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Ullrich-Turner-Syndrom

Der amerikanische Arzt Henry H. Turner stellte anlésslich des Jahrestreffens der
Association for the Study of Interal Secretions, vom 13. und 14. Juni 1938 in San
Francisco, erstmals das Turner Syndrom vor. H. Turner beschrieb es als «Syndrom
mit Infantilismus», angeborenen Faltennacken und nach aussen gedrehten Unterar-
men. Otto Ullrich, ein deutscher Arzt, beschrieb 1930 in der Zeitschrift fir Kinder-
heilkunde das Syndrom. Er sprach von angeborener Nackenschwellung sowie
lymphoangiodysplastischen Odemen an den Handen und Fissen. 1949 schrieb
O. Ullrich eine Ubersichtsarbeit mit besonderer Bericksichtigung des Ullrich-Tur-

ner-(bzw. «Bonnevie-Ullrich»-)Syndroms.

1. Was ist das Turner Syndrom?

Das Turner Syndrom ist eine angebore-
ne Entwicklungsstérung beim weibli-
chen Geschlecht. Die betroffenen
Mé&dchen und Frauen sind kleinwich-
sig und haben nur unterentwickelte
Ovarien. Sie sind deswegen unfrucht-
bar, und ohne Behandlung mit weibli-
chen Hormonen entwickeln sich keine
sekundaren  Geschlechtsmerkmale.
Davon abgesehen sind die Trégerinnen
des Turner Syndroms normale Frauen.
Es kénnen sich aber noch weitere
Merkmale manifestieren, die medizini-
scher Behandlung bedirfen, z.B. Herz-
fehler, Nierenfehlbildungen, Probleme
mit den Ohren und anderes. Die Ursa-
che der Stérung ist eine Geschlecht-
schromosomenanomalie. Eines der
beiden X-Chromosomen fehlt oder ist
nur unvollstandig vorhanden. Der Feh-
ler ist auf ein zufélliges Ereignis in der
Reifung einer elterlichen Keimzelle zu-
rickzufohren.

2. Weitere klinische Beobach-
tungen, statistisch erfasst bei
100 Patientinnen

lymphédema (Ansammlung von Flis-
sigkeitin den Extremit&ten wahrend der
Kindheit) 36
Atypische Nagel (weiche Fingerna-
gel, die an den Spitzen aufwarts ra-

gen) 43
Ptosis (herabhé&ngendes Oberlid) 11
Myopie (Kurzsichtigkeit) 14
Epikanthale Falten (Lidfalte am &usse-
ren Augenwinkel) 27
Faltennacken 4]
Tiefer Haaransatz 54

(sf)

Schildbrust (breite Brust mit weitaus-
einanderliegenden Brustwarzen) 55
Aortenstenose (Verschluss oder Einen-

gung der Aorta) 9
Herzger&usche 43
Atypische Ohren (tiefstehende

Ohren) 48
Ofitis media chronica (Mittelohrent-
zindung) 53
Cubitus valgus (nach aussen offener
Winkel der Ellbogen) 55
Andere Skelettabnormitaten 40

Gastrointestinale und andere Nah-
rungsmittelprobleme (tritt haufig wah-
rend der Kindheit auf) 37
Renale Abnormitaten (strukturelle Ab-
normit&ten und Dysfunktionen der Nie-

ren und des Blasentraktes) 27
Hypothyreoidismus (Unterfunktion der
Schilddrusen) 8

Weitere mégliche Befunde beim Tur-
ner Syndrom sind:

— Diabetes mellitus

— Keloid-Bildung

— Hoher Blutdruck

— Pigmentierte Molen

— Trockene Haut

- Mikrognathie

— Enger hochbogiger Gaumen

3. Klassifizierung

Monosomie (klassische Form)

Diese klassische Form des Turner Syn-
droms wird durch den Kariotypen 45, X
vertreten, d.h., allen Zellen fehlt ein X-
Chromosom. Diese Gruppe zeigt mei-
stens mehr der erwdahnten physischen
Merkmale als diejenige, die anderen
Kategorien des Turner Syndroms ange-
héren. Die Haufigkeit der Monosomie
betré&gt innerhalb des Turner Syndroms
ca. 50%.
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Isochromosom

Der isochromosomen Typ ist durch den
Kariotyp 46,X,i(Xq) und 46,X,i(Xp)
vertreten. Turner-Patientinnen mit einem
Isochrom haben noch beide X-Chro-
mosomen, aber eines der beiden ist
teilweise verkirzt.

Normalerweise teilt sich ein Chromo-
som der lédnge nach, aber im Fall des
Isochroms hat es sich quer geteilt. Das
Resultat ist der Verlust von einem gan-
zen oder einem Teil eines Chromoso-
menarms und damit des genetischen
Materials, das darin enthalten war.
Zwei normale X-Chromosomen sind
nétig fur eine richtige sexuelle Entwick-
lung. Der Ausdruck «lsochrom» in be-
zug auf ein X-Chromosom mit einem
normalen langen Arm, Kariotyp
46,Xi(Xq), bedeutet, dass der kurze
Arm des Chromosoms verlorenging,
und dass der lange Arm doppelt vor-
handen ist. Frauen mit diesem Isochrom
sehen mit grosser Wahrscheinlichkeit
nicht anders aus als Monosomie-Pa-
tientinnen. Trotzdem haben sie etwas
weniger h&ufig Nackenfalten und kar-
diovaskulére Schaden.

«lsochrom» bezogen auf ein X-Chro-
mosom mit einem kurzen Arm, Kariotyp
46,X,i(Xp), bedeutet, dass der lange
Arm des Chromosoms verlorenging
und der kurze Arm verdoppelt wurde.
Solche Frauen sind haufig grésser als
diejenigen mit anderen Formen des Tur-
ner Syndroms.

Diese Form des Isochroms ist selten,
aber man weiss, dass sie zu Sterilitat
und einem Verlust der sexuellen Ent-
wicklung fohrt. Beide Isochrom-Typen
machen etwa 12-20% aller Turner-Fal-
le aus.

Mosaik

Wenn einerseits die Chromosomen-
zahl oder die Struktur in verschiedenen
Zellen von einem Organismus verschie-
den ist, wird dies als chromosomales
Mosaik bezeichnet.

Das Mosaik ist typischerweise durch
den Kariotyp 45,X/46,XX vertreten. In
dieser Art von Turner Syndrom sind nur
einige der Zellen betroffen, indem ih-
nen das zweite Geschlechtschromo-
som fehlt. Solche Patienten zeigen vbli-
cherweise die geringste Anzahl von
physischen Merkmalen, die mit dem
Turner Syndrom assoziiert sind. Dreis-
sig bis vierzig Prozent aller Turner-Syn-
drom-Patientinnen haben ein Mosaik.
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Zelltypen unterscheiden sich im Mo-
saik. Eine Patientin kann zum Beispiel
einige Zellen haben, denen das ganze
X-Chromosom fehlt, zusétzlich zu eini-
gen Zellen, die isochrom sind.

Bis zu 20% dieser Gruppe kénnen die
Menstruation haben, und bis jetzt
kennt man mehr als hundert nachge-
wiesene Schwangerschaften von Frau-
en mit einem Mosaik. Diejenigen, die
die Menstruation haben, gehen meist
in eine frthe Menopause, beginnend
Ende ihrer zwanziger oder anfangs der
dreissiger Jahre.

4. Behandlung

Ein Hauptmerkmal des Turner-Syn-
droms ist, dass die Patientinnen keine
funktionstiichtigen  Ovarien _haben,
d.h., dass sie keine eigenen Ostroge-
ne produzieren kénnen. Das bedeutet,
dass die Mé&dchen nicht spontan pu-
bertieren und deshalb Ostrogene ein-
nehmen missen. Nach Abschluss der
Pubertat darf die Einnahme von Ostro-
gen nicht abgestellt werden. Das ist for
viele Frauen nicht leicht zu ertragen,
wenn sie sich klar dariber werden,
dass sie die Mittel ein leben lang ein-
nehmen missen. Ohne diesen «Ersatz»
kommen die Fraven (nachdem sie be-
reits eine kinstliche Pubert&t hatten) in
eine frihzeitige Menopause, was heis-
sen kann: Wallungen, psychische Reiz-
barkeit, Depressionen, trockene Schei-
de, schlechter Stoffwechsel, Osteo-

Was ich am Kleinsein schatze

— Ich kann hohe Absdtze tragen

— Ich habe fast Gberall Platz

— Die leute haben keine Angst vor mir
— Ich bin meistens in der Mitte einer Fo-
tografie

— Ich kann in der Badewanne liegen

— Auf normalen Betten oder Sofas kann
ich bequem liegen

Nachteile, wenn man klein ist

— Halteschlaufen im Bus oder Tram
sind kaum zu erreichen

— Kleiderstéinder sind meist zu hoch

— Im Kino oder Theater ist es schwie-
rig, Uber die Képfe zu sehen

— Das Gefthl, in einer Menschenmen-
ge verloren zu sein und jemanden in
der Menge suchen zu missen, wird
zum Problem

— Die Kosten und die Umstande, stén-
dig neue Kleider abzuéndern, sind fru-
strierend

porose efc. zu leiden. Es gibt heute
gute, fein dosierte Praparate, die als
Pille, Spritze und neuerdings als Pfla-
ster angewandt werden kénnen.

Fraulichkeit und Sexualitét

Es ist wichtig, Fraulichkeit und Sexuali-
t&t zu diskutieren, da doch der emotio-
nell am schwersten zu ertragende
Aspekt des Turner Syndroms die Un-
fruchtbarkeit ist. Ein anderer Grund zur
Besorgnis ist der Umstand, dass die se-
kundaren Geschlechtsmerkmale fehlen
kdnnen. Turner’s Individuen sind pha-
notypisch weiblich, und es besteht
Uberhaupt kein Zweifel dariber, dass
das Individuum weiblich ist. Der «Pha-
notyp» stellt das physische Erschei-
nungsbild eines Individuums dar. Der
Ph&notyp ist eine physiologische, nicht
eine psychologische Klassifizierung.
Turner’s Frauen machen sich Sorgen
Uber die Sexualitat und ihre eigenen
Fahigkeiten, ausgefillte und befriedi-
gende sexuelle Beziehungen zu errei-
chen. Einige glauben, weil ihre Physio-
logie sich verschieden entwickelt hat,
dass sie von einem potentiellen Partner
zurickgewiesen wirden. «lch habe
Angst davor, dass jemand, den ich lie-
be, mich eventuell links liegen lasst we-
gen einer anderen Frau, die schéner ist.
Wie es auch kommt, am Ende bin ich
doch immer der Verlierer.» Dies ist eine
allgemein verbreitete Angst. Trotz der
Tatsache, dass jede Frau physisch ein-
zigartig ist. Die Ostrogenbehandlung
hilft Turner’s Frauen, eine &hnliche Figur
zu entwickeln wie die anderen Frauen.
Turner’s Frauen sind voll dazu f&hig,
einen Orgasmus zu haben. Obwohl
dies nicht notwendigerweise das Ziel
jeder sexuellen Beziehung ist, wurde
doch in letzter Zeit dem Orgasmus viel
Bedeutung beigemessen. In dieser
Hinsicht unterscheiden sich Turner’s
Frauen sicher nicht von anderen Frau-
en. Viele neuere Studien haben ge-
zeigt, dass der Héhepunkt im Orgas-
mus im wesentlichen von der eigenen
psychologischen Verfassung abhéngt.
Je glucklicher du mit deinem Partner
bist, umso einfacher wird es auch sein,
einen Orgasmus zu erreichen.

5. Wachstum und Wachstums-
stimulation

Die Charakteristika des Wachstums
von Turner-Méadchen, von Geburt an
bis die Endgrésse erreicht ist:

Schweizer Hebamme/Sage-femme suisse/ Levatrice svizzera — 3/1991

— Turner-M&dchen sind schon bei der
Geburt kleiner — 97% der lénge von
anderen neugeborenen Mé&dchen.

— Wéhrend der Kindheit wachsen sie
langsamer. Mit acht Jahren entspricht
ihre lange 90% der lange der Mad-
chen, die normal wachsen.

— Mit neun Jahren beginnt der Puber-
tatsschub. Turner-Mdadchen haben kei-
nen Pubertdtsschub, wachsen aber
konstant weiter. Das bringt mit 13-14
Jahren eine weitere Reduktion der rela-
tiven Grosse bis zu 85%.

— Ab 14 Jahren wachsen die anderen
Mé&dchen langsamer als Turner-Mad-
chen, deshalb holen sie etwas auf.

— Mit 18 Jahren stoppt das Wachstum
bei anderen Madchen, wéahrend Tur-
ner-Mdadchen immer noch wachsen.

«O.k., Mami, ich bin bereit fir die Spritze!»

— Die relative Endgrésse von Turner-
Médchen liegt bei ca: 88% der Gros-
se von anderen erwachsenen Frauen.
(In Danemark liegt die endgultige
Grésse von Turner-Frauen um 147 cm,
wdhrend  dénische  Frauen  durch-
schnittlich 167 cm werden.)

Heute kénnen wir das Wachstum mit
verschiedenen Hormonbehandlungen
stimulieren. Hier sind die drei Katego-
rien:

1. Wachstumshormone (missen t&g-
lich mittels Injektionen verabreicht wer-
den). Wachstumshormone beeinflus-
sen wahrscheinlich die endgiltige
Grésse.

2. Anabolische Steroide (werden tag-
lich als Tablette genommen) erhéhen
die endgiltige Grésse um 3-5 cm.
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3. Ostrogene (werden taglich als Ta-
blette genommen) beginstigen die
endgiltige Grésse nicht.

Froher glaubte man, dass Ostrogene
die Endgrésse reduzieren wirden,
wenn man sie verabreichte, bevor das
Médchen ausgewachsen war. Man
weiss jetzt, dass Ostrogene keinen ne-
gativen Effekt haben, falls man sie in
den richtigen Dosierungen zur richti-
gen Zeit verabreicht. In bezug auf
Wachstumshormone glaubt man mehr
und mehr, dass diese die Endgrésse er-
héhen werden. Wieviel, weiss man
nicht mit Sicherheit, da bis jetzt noch
kein Turner-Madchen, das Wach-
stumshormone erhalten hat, erwach-
sen ist. Anabolische Steroide wurden
in verschiedenen Studien getestet,
aber die Resultate sind widersprich-
lich. Die besten Studien haben eine Er-
héhung der Endgrésse um 5 cm ge-
zeigt. Eine sehr wichtige Form der hor-
monellen Behandlung, die oben nicht
erwdhnt wurde, ist die kombinierte Be-
handlung mit  Wachstumshormonen
und Oxandrolon.

Sie finden hier in gekirzter Form, die
Resultate einer ddnischen Studie, in
welcher 28 Turner-M&dchen im Alter
zwischen 11,5 und 16,5 Jahren wéh-
rend zwei Jahren mit Oxandrolon be-
handelt wurden.

Im ersten Jahr der Behandlung wuch-
sen sie fast mit doppelter Geschwin-
digkeit. Im zweiten Jahr weniger, aber
immer noch schneller als vor der Be-
handlung. Nach der Behandlung
wuchsen sie wieder mit «normaler
Wachstumsgeschwindigkeit».  Unge-
fahr 15 dieser M&dchen haben nun
ihre Endgrésse erreicht. Sie liegt etwa
3-5 cm héher als erwartet.

Aber ausser den erhofften Wirkungen
gab es auch einige unerwinschte: Eini-
ge der Méadchen beklagten sich tber
Akne, mehr Gesichtshaare, und eines
der M&dchen hatte eine kleine Verlan-
gerung ihrer Klitoris. Alle diese Effekte
verschwanden nach Beendigung der
Behandlung. Andere Studien in der
Schweiz, in Westdeutschland und in
den USA haben dhnliche Resultate er-
geben.

Schlussfolgerung

Das Turner Syndrom ist vielleicht die
harmloseste Form eines Chromoso-
menschadens. Die durch das Turner
Syndrom bedingten emotionellen Pro-
bleme bestehen zum Teil auch fir «nor-

Die nachfolgenden Statistiken sol-
len helfen, das Turner Syndrom
an seinen richtigen Platz inner-
halb der Vielzahl der kongenita-
len Sch&den zu stellen.

Drei Prozent aller Kinder werden
mit einem kongenitalen Schaden
geboren. Etwa 60% aller sponta-
nen Trimester-Missgeburten haben
einen Chromosomenschaden als
Ursache. In etwa 20% dieser
Schwangerschaftsabbriche  wur-
den Turner’s Syndrome diagnosti-
ziert. Nur etwa 2% aller Féten mit
einem Turner Syndrom Uberleben
bis zur Geburt. Eine magliche Er-
klarung dafr ist eine oft gefunde-
ne Flussigkeitsansammlung  im
Gewebe des Fétus, was dann den
Schwangerschaftsabbruch  be-
wirkte.

Das zweite X-Chromosom ist im
weiblichen Fétus nur vom Moment
der Empféngnis bis etwa zum 16.
Schwangerschaftstag  aktiv. Viel-
leicht wird wahrend dieser Periode
der chromosomalen Aktivitat der
Unterschied zwischen der Popula-
tion mit einem Turner Syndrom und
der «normalen» Population ge-
schaffen.

male» Frauven. Die Tatsache, dass Tur-
ner’s Frauen nachweislich ein norma-
les, gesundes und erfilltes leben fih-
ren kénnen, trotz ihrer physischen und
emotionellen  Schwierigkeiten, st
wahrscheinlich der wichtigste Aspekt
dieser Publikation. Aus diesem Grund
haben wir jede Gelegenheit benutzt,
um genau diesen Punkt hervorzuhe-
ben.

Es ist fur jedermann eine grosse Aufga-
be, dem eigenen leben einen tieferen
Sinn zu geben. Selbsthilfegruppen
kénnen Turner’s Frauen bei dieser Auf-
gabe helfen. Esist zu hoffen, dass eine
andere Informationspolitik dazu fuhrt,
dass die unnétigen Schranken zwi-
schen der «abgestempelten» und der
«normalen» Population wegfallen wer-
den. O

Selbsthilfegruppe Turner Syndrom
Schweiz:

Monika Bader
Kappelisackerstrasse 101,

3063 lttigen
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Quellen

1. Turner Syndrom von A-Z

2. Infoblatt der Selbsthilfe Turner Syn-
drom Schweiz 1990

3. Zusammenfassung vom ersten Infer-
nationalen Turner Syndrom Gruppen-
treffen

Alles erhaltlich bei

" Monika Bader

Kappelisackerstr. 101
CH-3063 lttigen

Telefon 031/58 44 42 (abends)
oder 031/64 35 20 (tagsuber)

LESERBRIEF

Da findet in der Schweiz eine Veran-
staltung statt von grosser Bedeutung
(glaubte ich wenigstens), und die Heb-
ammenzeitung erwdhnt diese mit kei-
nem Wort.

Die Rede ist vom Symposium, das am
16. und 17. Juni 1990 in luzern zum
Thema «Geburt — Gebaren — Gebo-
renwerden» durchgefihrt wurde.

Nun, ich weiss, es finden jahrlich viele
solcher Anlésse statt, und ob sie alle
«reportagewirdig» sind, weiss ich
nicht. Aber beim Obenerwdhnten war
doch immerhin Sheila Kitzinger gela-
den und bestritt einen betréchtlichen
Teil des Wochenendes. Ich war ent-
t&uscht, dass die «Schweizer Hebam-
me» nicht dariber berichtete. Ich wage
zu behaupten, dass viele (wenn nicht
die meisten) zukinftigen Eltern Uber
den Namen Frau Kitzingers stolpern.
lhre Bucher Gber Schwangerschaft und
Geburt sind weltbekannt und auch im
deutschen Sprachraum in zigtausend-
facher Auflage erschienen.

Angesichts dieser Tatsache dirften wir
annehmen, dass auch Hebammen In-
teresse zeigen, aktiv an solch einem
Anlass teilzunehmen oder dariber In-
formationen zu bekommen.

Ich denke, unserm Berufsstand kénnte
es nur von Nutzen sein, sich in Zukunft
bei &hnlichen Veranstaltungen vertre-
ten zu lassen.

Gabriela Felber
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