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Cirka en av 2 000 nyfödda
flickor har Turners syndrom,
som orsakas av att en X-kromo-
som saknas helt, delvis eller är
förändrad. Det medför vanligen
kortvuxenhet och utebliven pu-
bertet. Ett problem, som tidiga-
re noterats men ej klarlagts, är
upprepade öroninfektioner un-
der barndomen och senare en
fortskridande hörselnedsätt-
ning, som i många fall gör det
nödvändigt med hörapparat i
relativt unga år.

Kortvuxenhet, halsvinge och avsak-
nad av pubertetstecken ger den klassis-
ka bilden vid Turners syndrom. Sedan
början av 1960-talet har diagnosen kun-
nat fastställas genom kromosomanalys.
Man räknar med att 1:2 000 nyfödda
flickor har Turners syndrom [1]. Den
vanligaste kromosomavvikelsen där en
X-kromosom saknas helt (45,X) finner
man i ungefär hälften av fallen. Övriga
saknar en X-kromosom helt i en del cel-
ler (45,X) men har en normal kromo-
somuppsättning (46,XX) i andra celler
(cirka 15 procent). Vidare förekommer
olika strukturella avvikelser på X-kro-
mosomen i en del eller alla celler (till
exempel 45,X/46,X,i(Xq), 45,X/
46,XX/47,XXX, 45,X/46,XY).

Gemensamt för nästan alla kvinnor
med Turners syndrom är kortvuxenhet,
de blir sällan över 150 cm, samt avsak-
nad av spontan pubertet. Idag behandlas
dessa flickor med tillväxthormon och
puberteten induceras med östrogener.
Många associerade avvikelser har be-

skrivits, men dessa är vanligen av mind-
re betydelse, förutom hörselnedsätt-
ningen som utgör ett stort problem för
kvinnorna.

Otiter vanligt hos
yngre Turnerflickor 
Lindsten beskrev redan 1963 en

koppling mellan Turners syndrom, upp-
repade öroninfektioner och hörselned-
sättning [2] vilket även  har bekräftats i
senare undersökningar. Man har försökt
förklara orsaken till otiterna med olika
anatomiska variationer i örats uppbygg-
nad, men datortomografi har ej kunnat
påvisa några sådana avvikelser [3, 4, 5].

De audiologiska resultaten i littera-
turen har ej varit entydiga. Man har be-
skrivit förekomst av både sjukdom i
mellanörat (50–80 procent) och sjuk-
dom i innerörat på grund av neurogen
skada (42 procent). 

Upprepade otiter kan leda till kro-
nisk sjukdom, som i sin tur kan ge hör-
selnedsättning i form av ett lednings-
hinder. Operativa ingrepp kan i vissa
fall lindra dessa skador i mellanörat.
Recidiverande otiter är vanligast hos de
yngsta Turnerflickorna och kan med
adekvat behandling och kontroll läka ut
i skolåldern eller under tidiga tonåren.
Vanligen sker detta något senare än hos
vanliga så kallade öronbarn.

Nervskador, sensorineural hörsel-
nedsättning, lokaliserade till innerörat,
visar sig som en så kallad dip eller häng-
matta i mellanfrekvenserna och liknar
de nedsättningar man kan finna vid ärft-
liga hörselskador [6]. Denna hörselned-
sättning är irreversibel, kan således ej
avhjälpas operativt utan måste behand-
las med hörhjälpmedel. 

I en nyligen publicerad undersök-
ning har vi kunnat visa att den sensori-
neurala dippen förefaller korrelerad till
typen av kromosomförändring. Mest
frekvent ses denna koppling vid karyo-
typen 45,X och 45,X/46,X,i(Xq). Dessa
två karyotyper har avsaknad av respek-
tive mest förlust av X-kromosomen, vil-
ket kan tala för ett genetiskt locus för
sensorineural hörselnedsättning på just
X-kromosomen. Dippen ger sällan ti-
digt upphov till sociala hörselproblem
på grund av hjärnans förmåga att kom-
pensera för bortfallet. Dippen progredi-

erar dock med åldern och leder till hör-
selnedsättning hos de medelålders kvin-
norna, framför allt då en tidig ålders-
komponent i diskanten adderas [7]. Det-
ta kan innebära en förhållandevis snabbt
progredierande hörselnedsättning som
endast kan avhjälpas med hörapparat. 

Öronproblem hos
85 procent av barnen
För att närmare belysa och försöka

förklara när och hur Turnerkvinnan
drabbas av hörselnedsättningar har vi
undersökt 89 flickor och kvinnor. Figur
1 visar fördelningen av de olika karyo-
typerna hos 87 av deltagarna Deltagar-
na delades in i tre åldersgrupper: barn
< 15 år (grupp I, N=6), kvinnor  i åldern
16–34 år (grupp II, N=34) och kvinnor
≥34 år (grupp III, N=46). Detaljerad ål-
dersfördelningen visas i Figur 2. 

Anamnes, klinisk undersökning och
hörseltest utfördes av samma öronläka-
re vid öronkliniken, Karolinska sjukhu-
set. Hörseln mättes enligt standardise-
rade hörseltest [8] med hörtrösklar för
rena toner, mätt i dB HL (Hearing Le-
vel), i följande 10 frekvenser: 125, 250,
500 Hz samt 1, 1,5, 2, 3, 4, 6 och 8 kHz.
Luft- och benledning samt diskrimina-
tion testades. Webers och Rinnes tester
utfördes. För att ange hörselnedsätt-
ningen beräknades medelvärdet för 0,5,
1 och 2 kHz.

Öronproblem rapporterades för 85
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Figur 1. Karyotypernas fördelning hos 87
kvinnor med Turners syndrom.
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procent i grupp I, 55 procent i grupp II
och 52 procent i grupp III. Flera av bar-
nen hade pågående otit/otosalpingit.
Med stigande ålder minskade eller upp-
hörde problemen i mellanörat. Vissa
spontanläkte utan sequele. Hos andra
uppvisade audiogrammet ett lednings-
hinder orsakat av mellanöreproblemen.
Rena ledninghinder var vanligast i
barngruppen medan så kallade blanda-
de hörselnedsättningar (ledningshinder
i kombination med sensorineural ska-
da) endast förekom hos 12 procent i alla
åldersgrupper. Med stigande ålder blev
hörselskadan rent sensorineural hos de
flesta.

När dip förekom låg den i mellanfre-
kvenserna (0,5–3 kHz) och ökade med

åldern. Medelvärdet för dippens djup
var i grupp I 15 dB, i grupp II 43,3 dB
och i grupp III 50,6 dB talande för en
progress med stigande ålder. Ett sam-
band sågs också mellan förekomst av
dip och karyotyp, där 45,X och
45,X/46,X,i(Xq) visade en hög före-
komst av dippar, medan 45,X/46,XX
uppvisade en lägre frekvens och hos öv-
riga karyotyper sågs detta endast i en-
staka eller inga fall (Figur 3). Dessa re-
sultat överensstämmer med tidigare
publicerade [7].

Hos barnen  såg man i 100 procent av
fallen mycket tidigt en tendens till dip,
men då denna låg inom området för nor-
mal hörsel (≤20 dB) räknades den ej
som hörselnedsättning. Vanligen sågs

dippen i 2–3 kHz-regionen. I grupp II
förekom dippen mer frekvent, vanligast
i 2 kHz-regionen, och de flesta hade då
fallit utanför det normala hörområdet. I
grupp III var dippen som djupast och
låg ibland delvis gömd i den  åldersbe-
tingade diskantnedsättningen. I denna
grupp var dippar mest förekommande i
1,5 kHz-regionen (Figur 4).

Hörselnedsättningen, beräknad som
medelvärdet för benledning i frekven-
serna 0,5, 1 och 2 kHz och jämfört med
svenska åldersmatchade kontroller
(Databas A och B) visas i Figur 5. 

Den åldersbetingade hörselnedsätt-
ningen beroende på innerörepåverkan
inträdde tidigare hos Turnerkvinnor än
hos åldersmatchade kontroller [7]. En
Turnerkvinna i åldern 40-49 år har sam-
ma hörsel som en normal svensk kvin-
na i åldern 60–69 år.

Hörapparat vanligt bland
de undersökta kvinnorna
Inget av de yngre barnen hade hörap-

parat, men flera hade vid tillfället för
undersökningen transmyringeala rör in-
opererade för dränage i mellanörat. I
grupp II hade 10 procent hörapparat och
bland kvinnor ≥34 år 27 procent, vilket
är en hög siffra då man räknar med att
cirka 3 procent av befolkningen har hör-
apparat i Sverige.

Inget samband kunde återfinnas
mellan hormonell behandling, rökning,
hereditet, buller eller ototoxiska medel
och den uppmätta hörselnedsättningen.

För att illustrera de olika typerna av
hörselnedsättning som förekommer vid
Turners syndrom visas i Figur 6 fyra re-
presentativa audiogram. Audiogram A
är ett helt normalt audiogram. Audio-
gram B visar vid test av benledningen
en dip i 2 kHz-regionen hos en 14-årig
flicka, med karyotyp 45,X. Luftled-
ningen visar bilateralt en uttalad ned-
sättning. Denna flicka har blivit hjälpt
av en plaströrsoperation, och har nu en
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Figur 2. Antal deltagare fördelade efter
åldersgrupp.

Figur 4. Procentuell förekomst av dip i
de olika åldersgrupperna.
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Figur 3. Procentuell förekomst av dip i
audiogrammet hos de olika karyotyperna.



betydligt förbättrad hörsel. Prognos-
tiskt sett kommer denna flicka förhopp-
ningsvis att klara av sina problem med
mellanörat, men troligen kommer dip-
pen att progrediera och leda till tidig
hörselnedsättning av sensorineural typ.
Audiogram C visar en sensorineural dip
på cirka 40 dB, mest uttalad i 2 kHz-re-
gionen hos en 37-årig kvinna med kary-
otyp 45,X/46,X,i(Xq). Denna kvinna
har ej uttalade hörselproblem eftersom
hon centralt kan kompensera  tämligen
väl för dippen då hon har en bevarad
hörsel i bas och diskant. Audiogram D
visar en sensorineural nedsättning i
mellanregistret med pålagring av ål-
dersnedsättningen i diskanten hos en
45-årig kvinna med karyotypen 45,X.
Denna kvinna fick relativt hastigt på-
kommande progredierande problem
med sin hörsel i arbetssituationen, blev
mycket trött och hade svårt att hänga
med. Det tog flera år innan hon sökte lä-
karhjälp och besvären kunde lokalise-
ras till en dålig hörsel.

Tidig sensorineural skada
som blir större med åren
Undersökningen visar att hörselned-

sättning är vanlig vid Turners syndrom.
Tidigare antaganden om att frekventa
otiter under barnaåren skulle vara hu-
vudsaklig orsak till hörselnedsättning-
en bör omprövas. Hörselnedsättningen i
mellanregistret (dippen) talar för en ti-
dig sensorineural skada som progredie-
rar med ålder. I en tidigare studie av
Turnerkvinnor ≥ 34 år [7] fann vi att 90
procent hade en hörselnedsättning och
inte i något fall var orsaken ett lednings-
hinder. Endast 12 procent uppvisade en
kombinerad skada med ledningshinder
och sensorineural hörselnedsättning.

I den aktuella studien av 89 flickor
och kvinnor ser man ett samband mel-
lan hörselnedsättning, ålder och karyo-
typ. I den yngsta åldersgruppen sågs en
ökad frekvens av otit och otosalpingit
med ledningshinder, där man också hos
vissa karyotyper fann tendens till dip,
dock inom normalområdet. Kvarståen-
de problem med mellanörat och en pro-
gressiv sensorineural dip sågs i den
mellersta åldersgruppen. De äldre kvin-
norna uppvisade i många fall en grav
sensorineural hörselnedsättning som
var hörapparatskrävande.

För att samla information och arbeta
fram vårdprogram för flickor och kvin-
nor med Turners syndrom har man på
landets samtliga universitetssjukhus
bildat team bestående av barn- och vux-
enendokrinologer, gynekologer, geneti-
ker samt otologer/audiologer.

En erfaren öronläkare bör kontrolle-
ra barnen vid otit/otosalpingitbesvär.
Man bör vara generös med operationer
i form av transmyringeala mellanöron-
dränage och klinisk uppföljning för att

tidigt upptäcka besvär i mellanörat och
kanske förhindra utveckling av kronis-
ka sådana till bland annat kolesteatom.
Information bör ges  om förekomst av
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Figur 5. Hörtröskel hos Turnerkvinnor
jämfört med åldersmatchade kontroller
i olika åldersgrupper.

Figur 6. Representativa audiogram i
olika åldrar hos fyra Turnerkvinnor med
olika kromosomuppsättning.
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eventuell dip, dess korrelation till ka-
ryotypen samt prognos.  

Kvinnor i åldrarna 15–34 år skall
kontrolleras som patienter med kronis-
ka besvär med mellanörat om de har
forsatta besvär av otiter. Om endast en
mindre sensorineural dip ses i audio-
grammet utan subjektiva hörselproblem
rekommenderas kontroller vart annat
till vart femte år.

De äldre Turnerkvinnorna behöver
råd och information om prognos och
örats tidiga åldrande, samt vilken au-
diologisk hjälp som kan erbjudas i form
av tekniska hjälpmedel och hörappara-
ter. De barn och kvinnor som inte upp-
visar någon dip eller tillhör en karyotyp
där dippen är ovanlig (45,X/46,XY,
45,X/46,XX/47,XXX) behöver ej kont-
rolleras regelbundet men informeras
och följas vid subjektiva besvär.

Viktigt är att de läkare som kommer
i kontakt med Turnerkvinnor blir med-
vetna om sambandet mellan hörselned-
sättning och Turners syndrom. Sanno-
likt kommer vi att kunna förutsäga om
risk föreligger för utveckling av allvar-
lig hörselnedsättning genom att följa
audiogrammen (dippens utveckling)
och korrelera till karyotyp.

Samtliga kvinnor och flickor med
Turners syndrom skall vid diagnos re-
mitteras till närmaste öronklinik vid
universitetssjukhus för undersökning
och hörseltest. Varje enskild kvinna kan
då få information om just sin hörsel, tro-
lig prognos och möjliga hjälpmedel för
att slippa en lång och besvärlig social
period med odiagnostiserad hörselned-
sättning.   
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Projektet Anonymous starta-
des under 1995 och riktar sig till
familjer med ett svårt hjärn-
sjukt barn utan känd diagnos,
trots omfattande utredningar.
Syftet är att bygga upp ett ge-
menskapens familjestöd då den
medicinska expertisen står råd-
lös och då definierad sjukdoms-
tillhörighet saknas.

Att ha ett barn med svårt handikap-
pande hjärnsjukdom, där trots otaliga
omfattande utredningar ingen diagnos
kunnat ställas, innebär för den drabbade
familjen en oerhörd påfrestning och
frustration. Inga andra familjer med
samma sjukdom går att hänvisa till, ge-
mensamt forum saknas. Dessa föräldrar
står helt ensamma. Förståeligt nog gri-
per de kanske på egen hand halmstrån
utomlands, stundom helt meningslösa
och ibland ekonomiskt förödande. Dia-
gnos eller ej spelar stor roll även när det
rör sig om en sällsynt och obönhörligt
fortskridande sjukdom. Diagnos ger ett
klarläggande av fakta. Det kan innebära
terapi, preciserad information och
handledning, familjerådgivning samt
möjligheter till kontakt i föräldragrupp.

Projekt som nätverk
I Socialstyrelsens stimulansprogram

för »Små och mindre kända handikapp-
grupper» har vi vid barnklinikerna på
Östra sjukhuset i Göteborg startat akti-
viteten »Anonymous» [1]. De drabbade
familjerna får där en chans att i nätverk
möta andra i samma situation, att nalkas

sina problem med stöd av varandra och
att genom anknuten barnneurologisk
expertis erhålla den aktuella informa-
tion som ändå kan ges.

Projektet, som nu går in på sitt andra
år, inleddes 1995 med en uppsökande
verksamhet först i västsvenska sjuk-
vårdsregionen och efter hand med
landsomfattande men ännu långt ifrån
helt utbyggda kontakter [1]. Av sekre-
tesskäl är identifieringen respektive till-
ståndsgivningen för att få fram basdata
och intresseanmälan stundom något
omständlig men nödvändig. Uppspår-
ningen av aktuella, intresserade familjer
har skett dels genom de regionala barn-
neurologiska enheterna, dels via per-
sonliga kontakter med många av lands-
tingens barnhabiliteringar. I vårt land
underlättas uppsökandet av att kontakt-
nätet beträffande barnneurologiska
handikapp är så välfungerande, långt
bättre än annorstädes i västvärlden.

Stort behov att träffas
På Ågrenska utanför Göteborg, som

är ett unikt center för familjer med barn
och ungdomar med handikapp och an-
nan kronisk sjukdomsproblematik,
samlades i april 1995 ett 60-tal Anony-

HJÄRNSJUKA BARN
UTAN FASTSTÄLLD DIAGNOS
”Anonymous” – nätverk för stöd och information
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Tabell I. Sjukdomspanoramats fördelning inom Anonymous-gruppen, januari 1996. Barnen och
ungdomarna är utredda vid barnklinik. Bland de medfödda stationära encefalopatierna märks
bl a sju barn med vid magnetisk resonanstomografi av hjärnan påvisad defekt i myelinutveck-
lingen (kongenital hypomyelinisering/dysmyelinisering), därav tre syskonpar. Samtliga är ut-
vecklingsstörda.

Därav med två Antal barn/
Antal familjer eller fler barn ungdomar

Fortskridande CNS-processer 32 7 40
Stationära encefalopatier 29 7 36
Övriga tillstånd
(post/parainfektiösa) 3 0 3

Totalt 64 14 79


