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Turner oireyhtyma

lastenneurologi Teija Salokorpi 6.11.2008

OMIM?
ICD10: Q96.9

Yleisyys

Esiintymisluvut ovat kaikkialla maailmassa keskimaarin 1 / 2000 — 1 / 2500 naista. Taman
mukaisesti Suomessa syntyy vuosittain 10 — 12 tytt64, joilla todetaan Turner oireyhtyma.

Oireet ja |6ydokset

Vastasyntynyt tyttvauva on yleensa terveen oloinen ja hyvakuntoinen, mutta voi olla
hieman pienikokoinen raskauden kestoon néahden. Kédet ja jalkaterat voivat olla
pallukkamaiset ja turvonneet. Kaulan ja niskan seudussa voidaan nahda ylimaaraiset
ihopoimut (pterygium colli) ja hiusraja niskassa sijaitsee matalalla. Synnynnainen
sydanvika, useimmin aortan kurouma, havaitaan joskus jo vastasyntyneella.

Vastasyntyneisyyskauden jalkeen, leikki- ja kouluidssa lyhytkasvuisuus tulee
selkedmmin esiin ja tyton kasvukayra putoaa normaalikayrastolla. Synnynnainen
sydanvika voidaan huomata tassa vaiheessa. Tietyt ulkonékdpiirteet tulevat
selkedmmin esiin: leve&hko rintakehd, pieni alaleuka, korkea suulaki, sijainniltaan ja
muodoltaan hieman poikkeavat korvalehdet. Leikki-iassa tytoilla on lisaantynyt
taipumus valikorvatulehduksiin.

Turner oireyhtyma&an liittyy lahes aina munasarjojen toiminnanhairio, sitd vaikeampi mita
taydellisempi on toisen X-kromosomin puutos. Toiminnanhairiéstd seuraa matala
naishormonituotanto ja sen seurauksena viivastynyt tai puuttuva murrosian kehitys.
Keskimaarin vain joka kolmas Turner-tytté alkaa naisistua murrosidssa ja vain keskimaarin
yhdelle 20:sta ilmaantuvat kuukautiset ilman hormonihoitoja. Toiminnanhairion
seurauksena Turner-tytt6jen munasolujen alkiorakkulat jaavat kypsymatta ja tuhoutuvat
ennen aikuisikda aiheuttaen yleensa taydellisen infertiliteetin.

Turner oireyhtymaan liittyvat synnynnaiset sydanviat ovat yleensa sydamen vasemmalle
puolelle sijoittuvia. Tavallisin on syddmen vasemmasta kammiosta lahtevan valtasuonen
eli aortan ahtauma eli koarktaatio, joka tavallisesti edellyttaé leikkaushoitoa. Aortan


mailto:lasten.kuntoutuskoti@rinnekoti.fi
http://www.rinnekoti.fi/

ahtauman ohella Turner oireyhtymaan voi liittyda myods suurten verisuonien muita rakenne-
poikkeavuuksia, jotka ovat yleensa merkitykseltaan vahaisempia. Aorttalappien rakenne
on usein poikkeava mutta tAmankin merkitys on kaytanndssa vahainen. Liséksi
oireyhtymaan liittyy joskus taipumusta korkeaan verenpaineeseen.

Munuaisten ja virtsateiden synnynnéiset rakennepoikkeavuudet ovat verraten yleisia
Turner oireyhtymassa, mutta niista ei yleensa aiheudu Kliinisia oireita. Osa naista
rakennepoikkeavuuksista saattaa kuitenkin altistaa toistuville tai pitkaaikaisille
virtsatietulehduksille.

Kilpirauhasen autoimmuunitulehdus ja siita koituva hiipiva, alkuun vah&oireinen ja siten
vaikeasti, havaittava kilpirauhasen toiminnanvajaus on Turner oireyhtymassa selvasti
yleisempi kuin samanikaisilla tytoilla yleensa.

Turner oireyhtymassa tavataan seka valikorva- etta sisakorvaperaisia kuulon alentumia.
Varhaislapsuudessa tytoilla esiintyy tavallista runsaammin valikorvantulehduksia, jotka
saattavat puutteellisesti hoidettuina alentaa kuuloa. Varsin merkittava osa kuulon pulmista
on luonteeltaan sisdkorvaperaisia. Kuulotutkimuksissa nahdaan tietyilla jaksolukualueilla
kuulon alentumia. Niita tavataan erityisesti puhekuuloalueella, milla saattaa olla merkitysta
puheen kehityksen ja kouluoppimisen kannalta. Joskus Turner oireyhtyméassa tavataan
melko varhain myos tinnitusta eli korvien soimista.

Imusuonien toiminnanvajauksesta aiheutuva turvotus todetaan tavallisimmin jo
vastasyntyneella, jolloin seka kadet etta jalkaterat ovat pallukkamaisesti turvoksissa.
Yleensa turvotus haviaa itsestaéan viikkojen tai kuukausien kuluessa. Turvotustaipumus voi
kuitenkin palata myéhemmin missa iassa hyvansa. Joskus se liittyy kasvuhormoni- tai
estrogeenihormonihoitoon.

Muita harvemmin Turner oireyhtymaan liittyvia oireita ovat esimerkiksi silmien karsastus,
luuston rakennepoikkeavuudet, taipumus selkédrangan virheasentoihin (skolioosi),
hampaiston ongelmat, ihon runsaahkot luomet ja joskus huomattava taipumus
ylimaaraisen arpikudoksen eli keloidin muodostumiseen paraneviin haavoihin. Keliakiaa
esiintyy muutamalla prosentilla. Kilpirauhasen toiminnanvajauksen liséksi myos muita
autoimmuunisairauksia, kuten sokeritautia, tulehduksellisia suolistosairauksia ja
lapsuusian nivelreumaa ilmenee tavallista useammin.

Etiologia

Turner oireyhtyman aiheuttaa useimmiten toisen naissukukromosomin totaalipuutos.
Tyton kromosomistoa merkitdén silloin 45X0 -lyhenteelld. Joskus vain osa toisesta X-
kromosomista on puutteellinen (deleetio, 46XX-). Rakenteellisissa poikkeavuuksissa
Kliinisten oireiden suhteen kriittinen kohta sijaitsee X-kromosomin lyhyesséa haarassa
Xp11.2-p22.1. Puutos voi olla tyton kaikissa soluissa, tai mosaiikkimaisesti vain osassa
soluista. X-kromosomin poikkeavuudet voivat olla varsin monimuotoisia, erilaisia
muunnelmia tunnetaan useita.

Diagnostiikka

Kromosomipoikkeavuus todetaan ns. tavallisessa kromosomitutkimuksessa. Kromosomit
voidaan tutkia verinaytteesta, lapsivesinaytteesta tai esim. posken limakalvolta otetusta
solunaytteesta. Useimmiten yksi nayte riittda, mutta joskus mosaiikkitapauksissa
joudutaan harkitsemaan lisdksi esimerkiksi ihokoepalaa kromosomidiagnoosin



varmistamiseksi tai tasmentamiseksi.

Hoito ja kuntoutus

Tyttdjen lyhytkasvuisuutta voidaan seké jouduttaa ettd sen avulla lisata aikuispituutta
jonkin verran. Paivittainen pistoshoito on sinansé helppo toteuttaa ja kaytannossa riskiton.
Nykyaan hoito pyritddn aloittamaan selvissa tapauksissa varhain, siis jo leikki-iassa. Hoito
jatkuu yleensa toivottuun murrosikdan (12 — 14 v) saakka. Hoidon aloituksesta ja
seurannasta vastaa Suomessa aina yliopistoklinikan endokrinologian yksikkao.

Puutteellista sukuhormonituotantoa voidaan myoés korvata ladkehoidolla. Murrosian
varhaisvaiheessa (10 -12 v. idssé) estrogeenihoito aloitetaan annosta hitaasti nostaen.
Liian varhainen tai liilan suuriannoksinen estrogeenihoito voi keskeyttaa pituuskasvun
ennenaikaisesti ja vahentaa siten aikuispituutta. Mybhemmin, yleensa 1-2 vuoden kuluttua
hoidon aloittamisesta, tai aina ensimmaisen kuukautisvuodon jéalkeen, hoitoon lisataan
keltarauhashormoni. Tallainen estrogeeni-progesteroni-korvaushoito jatkuu I&pi elaman,
alkuun lastenendokrinologin ja myéhemmin gynekologin ohjauksessa.

Spontaani raskaus on mahdollinen muutamalla prosentilla naisista, mutta keskenmenon
riski on heillakin selke&sti tavallista suurempi. Jos raskaus on saatettu alkuun
koeputkessa terveelta saatua luovutettua munasolua kayttéden, onnistuu raskaus nykyisin
jo yli 25 %:lla, mutta ndissakin tapauksissa keskenmenon riski on hiukan kohonnut.
Tutkimusasteella on Turner-tytdn omien munarakkuloiden pakastaminen syvajaahan 10-
15 viassa ja naiden munasolujen kypsyttaminen ja hedelmdittaminen koeputkessa
myo6hemmin. Munarakkuloiden pakastukseen saaminen vaatii kuitenkin nukutuksessa
tehtavaa vatsaonteloon kohdistuvaa leikkausta lapsuusialla, ja tasta lapsettomuuden
hoitomuodosta on toistaiseksi melko vahan julkaistua tutkimustietoa.

Joskus Turner oireyhtymaan liittyy nadnvaraisen ja avaruudellisen hahmotuksen
vaikeuksia todetaan ja ne voivat aiheuttaa kouluidssa eriasteista oppimisvaikeutta, usein
matematiikkaan painottuen. Toisaalta tyttdjen koulu- ja opiskelumenestysta tukevat heille
tyypilliset luonteenpiirteet, ahkeruus, huolellisuus, peraanantamattomuus ja hyvat
sosiaaliset taidot.
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www.lastenendo.sci.fi/potilaille Suomenkielinen artikkeli Turner oireyhtymasta.

www.tss.org.uk Englannin Turneryhdistyksen kotisivu, jolta 16ytyy varsin hyva
yhteenveto aiheesta englanniksi seka hyvia linkkeja.

www.nlm.nih.gov/medlineplus/Turner Runsassisaltéinen amerikkalainen sivusto, jolta
voi ladata hyvatasoisen opaskirjasen ja saada muuta informaatiota aiheesta.
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