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Turner-Syndrom

TURNER-SYNDROM -

EINE SELTENE GENETISCHE
ERKRANKUNG BEI MADCHEN

LIEBE ELTERN,

Ihre Tochter hat das Turner-Syndrom oder es besteht
der Verdacht darauf?

Moglicherweise sind Sie nun verunsichert oder besorgt.
Diese Information soll Ihnen helfen, sich mit diesem
seltenen Krankheitsbild vertraut zu machen.

Auf einen Blick: Turner-Syndrom

m Den Betroffenen fehlt eins von zwei weiblichen
Geschlechtschromosomen (X-Chromosomen)
oder es ist stark verandert. Mit einer Blut-Unter-
suchung lasst sich das sicher feststellen.

m Verschiedene Anzeichen konnen auftreten: Klein-
wuchs, haufige Mittelohr-Entziindungen, Herz-
fehler, leicht rissige Gefale, ausbleibende
Pubertat, Nierenprobleme, Unfruchtbarkeit.

m Behandlungsmadglichkeiten sind: Ersatz-Hormone,
Medikamente, Operationen, Frihforderung, Ergo-
therapie und seelische Betreuung.

» DIE ERKRANKUNG

Das Ullrich-Turner-Syndrom betrifft etwa 1 von 2500
neugeborenen Madchen. In Deutschland leben unge-
fahr 16 000 betroffene Madchen und Frauen.

Es ist keine Erbkrankheit. Bei den Betroffenen — nicht
bei den Eltern — haben sich die Erbanlagen zufallig
verandert. Man weif} bisher nicht, warum das so ist.
Normalerweise haben Madchen und Frauen zwei X-
Chromosomen. Beim Turner-Syndrom ist das anders.
Hier findet sich ungefahr bei jeder Zweiten nur ein weib-
liches Geschlechtschromosom in den Korperzellen.
Fachleute sprechen daher von einer Monosomie X.
Bei den anderen ist zwar ein zweites X-Chromosom
vorhanden, aber stark verandert. Das Turner-Syndrom
lasst sich nicht heilen. Bei guter medizinischer Betreu-
ung kénnen die meisten Betroffenen aber ein selbst-
standiges und erfllltes Leben flihren.
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» ANZEICHEN UND BESCHWERDEN

Es sind viele verschiedene Anzeichen bekannt, von
denen meist nur einige auftreten. Manche Anzeichen
sind bereits bei der Geburt offensichtlich, etwa ge-
schwollene Hand- und Fufdriicken. Andere erscheinen
erst im Verlauf der Kindheit. Fast immer wachsen be-
troffene Madchen langsamer als gleichaltrige. Im Mittel
sind sie als Erwachsene 20 Zentimeter kleiner als Ub-
lich. Wie die Krankheit bei lhrem Kind verlaufen wird,
Iasst sich nicht vorhersagen. Die Krankheitszeichen
sind unterschiedlich ausgepragt. Haufig sind:

m duBerliche Merkmale: geringe KorpergroRle, kur-
zer und breiter Hals, seitliche Halsfalten, hangende
Augenlider, breiter Brustkorb, kurze Finger, veran-
derte Finger- und Fulinagel, Fehlstellungen der
Zahne, Ubergewicht, braunliche Hautflecken

m geistige Entwicklung: Rechenschwache, abstrak-
tes Denken fallt schwer, Probleme beim Konzen-
trieren, Unruhe, Lernschwierigkeiten. Die meisten
Betroffenen haben eine normale Intelligenz.

m Ohren: Mittelohr-Entziindungen, Schwerhdrigkeit
m Augen: Schielen, Fehlsichtigkeit, weiter Abstand

m Herz und GefaRe: verengte Hauptschlagader
(Aorta), hoher Blutdruck, leicht rissige Gefalle,
Herzklappenfehler

m Knochen: verkrimmte Wirbelsaule, Knochen-
schwund (Osteoporose)

m Nieren: veranderte Form und Funktion

m Geschlechtsorgane: die Eierstdcke sind unterent-
wickelt, ohne Behandlung bleibt die Pubertat aus,
trotz Behandlung bleiben die meisten unfruchtbar
oder haben haufige Fehlgeburten. Scheide, Kilitoris
und Gebarmutter sind normal.

Vor allem Erkrankungen der Aorta, Herzfehler und hau-
fige Begleit-Erkrankungen wie Bluthochdruck oder Fett-
leibigkeit kdnnen die Lebenserwartung einschranken.
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» BEHANDLUNGEN

Je friiher das Turner-Syndrom erkannt wird, desto bes-
ser lassen sich Beschwerden behandeln und Krank-
heitsfolgen vermeiden. Ein facharztliches Team sollte
Ihre Tochter regelmafig und dauerhaft betreuen. Dazu
gehdren Personen verschiedener Fachgebiete: Kinder-
und Jugendmedizin und Innere Medizin (jeweils mit
den Schwerpunkten: Hormone, Herz, Nieren), Psycho-
logie, Hals-Nasen-Ohren-Heilkunde, Augenheilkunde,
Orthopadie und spater noch Frauenheilkunde.
Wichtig ist, dass ein Arzt oder eine Arztin den Uberblick
behalt und alle Uberweisungen und Kontroll-Termine
steuert. Er oder sie sollte genau Uber alle Untersuchun-
gen und Behandlungen Bescheid wissen.

Wachstumshormon

Studien belegen: Kiinstlich hergestelltes Wachstums-
hormon kann dazu fuhren, dass Madchen grofier wer-
den — um 5 bis 8 Zentimeter mehr. Man spritzt das
Hormon jeden Tag. Die Behandlung beginnt oft in
einem Alter von 4 bis 6 Jahren. Werden die Hormon-
Werte im Blut regelmafig kontrolliert, treten nur selten
Nebenwirkungen auf.

Weibliche Geschlechtshormone

Setzt die Pubertat nicht von selbst ein, empfehlen Fach-
leute ab einem Alter von 11 bis 12 Jahren die Gabe von
weiblichen Geschlechtshormonen. Man beginnt mit ge-
ringen Mengen und steigert diese etwa alle 6 Monate.
Das Arzteteam untersucht regelmaRig die Hormonwerte
im Blut. Ziel ist, einen mdglichst nattrlichen Verlauf der
Pubertat nachzuahmen. Es bilden sich Briste und die
Regelblutung setzt mit der Zeit ein. Die Hormone sind
auch fur die Knochen und die Gefalde wichtig. Daher be-
kommen Frauen mit Turner-Syndrom diese Hormone,
bis sie normalerweise in die Wechseljahre kommen.
Es gibt sie als Hormonpflaster und als Tabletten.

» MEHR INFORMATIONEN

Quellen, Methodik und Links

Turner-Syndrom

Medikamente und Operationen

Sind bei Ihrer Tochter Herz und Gefalie betroffen, so
kommen bestimmte Blutdruck senkende Medikamente
in Frage, etwa Beta-Blocker oder Sartane (Angiotensin-
Rezeptor-Blocker). Herzfehler und veranderte Gefalde
kann man oft erfolgreich operieren. Auch andere Be-
schwerden wie Mittelohr-Entziindungen oder Osteopo-
rose lassen sich mit Medikamenten behandeln.

Weitere intensive Betreuung

Fachleute beurteilen regelmalig, wie gut sich Ihre
Tochter kdrperlich und geistig entwickelt. Die weitere
Behandlung richtet sich nach ihren BedUrfnissen. Zum
Beispiel kommen unterstitzend Ergotherapie, Physio-
therapie, Erndhrungsberatung, Hérhilfen, Logopadie,
Forderangebote bei Lernproblemen oder psychothera-
peutische Behandlungen zum Einsatz.

» WAS SIE SELBST TUN KONNEN

m Es ist empfehlenswert, ein Kompetenz-Zentrum oder
eine Turner-Sprechstunde aufzusuchen, etwa in
einer Uni-Klinik. Dort arbeiten erfahrene Fachleute.

m Gehen Sie mit lhrer Tochter regelmafig zu den
Kontroll-Untersuchungen. So kann man behandel-
bare Veranderungen rechtzeitig erkennen.

m Korperliche Bewegung und Sport tun gut und sind
wichtig fur Herz und Gefalle, aber auch fur Kno-
chen, Gewicht und gutes Wohlbefinden.

m Bei veranderten Blutgefalen sollten Betroffene
korperliche Belastungen, wie schweres Heben,
Kraftsport oder Kontaktsport, vermeiden.

m Ein unerfiliter Kinderwunsch kann seelisch belasten.
Es gibt heutzutage Moglichkeiten, trotz Turner-Syn-
drom schwanger zu werden. Auch eine Adoption
kann eine Lésung sein.

m Selbsthilfe-Organisationen kénnen Betroffene und
ihre Familien unterstitzen. Dort kann man Erfahrun-
gen austauschen, zum Beispiel bei Gruppentreffen.

Diese Information wurde vom AZQ im Rahmen eines kooperativen Projektes mit der Allianz Chronischer Seltener Erkrankungen (ACHSE)
e. V. erstellt. Der Inhalt beruht auf aktuellen wissenschaftlichen Forschungsergebnissen und Empfehlungen fiir Betroffene von Betroffenen.

Methodik und Quellen: www.patienten-information.de/kurzinformationen/turner-syndrom#methodik

Kontakt Selbsthilfe

In der ACHSE e. V. haben sich Patientenorganisationen zusammengeschlossen und sich auf gemeinsame Standards fiir eine unabhan-
gige Selbsthilfearbeit geeinigt. Direkte Anlaufstellen fir lhre Erkrankung finden Sie hier:
www.achse-online.de/pi, Telefon: 030 3300708-0, E-Mail: info@achse-online.de
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