrosian syyta tutkittaessa.

Rintojen kehityksen ja kuukautiskierron aikaansaamiseksi tarvitaan usein hormoniléaakitysta. Sita
tarvitaan myos nuoruusian psyykkisen kehityksen varmistamiseksi ja luiden vahvistamiseksi.
Hormonilaakitys (pieniannoksinen estrogeenihoito, yleensa iholle siveltavana geelind) aloitetaan,
mik&li murrosian merkkeja ei ala itsestadn ilmaantua vield 12-vuotiaana. Ladkityksell& pyritadn
normaalin kaltaiseen véhittdiseen kehitykseen. Kun estrogeenilaékitykselld on saatu aikaan riittava
kohdun limakalvon kasvu, ladkitykseen listaan suun kautta otettava keltarauhashormonildékitys.
Kuukautiset alkavat yleensa parin vuoden kuluttua estrogeenilaakityksen alusta.

Turner-naisten sukupuolielimet ovat munasarjoja lukuunottamatta normaalisti kehittyneet eika
esteitd normaalille sukupuolielamélle ole. Munasarjojen puutteellinen hormonituotanto on kuitenkin
merkki laajemmasta munasarjojen kehityshairiostd, jonka seurauksena munasolut vanhenevat
ennenaikaisesti ja seurauksena on lapsettomuus. Lapsettomuuden hoitoon kehitetddn jatkuvasti
uusia menetelmid, ja niilla on voitu auttaa myds Turner-naisia.

Pienelld osalla Turner-tyt6l1& murrosian kehitys k&ynnistyy normaalisti, ja he voivat saada lapsia
"luonnonmenetelmalld”. Heidan ei kuitenkaan pidéa lykaté lasten hankkimista kovin pitkalle, silla
vaihdevuodet tulevat todenndkdisesti varhain. Turner-naisten raskaudet kuuluvat
erikoissairaanhoidossa seurattaviin.

6. Turnerin oireyhtyma ja sydan

Turnerin oireytymén toteamisen jélkeen tehddén sydamen kaikututkimus oireettomien sydanvikojen
I6ytamiseksi. Lahes puolella Turner-tytoista sydamen valtasuonten lapéat ovat rakenteeltaan sellaiset
(ns. bikuspinen eli kaksipurjeinen aorttalappd), ettd suun bakteerit verenkiertoon paéstessaan voivat
tarttua niihin ja aiheuttaa tulehduksen. Tamé voidaan estédé antamalla antibioottihoito aina suuhun
kohdistuvien kirurgisten toimenpiteiden yhteydessa. Mit&dé&n toiminnallista haittaa téllainen
poikkeava lappérakenne ei aiheuta.

Myos varsinaisia rakenteellisia sydénvikoja on tavallista enemman. Niistd yleisin on aortan ahtauma.
Se voidaan todeta usein jo tavallisen ladkarintarkastuksen yhteydessd kohonneen verenpaineen
perusteella, ja vika korjataan tarvittaessa leikkauksella.



Vaikka mitadn rakennevikaa ei syddmessa olisi todettukaan, syddmen harvajaksoinen seuranta
kaiku- ja tarvittaessa magneettitutkimuksin on aiheellista l&pi elamén, koska Turner-naisilla on
suurentunut riski aortan tyven laajenemiseen. Aikuisian kynnykselld suositellaan tehtavaksi
sydédmen magneettitutkimus rakenteiden tarkemmaksi tutkimiseksi. Myds raskautta suunniteltaessa
tarkat sydantutkimukset ovat tarpeen.

7. Turnerin oireyhtyma ja psyykkinen kehitys

Toisin kuin useimmat muut kromosomihéiriét, X-kromosomin puutos ei aiheuta henkisen
kehityksen hitautta tai psyykkista kehitysvammaisuutta. Toisaalta oireyhtyma ei myoskaan suojaa
muilta kehitysvammaisuutta aiheuttavilta tekijoiltd. Niinpd Turner-naisia l0ytyy seké
korkeakoulujen opettajainhuoneesta etté kehitysvammalaitoksista.

Tutkittaessa Turner-tyttdja rynmana on ilmeistd, ettd heidan kielellinen lahjakkuutensa on parempi
kuin matemaattinen tai avaruudellinen hahmottaminen, vaikka yksil6llinen vaihtelu onkin suurta.

Nuoruusian normaali psyykkinenkin kehitys tarvitsee liikkeelle sysddjakseen hormonaalisen
muutoksen. Siksi murrosian kaynnistavaa estrogeenilaakitysta ei pida tarpeettomasti viivyttaa.

8. Turnerin oireyhtyma ja sosiaaliturva

Turnerin oireyhtyma ei sindnsé tee lapsesta vammaista tai sairasta, eika pelkastaan Turnerin
oireyhtymadn tai siihen liittyvien hormonihoitojen perusteella makseta vammaistukea tms. Turnerin
oireyhtymaan saattaa kuitenkin liittya sellaisia sairauksia (esim. toistuvat korvatulehdukset,
sydanvika, puheterapian tarve), joista aiheutuu niin paljon hoitoa ja rasitusta, etta lapsi on oikeutettu
vammaistukeen.

Munasarjojen puutteellisen hormonierityksen korvaushoito kuuluu sairausvakuutuksen
erityiskorvattaviin. B-todistuksen perusteella se korvataan kokonaan (lukuunottamatta 3
euroa/ostokerta omavastuuta, tilanne kevéaélla 2011). Kasvuhormonihoidon osalta
sairausvakuutuksen korvauskéytanto (erityis- tai peruskorvaus) vaihtelee tilanteen mukaan.

9. Turner-tyttojen ja —naisten terveyden seuranta

Lapsuusidssé useimmilla Turner-tyt6ill& on keskussairaalassaan lastenléékari, joka huolehtii
ladketieteellisen hoidon kokonaisuudesta, kertoo siitd mika juuri télle tytolle juuri tall4 hetkelld on
ajankohtaista ja huolehtii kontakteista myds perusterveydenhuoltoon. Useimmiten tallaisena
ladkariné on lasten hormonihdiritihin erityisesti perehtynyt la&kari eli lastenendokrinologi.

Aikuisten osalta tilanne on ongelmallisempi. Olisi suotavaa, etté jokaisella Turner-naisella olisi
hé&nen asioihinsa ja Turnerin oireyhtymé&én perehtynyt 1aakéri, joka sitten tarvittaessa osaisi opastaa
oikeille erikoislaakéreille. Tallainen omaldéakari 16ytynee useimmin gynekologien joukosta, koska
Iahes jokainen Turner-nainen tarvitsee sé&nndllista sukupuolihormonihoitoa vaihdevuosi-ikééan
saakka.

10. Mista lisatietoa Turnerin oireyhtymasta



Kansanelékelaitos on vuosittain jarjestanyt Turner-tytoille ja heidén perheilleen
sopeutumisvalmennuskursseja. Tietoja néista kursseista, niille hakemisesta ja mahdollisista
kustannuksista antavat keskussairaaloiden lastenklinikoiden sosiaalityontekijét ja kuntoutusohjaajat.

Monissa maissa Turner-naiset ovat perustaneet yhdistyksen tiedon levittdmiseksi ja toistensa
tapaamiseksi. Suomen Turner-yhdistyksen kotisivut 10ytyvét osoitteesta www.turneryhdistys.org.



http://www.turneryhdistys.org/

