Sporgeskemaundersggelse
blandt forzeldre til piger med
Turners Syndrom

Initiativet til undersggelsen er taget af Foraeldregruppen under
Landsforeningen af Turner Kontaktgrupper i Danmark,
og undersggelsen er foretaget i teet samarbejde med Turner Centret for information,
radgivning og forskning samt Landsforeningen af Turner Kontaktgrupper.




Sporgeskemaundersggelse
blandt forzeldre til piger med
Turners Syndrom

Initiativet til undersegelsen er taget af:
FORZLDREGRUPPEN

En stor tak til de foraeldre,
der har brugt tid pa at besvare spergeskemaerne.
Mange har gjort utrolig meget ud af, at besvare spgrgsmalene
sa fyldestgerende som muligt.

Vi vil gerne takke Novo Nordisk A/S
for velvillig sponsorering af undersggelsen.




Forord

Turners Syndrom er velbeskrevet her i Danmark bl.a. i Turner informationsbogen om
Turners Syndrom og Turner Kontaktgrupper af Johannes Nielsen, Rune W. Naeraa
og medlemmer af de danske Turner Kontaktgrupper. En sadan beskrivelse udelades
derfor i denne sammenhaeng, bortset fra angivelse af:
De vigtigste tegn pa Turners Syndrom:
e Der er nedsat sluthgjde hos 98%.
Gennemsnitshejden for kvinder med Turners Syndrom i Danmark er 147 cm
varierende fra 134 til 162 cm. Denne hgjde ligger ca. 20 cm under hgjden for
kvinder med normale kromosomer.
Mangelfuld udvikling af de sekundaere kenskarakterer hos 95%.
Mangelfuld udvikling af seggestokke hos 95%. (Streg-gonader).
Ingen spontane menstruationer hos 85%.

Forsnaevret hovedpulsare (coarctatio) hos ca. 8%.

Andre mindre udtalte hjertefejl hos ca. 15% af pigerne.

Dette betyder, at alle der far stillet diagnosen Turners Syndrom skal have foretaget
en ultralydsscanning af hjertet (eccocardiografi), idet blot man er opmaerksom pa
problemet i tide, er det saledes, at hjerte karsygdomme under alle omsteendig-
heder kan behandles, eventuelt opereres med godt resultat.

Der er forhgjet blodtryk hos ca. 15%.

Halsvingedannelse eller bred hals hos 40%.
Er dette kosmetisk generende, kan disse opereres med et godt resultat.

Heevelser pa hand- og fodrygge ved fedslen hos godt 30%

Nedsat horelse i meget varierende grad hos ca. 70% af voksne Turner kvinder.
(Fra 50-ars alderen).

Nyreabnormiteter hos ca. 20%

Disse misdannelser er sjeeldent af klinisk betydning, men kan imidlertid disponere
for urinvejsinfektioner, og en urinpreve bor underseges ved feber uden kendt
arsag. Behandling er kun nedvendig, hvis det medferer forhejet blodtryk eller
forer til infektion i urinvejene.




Den nedsatte hgjdeveekst og den nedsatte sluthgjde kan veere et problem, men her er
genteknologien virkelig kommet piger med Turners Syndrom til hjeelp.

Tidligere, hvor vaeksthormon blev udvundet af menneskelige hypofyser, var der ikke
nok veeksthormon til at kunne tilbyde behandling af piger med Turners Syndrom.
Veaeksthormonet blev udelukkende brugt til behandling af bern med vaekst-
hormonmangel.

| dag kan vaeksthormon imidlertid fremstilles ud fra bakterier, som ved gensplejs-
ningsteknik har faet overfort evnen til fremstilling af veeksthormon, som er identisk
med menneskeligt veeksthormon.

Med baggrund i dette gav Sundhedsstyrelsen i 1987 derfor “grent lys” for at diagno-
sen Turners Syndrom er indikation for behandling med rekombinant vaeksthormon.

Det er nu muligt at oge vaeksthastigheden i barndommen, ligesom sluthgjden kan
@ges med cirka 10 centimeter, hvilket er af stor psykologisk betydning for pigen med
Turners Syndrom.

Det er heldigvis et omrade, hvor der pa verdensplan forskes ivrigt, sa der er god
grund til at tro, at resultatet af behandlingen vil blive steerkt forbedret i de
kommende ar.

Hyppigheden af Turners Syndrom er ca. 1 pr. 2000 pigefedsel, hvilket vil sige, at der
her i landet er ca. 1.300 piger og kvinder med Turners Syndrom. Cirka halvdelen er
diagnosticeret og derfor registreret i Cytogenetisk Centralregister.

Turners Syndrom er vaesentlig sjeeldnere end de fleste andre kenskromosoms-
afvigelser, hvilket skyldes, at fostre med karyotypen 45,X meget ofte aborteres
spontant tidligt i graviditeten. Undersgogelser har vist, at mere end 99% af fostre
med karyotypen 45,X aborteres spontant i graviditetens 1. trimester, mens kun
0,3% levendefades.

Hyppigheden varierer ikke, som ved visse andre kromosomfejl, med moderens eller
faderens alder pa befrugtningstidspunktet, og foraeldre til et barn med Turners
Syndrom synes ikke at have gget risiko for at fa endnu et barn med Turners Syndrom.




Materiale og metode

Undersagelser pa verdensplan har vist, at der blandt piger med Turners Syndrom

kan veere en mindre @get hyppighed af sociale tilpasningsproblemer, indleerings-
problemer, forsinket psykisk modning, nedsat koncentrationsevne, oget aktivitets-
niveau og darligt forhold til jeevnaldrende. Derfor har vi onsket at sporge foraeldre

til piger med Turners Syndrom i alderen 0-18 ar om, hvorvidt de kan genkende nogle
af de ovennavnte problemer hos deres datter, og i evrigt om, hvorledes de oplever at
veere foraeldre til en pige med Turners Syndrom.

Undersggelsens formal har endvidere veeret at foretage en kvalitetsundersggelse af
det arbejde, der foretages pa Turner Centret for information, radgivning og
forskning, i Landsforeningen af Turner Kontaktgrupper i Danmark, samt i Turner
Kontaktgrupperne.

Vi indhentede De videnskabsetiske Komiteers tilladelse til at foretage en sadan
kvalitetsundersogelse, saledes at vi kan fa konkretiseret, hvor det er, der er behov for
“en hjelpende hand”, og dermed blive bedre til vores arbejde, nar vi skal informere
og radgive vordende forzeldre til en pige med Turners Syndrom, og foraeldre der
netop har modtaget den besked, at deres datter har Turners Syndrom.

Initiativet til undersagelsen er taget af Foraeldregruppen under Landsforeningen af
Turner Kontaktgrupper i Danmark, og undersggelsen er foretaget i teet samarbejde
med Turner Centret for information, radgivning og forskning samt Landsforeningen
af Turner Kontaktgrupper i Danmark.

Vi udfeerdigede et spergeskema omfattende 41 spergsmal. (Bilag 1).

| april maned 2000 blev skemaet sendt til alle Foraeldregruppens medlemmer
(42 foreeldrepar), der har en datter med Turners Syndrom i alderen 0-18 ar.
29 har besvaret spargeskemaet svarende til 69%.

Foraeldreparrene er alle medlemmer af Landsforeningen af Turner Kontaktgrupper
i Danmark.




De vigtigste tegn pa Turners Syndrom

Nyreabnormiteter

Nedsat harelse (fra 50-ars alderen)
Haevelser pa hand- og fodrygge ved fodslen
Halsvingedannelse eller bred hals

Forhgjet blodtryk

Andre mindre udtalte hjertefejl

Forsnaevret hovedpulsare

Ingen spontane menstruationer

Mangelfuld udvikling af eeggestokke
Mangelfuld udvikling af de sekundzere kenskarakterer
Nedsat sluthgjde

.




Pigernes alder april 2000

Aldersgruppe

.

Hvor gammel er jeres datter med Turners Syndrom?
Alder Antal %
0-5 12 41
6-10 6 21
11-15 10 35
16 - 20 1 3
Total 29 100

Som det fremgar af tabel 1 var pigerne i alderen 14 maneder til 16 ar med en
gennemsnitlig alder pa 8 ar og 2 maneder.




Hvordan forlgb svangerskabet og fadslen

Adopteret

Problemer

Normal

.

Hvordan forlgb svangerskabet og fodslen?

Antal %
Helt normalt 20 69
Problemer 8 28

Adopteret 3

I alt 29 100

Svangerskaberne var i de 20 tilfeelde (69%) forlebet fuldsteendig normalt (tabel 2).
| et enkelt tilfeelde var pigen fedt med navlestrengen rundt om halsen, ellers var alt
forlgbet fuldstaendig normalt.

En mor besvarer spgrgsmalet om, hvorvidt svangerskabet forlob normalt med at sige,
at svangerskabet forlgb fuldstaendig normalt i starten, men 5 uger henne i svanger-
skabet bad hun sin leege om at fa foretaget en fostervandsprove, idet hun folte, at
der var et eller andet galt. Kvinden fik afslag pa dette onske, med den begrundelse at
hun var 23 ar gammel og sund og rask. Fire maneder henne fik kvinden ondt i maven
og blev fejlagtig opereret for blindtarmsbetaendelse. Hun blev udskrevet med besked
om, ikke at bevaege sig for meget rundt. Derefter havde kvinden det fint resten af
svangerskabet. Kvinden har siden taenkt pa, hvorvidt hun har veeret ved at abortere.

En kvinde kan ikke udtale sig om fedslen, da pigen er adopteret.

De resterende 7 kvinder havde problemer under svangerskabet, men der var tale
om de samme problemer, (f.eks. graviditetssukkersyge), som ogsa forekommer ved
svangerskaber, der ender med fodsel af et barn med normale kromosomer. Som
naevnt i forordet, ender ca. 99% af alle graviditeter med et Turner foster med
kromosomsammensaetningen 45,X, med en spontan abort inden for de forste 3 mdr.
af graviditeten. Det skal naevnes, at i 3 af graviditeterne var der bledninger, hvilket
kan veere et tegn pa truende abort, i henholdsvis 9., 10. og 16. graviditetsuge.




Var der ved fadslen nogle af de typiske tegn pa Turners Syndrom?

Uden tegn pa Turners Syndrom
Forsnaevring fra hals og hjerte
Hofteskred

Halsvingedannelse

Haevede hand og fodrygge

.

Var der ved fadslen nogle af de typiske tegn pa Turners Syndrom?
Antal %

Heevede hand og fodrygge 18 62
e Heraf 4 med halsvingedannelse
® Heraf 1 med hofteskred
¢ Heraf 1 med forsnaevring fra hals og hjerte
e Heraf 1 med hgj gane
Uden tegn pa Turners Syndrom 1 38

I alt 29 100

Der var 18 af pigerne (62%) (tabel 3), der var fodt med det mest klassiske kliniske
tegn pa Turners Syndrom, nemlig haevede hand og fodrygge.

Fire af disse 18 piger med Turners Syndrom er desuden fodt med halsvingedannelse.

En af pigerne er fodt med hofteskred, 1 med pulsforsnaevring fra hals og hjerte og
1 er fodt med hgj gane.

Alderen ved diagnosticeringen af de 18 piger med tegn pa Turners Syndrom er fra
14. svangerskabsuge til 13 ar med en gennemsnitsalder pa 13'/> maned.

Det er flot, at pigerne der fedes med de klassiske kliniske tegn pa Turners Syndrom,
nu bliver diagnosticeret sa tidligt.

De resterende 11 piger er fadt helt uden tegn pa Turners Syndrom. Disse piger har
faet stillet diagnosen lige fra fostertilstanden (amniocentese og chorion villus biopsi)
til en alder af 13 ar med en gennemsnitlig alder pa 6 ar, hvilket ogsa ma siges at veere
utrolig flot.




Tabel 3 fortsat

Alderen ved diagnostiseringen af de 18 piger med tegn pa Turners Syndrom

Maneder

Alderen ved diagnostiseringen af de 11 piger med tegn pa Turners Syndrom




Kunne jordemoderen se, at der var tegn pa Turners Syndrom

.

Kunne jordemoderen se, at der var tegn pa Turners Syndrom?

Antal %

Nej 28 97
Fostervandsprove 1 3

I alt 29 100

Pa sporgsmalet om, hvorvidt jordemoderen kunne se, at der var tegn pa Turners
Syndrom svarede de 28 (97 %) foraeldrepar nej (tabel 4). | denne forbindelse svarer
1 aegtepar, at flere leeger blev tilkaldt, sa hun havde bemaerket, at der var noget
anderledes ved vores datter.

Et segtepar svarer, at hverken laege eller jordemoder kunne se, at der var tale om
Turners Syndrom, men det kunne en sygehjaelper, der i en artikel i et ugeblad havde
leest, at haevede fodrygge var et af tegnene pa Turners Syndrom.

Det sidste aegtepar svarede, at da de i 16. svangerskabsuge fik foretaget en foster-
vandsprove (praenatal diagnosticering), der viste, at der var tale om en pige med
Turners Syndrom radede jordemoderen dem til abort.




Hvor gammel var jeres datter, da i fik meddelelsen om,
at hun har Turners Syndrom?

16-20 ar

11-15 ar

6-10 ar

0-5

For fodslen

10

\ Antal /

Hvor gammel var jeres datter, da i fik meddelelsen om, at hun har Turners Syndrom?
Alder Antal %

For fodslen 10
0- 5ar 66
6-10 ar 14

11-15 ar 10

16-20 ar 0

I alt 29 100

Som det fremgar af tabel 5 var pigerne i alderen 14. svangerskabsuge til 13 ar
gammel, med et gennemsnit pa 3 ar da diagnosen Turners Syndrom blev stillet.
D.v.s. at 90% af piger med Turners Syndrom var diagnosticeret inden udgangen af
deres 10. levear, hvilket er betydelig bedre end forventet.




Tabel 6

Hvem formidlede informationen og er i blevet informeret om jeres datters
kromosomsammensatning, og hvornar er | blevet informeret om denne?

Informationen omkring dette at parrets datter har Turners Syndrom er i langt de
fleste tilfaelde formidlet af en laege pa en peediatrisk afdeling.

Sytten ud af de 29 par, kender deres datters kromosomsammensaetning (karyotype).

Tabel 7

Hvorledes oplevede i dette at fa at vide, at jeres datter har Turners Syndrom?

To af foreeldreparrene havde i forste omgang faet at vide, at der var tale om en pige
med Downs Syndrom (mongolisme — Trisomi 21), og var derfor naturligvis utrolig
lettede, da de fik besked om, at den korrekte diagnose var Turners Syndrom.

N3, er det ikke andet.

Vi var rystede, og begyndte straks at greede og teenke pa et handicappet barn i
karestol. Dette fik leegerne os dog hurtigt til at indse, at dette ikke var tilfeeldet, men
gav os styrke til at vise, at selv om ens barn har Turners Syndrom, kan hun godt blive
en superdygtig pige.

Tiden stod stille, da vi fik det at vide. Vi var i chok, og krisen tog lang tid at
bearbejde.

Vores umiddelbare reaktion var, at skulle der veere et eller andet galt — sa var vi
sluppet meget heldigt.

Underligt, da det foregik pr. telefon.

De ovrige foreeldrepar svarer, at de i forste omgang var blevet forskreekkede og
bange, men at de ret hurtigt er blevet afklarede omkring dette at have faet en datter
med Turners Syndrom, da de har faet ordentligt besked om, hvad det indebeerer, at
skulle leve et liv med denne kanskromosomafvigelse.




Hvordan ville | gnske, at | havde faet informationen?

Ikke besvaret

@nsker fosterdiagnostik

Diagnosen ifm. fosterdiagnostik

Ikke tilfredse

Fuldt tilfredse

I
10

Antal

.

Hvordan ville | gnske, at | havde faet informationen?

Antal

Fuldt tilfredse 1
Ikke tilfredse 9
Faet diagnosen efter fosterdiagnostik 3
1
1

5

Onsker fosterdiagnostik i fremtiden
Besvarer ikke spargsmalet

I alt 29




Tabel 8 fortsat

Af de 29 deltagere i undersggelsen er der 3 foreeldrepar, der har modtaget informa-
tionen om, at deres datter har Turners Syndrom efter fosterdiagnostik (praenatal
fosterundersegelse tabel 8).

Af disse tre par fik de 2 par informationen pr. telefon, og dette var de naturligvis ikke
tilfredse med.

Det sidste aegtepar fik informationen om, at det barn de ventede sig, var en pige med
Turners Syndrom i forbindelse med en scanning, og oplevede at de blev informeret pa
tilfredsstillende made.

Femten af parrene er fuldt ud tilfredse med den made de har faet informationen pa.
Informationen er givet, da pigerne var i alderen 2 timer til 12 ar gammel og infor-
mationen er givet af en berneleege med god viden og erfaring omkring Turners
Syndrom.

Af disse 15 par er der to par, der fik informationen, da deres detre var henholdsvis
1'/2 ar og 3 ar gamle, der svarer at de gerne ville have haft besked umiddelbart efter
fodslen.

Et par, der forst blev informeret om, at deres datter har Turners Syndrom da hun var
8'/2 ar gammel, svarer at de synes, det var et godt tidspunkt, og at de ikke havde
onsket informationen hverken for eller senere.

En af deltagerne, fik informationen om deres datters diagnose, da hun var 12 ar
gammel. Agteparret svarer, at de set i bakspejlet er glade for, at deres datter forst blev
diagnosticeret sa sent. Dette begrunder de med, at de sa ikke har haft mulighed for
behandle deres datter som syg/handicappet eller anderledes end hendes 2 sgskende.

En enkelt af deltagerne besvarer ikke dette spargsmal.

Et enkelt par besvarer spgrgsmalet med, at de ville have onsket at der var foretaget
en moderkageprgve, sa de kunne have sat sig ordentlig ind i, hvilke konsekvenser det
har, at blive fadt med Turners Syndrom, og pa denne made kunne have undgaet al
den forvirring og uvished umiddelbart efter fodslen.




Var der trivselsproblemer i det forste levear, og i bekraeftende fald hvilke?

. Gylpen

. Gylpen & Qre
B 2reproblemer
B ikke specielt
[ svarer ikke

D Nej - ingen
problemer

.

Var der trivselsproblemer i det forste levear, og i bekreeftende fald hvilke?
Antal %

Gylpen 21 71
® Heraf 5 med greproblemer

Oreproblemer

Ikke specielt

Svarer ikke

Nej

I alt 29 100

Som ventet var der trivselsproblemer i pigens forste levear, og som erfaringerne
har vist, er det gylpen og spontane opkastninger, der helt klart er det dominerende
problem (tabel 9). Ud af de 29 piger, er der 21 eller hele 71%, der har, eller har haft
disse problemer. Af disse 21 piger havde 5 af pigerne, udover trivselsproblemer,
ydermere greproblemer, saledes at der i alt er 6 piger, der har eller har haft gre-
problemer. Der er kun 5 af pigerne (17%), der ikke har haft trivselsproblemer.




Tabel 10

Er der fysiske problemer?

. Ingen fysiske problemer
. Nyre/urinvejsproblemer
[ oreproblemer

D Medfedt hjertefejl

.

Er der fysiske problemer, som f.eks. medfedt hjertefejl?
Er der infektioner, f.eks. mellemorebetaendelse, sa det pavirker jeres hverdag?

Antal %

Medfedt hjertefejl 4 14

@reproblemer 65

Nyre/urinvejsproblemer 3 7
* Heraf 1 med Psoriasisgigt

Ingen fysiske problemer 4 14

I alt 29 100

Fire af pigerne eller 14% havde en medfert hjertefejl (tabel 10). Dette er mindre end
forventet efter den landsdeekkende hjerteundersggelse, der blev gennemfeort af cardio-
logerne pa Skejby Sygehus i samarbejde med Turner Centret og Landsforeningen af
Turner Kontaktgrupper i Danmark arene 1988/89. Konklusionen af denne undersggelse
viste en hyppighed af medfedte hjertefejl hos piger med Turners Syndrom pa 26%.

To af pigerne er fodt med nyremisdannelser. | det ene tilfaelde har dette bevirket, at
pigen har haft utallige urinsvejsinfektioner. | det andet tilfaelde har pigen faet den

darlige nyre fjernet, men heldigvis er den tilbageblevne nyre velfungerende.

To af pigerne er meget modtagelige for infektioner.

En af pigerne ma gore brug af hereapparater péa trods af, at hun kun er 11 &r
gammel.

En af pigerne med Turners Syndrom, hvor det er naevnt, at der er fysiske problemer,
lider som 12-arig af psoriasisgigt.

Endelig neevner et af foraeldreparrene, at deres datter har en darlig motorik.




Tabel 11

Fungerer jeres datter alderssvarende?

. Ja
[[] Badesog

M Nej

.

Fungerer jeres datter alderssvarende?
Antal %

Ja 17 59

Bade/og 4 14

Nej 8 27

I alt 29




Tabel 11 fortsat

Pa spergsmalet om hvorvidt pigen med Turners Syndrom fungerer alderssvarende,
svarer 17 (59%) af foreeldrene ja, (tabel 11).

Af disse 17 besvarelser er der et foreeldrepar, der svarer, at pigen rent sprogmaessigt
maske er foran.

Et foreeldrepar svarer, at pigen faktisk fungerer som eeldre, end hendes
kronologiske alder.

Et foreeldrepar svarer, at deres datter til tider intellektuelt er mere end alders-
svarende.

Af besvarelserne fremgar det, at der er 8 (27%), der ikke fungerer alderssvarende.
Det ene foraeldrepar siger, at dette kan skyldes, at pigen har vaeret meget herehaem-
met, indtil hun fik draen i erene, og overvejer at starte gstrogenbehandlingen med
meget sma doser gstrogener med henblik pa at opna en alderssvarende udvikling.
Et foraeldrepar siger, at pigen motorisk er 1'/> —til 2 ar bagud.

Et segtepar papeger, at en af grundene til, at pigen ikke er alderssvarende udviklet
kan skyldes maden folk taler til hende pa.

Endelig er der et foraeldrepar, der siger, at den manglende alderssvarende udvikling
giver sociale problemer for pigen.

Der er endvidere en af pigerne med Turners Syndrom, der udover at have Turners
Syndrom er autist.

Et af de sidste 4 par (14%) besvarer spgrgsmalet med et bade ja og nej, og at pigen
far hjeelp i skolen, da hun har meget krudt i sig.

Et segtepar besvarer spgrgsmalet med et “naesten” — hun mangler lidt pa det sociale
omrade. Pigen er 15 ar gammel og har endnu ikke haft en kaereste og drukket en ol
sammen med kammeraterne.

Et svar siger, at pigen der nu er 14 ar, og efter at have veeret i behandling med
ostrogen i 1'/2 ar nu fungerer alderssvarende, men indtil behandlingen startede,

var hun lidt bagefter sine jeevnaldrende.




Tabel 12

Har i fortalt jeres datter, at hun har Turners Syndrom?

Nej

.

Har | fortalt jeres datter, at hun har Turners Syndrom?
Hvis ja, hvor gammel var hun, og hvad var da den mest markante
reaktion ved informationen?

Antal %

Ja 22 76
Nej 7 24

I alt 29 100

| 22 af tilfeeldene (76%) har foraeldrene fortalt deres pige, at hun har Turners
Syndrom. (Tabel 12).

| de sidste 7 tilfeelde (24%) er pigen med Turners Syndrom ikke informeret alene pa
grund af alderen. Pigerne er aldersmaessigt fordelt fra 14 mdr. til 7 ar.

Alle piger med Turners Syndrom, der pa tidspunktet for informationen har haft e
n alder, hvor de kunne forsta konsekvenserne af, at veere fadt med denne kons-
kromosomafvigelse, har taget informationen om at de har Turners Syndrom
fornuftigt, stille og roligt.

Et foreeldrepar svarer, at da de fortalte deres datter, at hun er en Turner pige,
svarede hun prompte:“Nej mig en dame”.

Ved informationen om, at hun med stor sandsynlighed aldrig selv vil kunne fa bern,
er der en af pigerne der svarer: “Det er slet ikke sikkert, at jeg vil have bern, og hvis
jeg vil, sa kan jeg bare kebe ét (adoption)”.




Tabel 13

Er eventuelle sgskende informeret om, at deres sgster har Turners Syndrom?

D Ingen seskende
. For sma saskende

.Ja

.

Safremt der er seskende er de da ogsa informeret om,
at deres sgster har Turners Syndrom?

Antal %
Ja 24 83
For sma saskende 3 10
Ingen sgskende 2 7

I alt 29 100

Ud af de 29 piger med Turners Syndrom er der 27, der har sgskende. Heraf er de 24
eller 83% (tabel 13), informeret om, at deres sgster har Turners Syndrom.

De sidste 3 sgskende (10%) er for sma til at blive informeret, og som allerede naevnt,
er der 2 eller 7%, der ikke har sgskende.

Tabel 14

Er familie og venner informeret om diagnosen?

Samtlige familier, der har besvaret spergeskemaerne (100%) har informeret venner
og familien om diagnosen. Som supplerende bemaerkninger kan neevnes, at ud over
at alle er informeret er alle ogsa bevidste om, at tale alderssvarende til pigen med
Turners Syndrom, og at alt informationsmateriale har vaeret pa tur rundt i familien.
Endvidere har det veeret en stor hjeelp, nar der har veeret omtale af Turners Syndrom i
ugeblade og aviser. En anden familie svarer, at deres abenhed omkring dette, at deres
datter har Turners Syndrom har bevirket, at ingen er bange for at sperge om noget,
og har dannet basis for mange gode og neere samtaler i familien.

En familie svarer, at de har veeret abne omkring deres datters diagnose, men ogsa at
ikke alle har syntes om deres abenhed.




Tabel 15

Abenhed i daginstitution og skole vedrgrende Turners Syndrom

. /

Har | taenkt jer at veere 100% abne omkring det forhold, at jeres datter har Turners
Syndrom, herunder i daginstitution og skole?

Antal %

28 97
1 3

I alt 29 100

Otteogtyve eller 97% svarer, at de vil veere 100% abne omkring det forhold, at deres
datter har Turners Syndrom, herunder i daginstitution og skole.

| denne forbindelse understreger et par endvidere, at det er vigtigt, ikke at dyrke
dette at have Turners Syndrom, og at deres datter behandles som andre barn.

Et par begrunder det forhold, at de vil veere 100% abne omkring deres datters
diagnose med, at dbenheden stopper drilleriet, og at folk ikke laengere tror, at det
er noget, der smitter. Det havde familien tit hort, indtil de talte abent om det.

Den sidste familie har valgt ikke at sige noget i dagplejen, da deres datter, der er 3 ar,
ikke kan bruge dette til noget. Til gengeeld vil familien informere bernehaven, sa de
er sikre pa, at deres datter bliver behandlet efter alder og ikke efter storrelse.




Tabel 16

Hvordan synes i, at jeres datter fungerer i dag, savel i hjemmet,
i daginstitution og skole?

I Fint/godt
Il Nogenlunde

.

Hvordan synes |, at jeres datter fungerer i dag,
savel i hjemmet, i daginstitution og skole?

Antal %

Fint/godt 24 83
Nogenlunde 5 17

I alt 29 100

83% eller 24 af de 29 foraeldrepar svarer, at deres Turner datter fungerer godt og fint
savel i hjemmet, i daginstitution samt skole, mens det kun er 5 eller 17%, der ikke
fungerer 100% optimalt.

De markante svar fra de familier, der svarer, at de har en velfungerende Turner datter
er, at deres datter har et heftigt temperament, men ogsa at hun er meget social, har
ga pa mod, er et livstykke og er meget udadvendt.

Endvidere neevner foraeldrene, at deres datter er lidt dominerende, “mog fraek”,
steedig, nysgerrig, ikke seerlig tilbageholdende, keerlig og sed kort sagt hun trives
rigtig godt.

Hvad angar de foreeldre, der svarer, at deres Turner datter ikke fungerer 100%
optimalt, skyldes det i det ene tilfaelde, at pigen som spaed har haft et hjertestop,
og i den forbindelse er blevet hjerneskadet.

En af pigerne er desuden diagnosticeret som autist.

Et foraeldrepar svarer, at deres datter klarer sig nogenlunde, og et foraeldrepar
naevner, at deres datter har sociale problemer pa grund af hendes fysiske udvikling.
Det sidste foraeldrepar naevner, at deres datter er svaer at motivere til at deltage i
sportslige aktiviteter, og har sveaert ved at omgas andre jeevnaldrende. Dette med-
forer, at hun veelger yngre kammerater, og at hun i skolen er en del alene.




Tabel 17

Har jeres datter legekammerater (bade drenge og piger)?

Naesten ingen Svarer ikke

.

Har jeres datter legekammerater (bade drenge og piger)?

Antal %

Ja 25 86
Naesten ingen 3 10
Svarer ikke 1 4

I alt 29 100

Som det fremgar af tabel 17, er der 25 (86%), der har legekammerater.
Af disse er der kun 4 af pigerne, der leger med bade drenge og piger.

Et foreeldrepar svarer, at deres datter ikke har nogen fast veninde.

Et foraeldrepar til en 12-arig Turner pige svarer, at deres datter har leget med savel
piger som drenge, men nu leger hun mest med piger, ligesom et foraeldrepar svarer,
at det mest er piger, deres datter har med hjem.

Hvad angar de 3 piger, der naesten ingen venner har svarer det ene foreeldrepar,
at deres datter havde venner til hun var omkring 11 ar, mens hun nu naesten ingen
venner har.

Et andet foraeldrepar svarer, at deres datter ikke har mange venner, og at de ofte er
yngre og der ingen drenge er blandt de fa venner, som hun har.
Det sidste foraeldrepar svarer blot, at deres datter naesten ingen venner har.




Tabel 18

Hvordan tackler jeres datter konflikter?

Positivt/ Aggressivt/
normalt temperament Ked af det Svarer ikke

.

Hvordan tackler jeres datter konflikter?

Antal %
Positivt/normalt 11 38
Aggressivt/temperament 11 8
Ked af det 4 14
Svarer ikke 3 10
| alt 29 100

Pa spergsmalet om, hvorledes pigen med Turners Syndrom tackler konflikter svarer
11 eller 38%, at Pigen med Turners Syndrom tackler dem fint og normalt, (tabel 18).

Ligeledes er der 38%, der reagerer ved at blive enten meget temperamentsfulde eller
ligefrem aggressive.

Fire eller 14% af pigerne bliver kede af det, nar der opstar konflikter.

Tre eller 10% af foraeldrene besvarer ikke dette spergsmal.




Tabel 19

Vil jeres datter gerne dominere sine kammerater og seskende,
bliver hun kuet, eller er der en naturlig balance i tingene?

[ vil gerne dominere
Il Bliver kuet

. Naturlig balance

[ ] svarer ikke

.

Vil jeres datter gerne dominere sine kammerater og seskende,
bliver hun kuet, eller er der en naturlig balance i tingene?

Antal %

Vil gerne dominere 10
Bliver kuet 2
Naturlig balance 16
Svarer ikke 1

I alt 29

Som det fremgar af tabel 19 er der i 55% af tilfaeldene en naturlig balance i pigens
omgang med sine kammerater og seskende.

Kun 2 af pigerne lader sig kue, mens 10 gerne vil dominere.

Som eksempel pa et svar fra et foraeldrepar der svarer, at deres pige er meget
dominerende kan citeres:

“Vores datter er meget dominerende. Bade over for dem pa hendes egen alder, men
ogsa over for de store. Hun ved lige ngjagtig, hvad hun skal sige eller gore, for at fa
dem til at makke ret”.




Tabel 20

Oplever i, at der er motoriske og indlaeringsmaessige problemer?

B Nej
. Ja

[ svarer ikke

.

Oplever i, at der er motoriske og indlaeringsmaessige problemer?
Antal %
18 62
10 34

Svarer ikke 1 4

lalt 29 100

62% af foraeldrene oplever ikke motoriske og indlaeringsmaessige problemer hos
deres datter (tabel 20).

Hos de 10 piger, hvor foraeldrene oplever problemer i denne forbindelse kan naevnes:
e Hun er maske en lille smule laengere tid om at lesere motoriske ting.

Der er ingen motoriske problemer, men hun kan af og til have sveert ved at forsta,
hvad tingene drejer sig om.

Urolig i timerne.

Har sveert ved matematikken.




Tabel 21

Har jeres datter nogle fritidsaktiviteter?

Svarer ikke

.

Har jeres datter nogle fritidsaktiviteter?
Antal %

Ja 21 72

Nej 6 21

Svarer ikke 2 7

I alt 29 100

Som det fremgar af tabel 21, er det 72% af pigerne, der har fritidsaktiviteter, og som
ventet er der tale om fglgende aktiviteter: gymnastik, svemning og ridning, kor, violin
og klaver.




Tabel 22

Hvilke tilbagemeldinger far | fra paedagoger og laerere omkring jeres datters adfaerd?

Dette sporgsmal lader sig naeppe stille op i skemaform, men vi gengiver nogle af de
mest karakteristiske svar:

Hovedparten af svarene gar ud pa, at pigen med Turners Syndrom er godt med,
fungerer normalt og er kontaktskabende uden problemer, glad udadvendt og meget
social, god til at lege med forskellige, lille humearspreder, rolig og keerlig.

Et svar gar ud p3, at pigen med Turners Syndrom er keerlig, rolig, en lille krudtugle,
charmerende og aldrig sur.

Et andet svar lyder. “Hun fungerer godt — gar maske lidt alene, men bliver aldrig
drillet”.

Kun to af foreeldreparrene svarer, at de til tider far negative tilbagemeldinger
omkring deres datters adfaerd.

Et af disse svar lyder: “Hun har ingen talmodighed, hun er hidsig og vil hele tiden
hares i det hun kan, men opgiver hurtigt, hvis hun ikke med det samme kan lgse

opgaverne”.

Der er kun 2 familier, der ikke besvarer dette spgrgsmal.




Tabel 23

Pavirker det pa nogen made den daglige tilveerelse, at jeres datter har
Turners Syndrom? (Ma | tage specielle hensyn til jeres Turner datter?)

Svarer ikke

.

Pavirker det pa nogen made den daglige tilvzerelse, at jeres datter har
Turners Syndrom? (Ma | tage specielle hensyn til jeres Turner datter?)

Antal %
Ja 4 14
Nej 24 83
Svarer ikke 1 3
I alt 29 100
De 4 foreeldrepar, der svarer, at det pavirker deres daglige tilveerelse svarer folgende:
Kun at hun skal bruge hue.
Diverse kontrolbesag hos forskellige behandlere.

Udelukkende at hun skal have veeksthormon.

Bruger megen tid pa at leere lektier.




Tabel 24

Hvilke forventninger har I til fremtiden?

Et bredt uddrag af svarene:

De samme, som hvis hun ikke havde Turners Syndrom, som vores andre bgrn.

Vi vil hjelpe hende med at kunne le af dem, som muligvis kommer til at le af
hende som barn. Vi vil forberede hende og skolen, samt hjeelpe hende til at kunne
bega sig via hendes viden i stedet for hendes hgjde.

Vi tror, at det vigtigste for hende er at sgrge for, at hun far et godt selvveerd,
at hun tror pa sig selv.

Vi forventer, at vores datter ikke skal synes, at det er synd for hende.
Det arbejder vi meget pa.

At vaeksthormon i fremtiden vil kunne fremstilles i pilleform.
Forventer ikke, at det skal blive et problem, at hun er fedt med Turners Syndrom.
Man kan da have sine bekymringer med vores datters nuvaerende problemer og de

problemer, der utvivisomt vil komme iflg. de problemer voksne Turnerpiger har
med manglende job, enetilveerelse og ventetid pa segdonation.




Tabel 25

Hvad er det, der bekymrer jer mest om jeres datters fremtid?

Et bredt uddrag af svarene:

Hvorvidt hun vil blive drillet meget i skolen, og hvordan de vil tage det faktum,
at hun ikke kan fa bern med sine egne gener.

Den psykiske umodenhed. Forholdet til det modsatte ken og barnlgsheden.

Der er 5 foraeldrepar, der svarer, at de ikke er bekymrede for deres datter fremtid.
Som det ene foraeldrepar svarer, der Igber hele tiden vand i den, sa hvorfor gore
sig bekymringer pa forhand.

Puberteten og hendes sociale liv i fremtiden. Kommer parforholdet til at ga?
Far hun et fast arbejde?

Jeg vil sige, der er de samme bekymringer, som ved andre bgrn.




Tabel 26

Hvad er jeres holdning til behandling med vaeksthormon? Synes |, at det er
belastende, at jeres datter er/skal i behandling med veeksthormon?

Antal %

Positivt 24 83
Svarer ikke 1 3
Ved ikke 4 14

I alt 29 100

Praktisk talt alle deltagerne i undersggelsen eller 83% svarer, at de er positive over
for behandling med veeksthormon.

Et af de foreeldrepar der svarer, at de er positive over for behandlingen svarer
samtidig, og at deres datter aldrig ville tilgive dem, hvis de ikke gjorde forseget og
lod hende behandle med vaeksthormon.

En anden af de foraeldre der besvarer spergsmalet positiv, skriver at de tidligere var
meget imod gensplejsning og genforskning, men at det, der er sket med deres datter
har rykket deres syn gevaldig. De er glade for, at deres datter nu ved hjzelp af
behandling med vaeksthormoner, kan fa en sa normal hgjde som muligt.

Et andet af svarene er, at deres holdning til gensplejset vaeksthormon er positiv, men
da deres datters forventede sluthgjde er 1,60 vil de overveje, om de skal tage imod
tilbudet om behandlingen.

Endelig er et af svarene, at da pigen bliver 1,55 m skal hun ikke have vaeksthormon.

Der er 8 familier, der er af den opfattelse, at det ikke er belastende at deres datter
skal i veekst-hormonbehandling, mens 4 familier svarer, at det er belastende.

Den ene familie svarer samtidig, at de er lykkelige for, at det findes.

En familie svarer, at behandlingen ind imellem kan veere belastende, nar pigen selv er
“troet” af at skulle stikke sig.

Endelig er der én familie, der svarer, at behandlingen var drgj i starten, og rader til at
lade pigen vaere sammen med andre jeevnaldrende i samme situation i indkarings-
fasen. Evt. de forste dage med nogen, der injicerer sig selv — sd unge som muligt

— det “smitter”, for det er godt selv at kunne.

Der er kun to forzeldrepar, der er bekymrede for eventuelle bivirkninger ved veekst-
hormonbehandlingen.

Et foreeldrepar har mistanke om, at det kan vaere pa grund af veeksthormonbehand-
lingen, at deres datter er sa temperamentsfuld, som hun er.




Tabel 27

Har | spurgt laegen om jeres datters forventede sluthgjde?

. Ja
B Nej

[ ] Svarer ikke

.

Har | spurgt laagen om jeres datters forventede sluthgjde?
Antal %
Ja 21 72
Nej 7 24
Svarer ikke 1 4
I alt 29 100
Som det fremgar af tabel 27 har praktisk talt alle, 21 eller 72%, af foraeldreparrene
spurgt den behandlende laege om pigens forventede sluthgjde, og i 9 tilfeelde har

foraeldrene svaret, hvad de har faet oplyst.

Disse 9 piger forventes at blive mellem 148 — 162 cm hgje med en gennemsnit pa
ca. 155 cm efter behandling med vaeksthormon.




Tabel 28

Er I bange for, at jeres datter vil blive diskrimineret, alene pa grund af, at hun
vil opna en lavere sluthgjde end kvinder med normale kromosomer?

B Nej

. Ja

B maske lidt
[] Svarer ikke

- /

Er I bange for, at jeres datter vil blive diskrimineret, alene pa grund af, at hun vil
opna en lavere sluthgjde end kvinder med normale kromosomer?

Antal %

Maske lidt
Svarer ikke

3
2
3
1

I alt 29 100

Treogtyve eller 79% svarer nej pa spergsmalet om, hvorvidt de naerer frygt for, at der
deres datter vil blive diskrimineret alene med den begrundelse, at hun vil opna en lidt
lavere sluthgjde, (tabel 28).

Et foreeldrepar svarer i den forbindelse, at deres datter har en sa steerk personlighed i
sig selv, at folk “glemmer”, at hun ikke er sa hgj.

Et foraeldrepar begrunder deres nej med, at alle siger, at deres datter er en meget
keon pige, og at dette vil betyde meget i helhedsbilledet.

Et foraeldrepar svarer nej pa spergsmalet med den begrundelse, at hun nok skal klare
sig med sit humer og intellekt, sin udstraling og selvsikkerhed.

De 2 foraeldrepar (7%), der frygter, at deres datter vil fa problemer pa grund af
hgjden begrunder ikke dette.




Tabel 29

Hvad er jeres holdning til &@gdonation (Synes |, at det er uetisk)?
Antal %

Ja
Nej

| alt

Der er ingen af de foraeldrepar, der har besvaret de udsendte spergeskemaer, der
finder, at segdonation er uetisk.

Som begrundelse kan fglgende citeres:

e Det er godt, at der findes den mulighed. Vi synes dog, at det vil veere for
belastende for en kvinde med Turners Syndrom at skulle fede tvillinger pa grund
af hejde og starrelse.

Vi sidestiller eegdonation med seeddonation.

Det er et godt tilbud, og vi opfordrer til at arbejde for, at krydsdonation bliver
tilladt.

Det er ok. Ellers er der jo ogsa mulighed for adoption.

Ok. Forslaget om krydsdonation er et keempe skridt i den rigtige retning.




Virker jeres datter psykisk harmonisk og udviklet svarende til alder?

.Ja

. Nogenlunde

B nej

[ ] svarer ikke

.

Virker jeres datter psykisk harmonisk og udviklet svarende til alder?
Antal %

Ja 20 69
Nogenlunde 1 3
Nej 7 25
Svarer ikke 1 3

I alt 29 100

Til et af de 20 foraeldrepar (69%), der svarer ja til spergsmalet om, hvorvidt deres

datter er psykisk harmonisk og udviklet svarende til sin alder, er der knyttet felgende

kommentarer:

¢ Ja umiddelbart, men hun er dog lidt mere foraeldresyg end andre bern pa hendes
alder.

Det par, der besvarer spgrgsmalet med nogenlunde begrunder det med folgende:
e Maske lidt bagefter pa det mentale, men ellers ok.

Fra de foraeldrepar, der besvarer ovennaevnte spergsmal benaegtende kan fglgende
citeres:

e Virker lidt umoden i forhold til sin alder.

e Kan veere utrolig barnlig.

* Hun er senere udviklet end sine jeevnaldrende, og ikke specielt harmonisk.




Tabel 31

Hvad gor | for at stimulere den psykiske umodenhed, der nu engang er
relateret til Turners Syndrom?
Taler | f.eks. om sex, nar jeres Turner datter naermer sig den relevante alder?

Her kan citeres:

¢ | gjeblikket taler vi om, hvad der skal ske i neeste uge, sa hun hele tiden ved, hvad
der skal ske, og nar den tid kommer, vil vi ogsa tale om sex med hende.

Vi prover at opbygge hendes selvveerd. Nar den tid kommer, vil vi tale om sex med
hende.

Vi stiller de samme krav til hende, som til hendes sgskende.

Et foreeldrepar understreger at piger med Turners Syndrom jo ikke er de eneste
piger, der kan vaere psykisk umodne. De kan kompensere for umodenheden ved
f.eks. sport og et aktivt liv.

Vi forsgger i leg o.s.v. at give hende udfordringer, der fremmer udviklingen.

Hun skal som udgangspunkt klare sig selv.

Vi forsgger at behandle hende alderssvarende og stimulere hende til at deltage i
alderssvarende aktiviteter, men det er ikke let.

Vi taler om sex med hende, som med hendes to s@stre, og som alle emner nu
diskuteres i vores familie.




Tabel 32

Hvad er jeres erfaringer med og holdning til Turner Kontaktgrupper,
Landsforeningen af Turner Kontaktgrupper i Danmark og Turner Centret?

Fra de modtagne svar kan fglgende citeres:

Der er altid nogle, man kan kontakte, hvis man er i tvivl om noget, og man feler
sig ikke alene i verden.

Vi foler ikke, at vi har noget behov pa nuveerende tidspunkt, og synes maske ogsa
at det er lidt for meget, nar vi nu ikke selv feler det som et problem.

Vi har meget gode erfaringer.

Vi har den erfaring, at der er nogle foraeldre, der forstar at udnytte systemet bedre
end andre, og det et ikke ok. Ellers er vi godt tilfredse.

Vi er med til foraeldregruppens arssamling. Det er hyggeligt. Vi bekraeftes her i,
at piger med Turners Syndrom er utroligt forskellige i bade udseende og sind.

Vi har haft utrolig mange positive oplevelser med bade lokalgrupper og
Landsforeningen.

Har faet utrolig god stotte og vejledning af Turner Centret.

| alle svar er der kun positive udtalelser.




Ville | veelge provokeret abort?

Andre svar

. /

Ville | med den viden | har i dag omkring Turners Syndrom valge provokeret abort,
safremt | efter kromosomundersagelse for barnets fadsel fik besked pa,
at | ventede jer en datter med Turners Syndrom?

Antal %

19 66
3 10
Andre svar 7 24

I alt 29 100

Som det fremgar af tabel 33 er der 19 af de 29 deltagere i undersegelsen (66%),
der besvarer spergsmalet omkring provokeret abort eller ej med nej, safremt der
ved en fosterundersggelse konstateres en pige med Turners Syndrom. Et ud af disse
foraeldrepar svarer, at uden viden havde de nok veeret i tvivl.

Et af de 3 foraeldrepar (10%), der svarer ja til ovennaevnte spergsmal svarer:
“Ja, desveerre”. Dette kreever en god forklaring, og den vil vi meget gerne give,
hvis det er noget, | er interesseret i.

De sidste 2 af disse 3 aegtepar ville vaelge fra, hvis de ved undersggelsen fik den
besked, at der var tale om en Turner pige, der ville blive fodt med hjerte
— eller nyremisdannelser.




Tabel 33 fortsat

Det fremgar ligeledes af tabel 33, at der er 7 af deltagerne (24%), der kommer med
meget nuancerede svar, som her citeres:

e Det er nok det sveereste sporgsmal at svare pa. For 2 ar siden var jeg 100% sikker
pa, at hvis det viste sig at veere en Turner pige, sa havde jeg valgt abort. | dag er
jeg ikke helt sa sikker. Men jeg tror nu nok, efter lange overvejelser, at det ville
blive en abort.

Vi er i tvivl.

Kan ikke svare i en situation, hvor det ikke er aktuelt.

Nar jeg ser pa min egen pige, ma svaret vaere nej, Men jeg forstar godt, at nogen
kan veere i tvivl, da sa mange ikke ved, hvad det er.

Dette sporgsmal kan jeg ikke besvare, da det ikke har veeret aktuelt.

Sagt pa en anden made. Vi er lykkelige for, at vi ikke fik noget valg. Vores datter er
ikke sa hardt ramt som mange andre piger med Turners Syndrom. Der er ingen
hjertefejl, sa kunne vi maske have valgt hende fra. Vi kunne ikke pa forhand vide,

hvor slemt det var. Men jeg tror ikke, at vi ville veelge abort.

Ja for min mand. Jeg selv har sveert ved at besvare dette.




Tabel 34

Hvordan er jeres erfaringer med den viden, som man i
behandlingssystemet har omkring Turners Syndrom?

God/positiv For lille Ikke benyttet

.

Hvordan er jeres erfaringer med den viden, som man i
behandlingssystemet har omkring Turners Syndrom?

Antal %

God/positiv 18 62
For lille 8 28
Ikke benyttet det endnu 3 10

I alt 29 100

Pa sporgsmalet om foraeldreparrenes erfaringer med den viden, man har i behand-
lingssystemet omkring Turners Syndrom svarer de 18 af parrene (62%), at laegerne
generelt er godt informeret.

Et foreeldrepar svarer i denne forbindelse, at laegernes viden om Turners Syndrom er
OK, men at de har faet mere ud af, at tale med andre kvinder med Turners Syndrom.
Nogle svarer, at deres praktiserende laege mangler viden, men at de er saerdeles
tilfredse med den viden, der er pa berneafdelingerne omkring Turners Syndrom

De 8 par (28%) der besvarer spergsmalet med, at de har negative erfaringer med
leegernes viden om denne kanskromosomafvigelse, og et foreeldrepar svarer:

e Laegerne ved ikke meget om Turners Syndrom. Det har veeret os som foraeldre,
der skulle forklare, hvad det vil sige at have en Turner pige.

For darlig. Alt skal ledes efter i keelderen.

Hvad angar de sidste 3 aegtepar, er der her tale om par, hvis Turner piger er
2'/> - 3 ar, sa de har endnu ikke haft brug for behandling af deres datter.




Har I i behandlingssystemet madt fordomme omkring
piger og kvinder med Turners Syndrom?

.

Har | i behandlingssystemet mgdt fordomme omkring
piger og kvinder med Turners Syndrom?

Antal %

28 96
1 4

29

Der er kun et enkelt segtepar (4%), der har mgdt fordomme omkring piger og
kvinder med Turners Syndrom. Parret fik at vide, at piger og kvinder med Turners
Syndrom er en gruppe mennesker, der er psykisk umodne, og som ikke er gode til
socialt samveer. Parret tilfgjer, at de selv tror p3a, at jo mere “almindeligt” du
behandler dit barn, jo mere “normal” bliver hun.




Tabel 36

Hvilke konkrete gode rad vil | gerne give til et par foraeldre, der netop har faet at
vide, at deres nyfadte datter har Turners Syndrom?

Taenk jer om inden | vaelger abort. Fa undersagt hvor stor fejlen er. Med andre
Turner piger og kvinder. De vil gerne hjeelpe med gode rad.

Forteelle dem om Turners Syndrom og vejlede dem. Bede dem kontakte
Turnerforeningen for noget materiale. Lytte og svare.

Det bliver hardt de forste par ar, men det bliver bedre. Pas godt pa hinanden som
par. Veer aben omkring Syndromet.

Bliv medlem af foreningen og med andre i samme situation. Veer abne over for
jeres datters problemer. Lyt til andre, og dan jeres egen mening. Lad veere med at
overbeskytte hende.

At man ikke skal ga i “panik”, og at man ikke skal pylre for meget om barnet.
Lad barnet deltage i sveamning og gymnastik, sa det far en god motorik og laes
meget for barnet, sa det senere far et godt forhold til det at laese.

Tag det roligt. Det er ikke sa slemt, som nogen vil gore det til. Veer opmaerksom pa
de felgeproblemer, som kan forekomme.




Tabel 37

Hvilke tanker geor | jer, nar | ser voksne kvinder med Turners Syndrom?

Som det fremgar af nedennaevnte citater er det, som forventet, meget forskelligt,
hvorledes foraeldrene oplever mgdet med en voksen Turner kvinde?

Blandt de indkomne svar kan naevnes folgende:

Vi er selvfolgelig glade for at se, at de er velfungerende, men ellers gor vi os ingen
tanker.

Hvor er de sma.
Faktisk bliver vi bange, fordi man kan meerke, at nogle af dem har haft et hardt liv
pa grund af, at de har Turners Syndrom. De er meget mutte og indadvendte.

Andre er lige modsat, og det giver hab.

De er utrolig sma, mange har seerpraegede treek, de ser meget unge ud, og de
virker umodne.

Et utal af forskellige kvinder med vidt forskellige baggrunde — som alle andre
kvinder. Nogle dyrker Syndromet mere som sygdom end andre.

Det er varme smilende damer, der kan forteelle om deres liv. Smukke damer,
men ikke sa hgje, men har et godt humer.

Vi teenker nok ikke specielt meget over det. Der er lige sa stor forskel piger/kvinder
med Turners Syndrom, som der er pa alle andre.

Nar vi mgder dem, er det i forbindelse med noget “Turner hallgj”, og der synes jeg,
at de fokuserer meget pa, at de har Turners Syndrom.

Jeg haber bare, at de har haft et godt liv pa trods af alt. De er jo som regel nogle
seje piger.

At de har haft mange problemer at slas med. Men det er ogsa dem, der har veeret
med til at tilveerelsen er blevet meget lettere for vores piger. De virker positive og

glade, og det er guld veerd.

Det er lidt med forskel. Det kan veere sveert at acceptere, at nogen af dem er
meget umodne, meget pjattede og barnlige.

Nogle har ingen selvtillid, andre er velfungerende, men procentvis er der flest, der
ingen selvtillid har, og det finder vi lidt skreemmende.

At de fungerer som alle andre.




Tabel 38

Hvor og hvordan kan vi i Turner Kontaktgrupperne, i Landsforeningen
og pa Turner Centret gore mere for at udbrede kendskabet til Turners Syndrom, og
dermed fa udryddet de fordomme, der stadigvaek eksisterer omkring Syndromet?
Blandt svarene kan her citeres:
Ved at uddanne de mennesker som har forstehandskontakt med foreeldrene,
sasom jordemeadre, praktiserende laeger, sygeplejersker, sundhedsplejersker,
barnehavepaedagoger, dagplejere og skoleleerere.
Gore opmaerksom pa at vi er her.

Flere debatter bl.a. pa TV og i aviser.

Man kunne lave undervisningsmateriale med indbyggede etiske spergsmal til
genetikerne, til de aeldre elever pa gymnasier o.l. med tilbud om besag.

Lave nogle gode pjecer og dele dem rundt til laeger, sygehuse m.v. Det skal vaere
nogle letlaeselige og overskuelige. Ikke en roman.

Hvorfor skal der vaere mere kendskab til Turners Syndrom blandt befolkningen?
Andre defektheder gar man da ikke rundt og forteeller vidt og bredt om.




Hvad er jeres holdning til udtrykkene “Turner-pige” — Turner-kvinde
versus udtrykket piger og kvinder med Turners Syndrom?

I Turner pige/kvinde

. Piger og kvinder med Turners Syndrom
. Ingen forskel

D Svarer ikke eller har ingen holdning

.

Hvad er jeres holdning til udtrykkene “Turner-pige” — Turner-kvinde
versus udtrykket piger og kvinder med Turners Syndrom?

Antal %

Turner pige/kvinde 5 17
Piger og kvinder med Turners Syndrom 10 35
Ingen forskel 5 17
Svarer ikke eller har ingen holdning 9 31

lalt 29 100

Som det fremgar af tabel 39, er der kun 5 eller 17% af de foraeldrepar, der deltager i
denne spargeskemaundersogelse, der foretraekker at gore brug af udtrykket Turner-
pige/-Turnerkvinde, og 10 eller 35% er af den opfattelse, at piger og kvinder med
Turners Syndrom er det mest korrekte.

Fem eller 17% er af den opfattelse, at der ikke er nogen forskel.

De sidste 9 eller 31% enten ikke besvarer spargsmalet, eller ogsa er de af den
opfattelse, at det ikke har nogen betydning.




Tabel 40

Har | haft problemer med at fa den ekstra gkonomiske hjalp,
som | synes | har haft behov for? (F.eks. forlaenget barselsorlov).

Har ikke
haft behov:

.

Har | haft problemer med at fa den ekstra gskonomiske hjalp,
som | synes | har haft behov for? (F.eks. forleenget barselsorlov).

Antal %
21 72
4 14
Har ikke haft behov: 4 14
lalt 29 100
| forbindelse med spgrgsmalet om, hvorvidt familierne har haft problemer med at fa
den ekstra gkonomiske hjaelp, de synes de har haft brug for, er der 72% eller 21 af

familierne, der svarer, at de pa ingen made har haft problemer.

Som det endvidere fremgar af tabel 40 er der kun 4 eller 14% der besvarer
sporgsmalet bekraeftende.

De sidste 4 (14%) familier har aldrig haft behov for hjeelp.




Tabel 41

Har I noget, | ellers har lyst til at fortaelle omkring dette at vaere
forzeldre til en pige med Turners Syndrom?

Nitten ud af de 29 foreeldrepar (66%) synes ikke, det er anderledes at have en pige
med Turners Syndrom, end det er at have en datter med normale kromosomer.

¢ | den forbindelse kommer et enkelt af disse foraeldrepar med den kommentar,
at det kraever ekstra kontrolbesag pa hospitalet.

Et andet af disse foraeldrepar svarer, at de pa ingen made har behandlet deres
datter med Turners Syndrom anderledes end hendes storesgster, og at der er
smaproblemer, men at de lgser dem, efterhanden som problemerne kommer.

Der er 8 af foreeldreparrene (28%), der ikke har nogen kommentarer til dette
sporgsmal.

En mor til en pige med Turners Syndrom svarer, at hun har nok falelser til en hel bog
og fojer til, at hun ikke vil beskrive det hele her, da det vil fylde alt for meget.

Et foraeldrepar er af den opfattelse, at der hos laegen, pa sygehuset, pa Turner
Centret og i Turner kontaktgrupperne er en tendens til at fokusere pa de
begraensninger, der maske vil vaere, nar man far en pige med Turners Syndrom.
Foraeldreparret vil nok hellere fremhaeve, hvad der er af hab, og vende situationen til
noget positivt, maske fordi de har en yderst velfungerende pige, og fordi de har et
livssyn, der fokuserer pa det positive i tilveerelsen frem for begraensninger.




Resumeé

Vores sporgeskemaundersggelse blandt 29 foreeldrepar til en pige med Turners
Syndrom i alderen 0-18 ar viser, at i 69% af tilfaeldene var svangerskabet og fedslen
forlgbet helt normalt, og som ventet var der i 59% af tilfeeldene haevede fod- og
handrygge ved fedslen. | samtlige tilfeelde kunne jordemoderen ikke se, at den
nyfedte havde tegn pa Turners Syndrom

Det er utrolig flot at i 90% af tilfeeldene var pigerne diagnosticeret for deres
10. levear, og 52% af foraeldrene var fuldt tilfredse med den made, informationen
blev formidlet pa.

Af trivselsproblemer blev gylpen hos 21 eller 71%, neaevnt som det storste problem i
barnets forste levear, og kun 5 eller 17% havde ikke haft markante trivselsproblemer.
Der var feerre medfedte hjertefejl (14%) end den landsdaekkende undersggelse fra
1988/89 viste, og der var greproblemer hos 66% af pigerne med Turners Syndrom.

Der er over halvdelen af pigerne med Turners Syndrom, 17 eller 59%, der fungerer
alderssvarende, mens kun 8 forzeldrepar eller 27% af foreeldreparrene, der besvarer
dette sporgsmal bensegtende. Der er ligeledes 83% af foraeldrene der svarer, at deres
datter fungerer godt savel i hjemmet, i daginstitution og skole, mens de sidste 17%
besvarer dette spergsmal med nogenlunde. Hvad angar legekammerater er der

25 eller 86%, der har legekammerater, men der er kun 4 af disse, der leger med bade
piger og drenge. Der er saledes ikke adfaerdsmaessige problemer af betydning hos
pigerne med Turners Syndrom, hvilket jo ogsa viser sig ved, at 24 af foraeldrene
(83%), svarer nej pa spergsmalet om, hvorvidt det pa nogen made pavirker deres
daglige tilveerelse, at deres datter har Turners Syndrom.

Det er oplgftende at konstatere, at dette ikke stemmer overens med de adfeerds-
maessige undersagelser, der er foretaget af piger med Turners Syndrom i udlandet.

Alle de piger, 22 eller 76%, der var i en alder, sa de kunne forsta, hvad det indebaerer,
at have Turners Syndrom var informeret om dette af enten deres foreeldre eller af den
behandlende berneleege. Det samme ger sig geeldende for deres sgskende,

familie og venner. Det er dejligt at erfare den dbenhed, der i dag hersker i familierne
med en datter med Turners Syndrom. Dette vil uden tvivl veere til gavn for udvik-
lingen af pigernes accept af sig selv, og dermed deres selvvaerd.

Hvad angar indleerings- og motoriske problemer, er der kun 10 eller 34%, der besva-
rer dette spergsmal bekraeftende, mens 18 eller 62% svarer, at de ikke har konstate-
ret indleeringsmaessige problemer. Dette bekreefter endnu engang, at piger og
kvinder med Turners Syndrom ikke generelt er mentalt retarderede.

Af fritidsaktiviteter, er det hovedsageligt gymnastik, svemning og ridning, der er
populeert hos pigerne med Turners Syndrom. Der er 21 af pigerne, der dyrker
disse aktiviteter, mens 6 ikke har nogen fritidsaktiviteter, hovedsageligt pa grund
af deres alder.




Med hensyn til peedagogers og leereres tilbagemeldinger vedrerende adfeerden hos
pigen med Turners Syndrom gar hovedparten af svarene ud p3a, at pigen er godt med,
fungerer normalt, er kontaktskabende uden problemer, glad og udadvendt og meget
social. Der er kun to af foreeldreparrene, der svarer, at de til tider far negative tilbage-
meldinger omkring deres datters adfaerd.

De forventninger foraeldrene har til deres datters fremtid, er ngjagtig de samme, som
hvis hun ikke havde Turners Syndrom. Nemlig at hun vil fa et godt selvvaerd, som vil
hjeelpe hende med at kunne le af dem, som muligvis kommer til at le af hende.
Endvidere haber foraeldrene, at deres datter vil kunne bega sig via sin viden i stedet
for hendes hgjde. Det der bekymrer forseldrene mest, er den psykiske umodenhed,
der kan veere knyttet til Turners Syndrom samt deres datters relationer til det mod-
satte kon og barnlgsheden.

Det kan i denne forbindelse naevnes, at 23 eller 79% af foraeldrene svarede nej til
sporgsmalet om, hvorvidt de var bange for, at deres datter ville blive diskrimineret
alene pa grund af, at hun vil opna en lavere sluthgjde, end hvis hun var fedt med
normal kromosomkonstruktion.

Praktisk talt alle foraeldrene var positivt indstillet over for behandling med vaekst-
hormon, ligesom der ikke var et eneste par, der var af den opfattelse at aegdonation
er uetisk, men at det er saerdeles godt, at der er denne Igsningsmodel pa den
ufrivillige barnlgshed for kvinder med Turners Syndrom.

Samtlige foreeldre svarede, at de havde gode erfaringer med kontakten til Lands-

foreningen af Turner Kontaktgrupper i Danmark, herunder, helt naturligt, specielt
Foreeldregruppen. Der var endvidere fuld tilfredshed med det arbejde, der gores i

kontaktgrupperne og pa Turner Centret. Det var dog den generelle holdning, at vi
godt kunne gore os “lidt mere synlige” udadtil.

Nitten eller 66% af de forzeldrepar, der havde besvaret spgrgeskemaet svarede nej
pa spergsmalet om, hvorvidt de ville veelge provokeret (selektiv) abort, safremt de
ved en fostervandsundersogelse fik at vide, at de ventede sig en pige med Turners
Syndrom. Der var kun 3, der besvarede dette spergsmal bekraeftende.

Hovedparten af foraeldrene havde gode erfaringer med den viden, der er i
behandlingssystemet omkring syndromet, men det er ogsa helt klart, at der
stadig mangler den mest elementaere viden om denne kenskromosomafvigelse
hos de praktiserende laeger.

Det undrede os meget, at der ikke var sa meget som én eneste jordemoder,
der havde faet mistanke om, at den nyfedte pige havde Turners Syndrom.

Der var kun en enkelt, der i behandlingssystemet havde mgdt fordomme omkring
piger og kvinder med Turners Syndrom, ligesom der kun er 4, der har haft problemer
med at fa den gkonomiske hjeelp, som de synes, de har haft brug for.

Der var et flertal blandt foraeldrene, for at bruge udtrykket piger og kvinder med
Turners Syndrom, og ikke Turnerpiger/Turnerkvinder.




Spergsmal i forbindelse med spargeskema-undersggelse blandt forzeldre
til piger med Turners Syndrom i aldersgruppen 0-18 ar.

. Hvor gammel er jeres datter med Turners Syndrom?

. Hvordan forlgb svangerskabet og fedslen?

. Havde jeres datter ved fgdslen nogle af de typiske tegn pa Turners Syndrom?
. Kunne jordemoderen se, at der var tegn pa Turners Syndrom?

. Hvor gammel var jeres datter, da | fik information om, at hun har Turners
Syndrom?

. Hvem formidlede informationen, og er | blevet informeret om jeres datters
kromosomsammensaetning?

. Hvorledes oplevede | dette at fa at vide, at jeres datter har Turners Syndrom?
. Hvordan ville | gnske, at | havde faet informationen?

. Var der trivselsproblemer i jeres datters forste levear, og i bekraeftende fald
hvilke?

. Er der fysiske problemer, som f.eks. medfadt hjertefejl, hos jeres datter med
Turners Syndrom? Er der ofte infektioner, f.eks. mellemgrebetaendelse, sa det
pavirker jeres hverdag?

. Fungerer jeres datter alderssvarende?

. Har | fortalt jeres datter, at hun har Turners Syndrom? Huvis ja, hvor gammel
var hun, og hvad var da den mest markante reaktion hos jeres datter ved
informationen af dette?

. Safremt der er seskende er de da ogsa informeret om, at deres sgster har
Turners Syndrom?

. Er familie samt venner informeret om diagnosen?

. Har | teenkt jer at veere 100% abne omkring det forhold, at jeres datter har
Turners Syndrom, herunder i daginstitution og skole?

. Hvordan synes |, at jeres datter fungerer i dag, savel i hjemmet,
i daginstitution og skole?

. Har jeres datter legekammerater (bade drenge og piger?)
. Hvordan tackler jeres datter konflikter?

. Vil jeres datter gerne dominere sine kammerater og seskende, bliver hun kuet,
eller er der en naturlig balance i tingene?

. Oplever |, at der er motoriske og indlaeringsmaessige problemer?
. Har jeres datter nogle fritidsaktiviteter?

. Hvilke tilbagemeldinger far | fra peedagoger og leerere omkring jeres datters
adfeerd?




. Pavirker det pa nogen made den daglige tilveerelse, at jeres datter har Turners
Syndrom? (Ma | tage specielle hensyn til jeres Turner datter?)

. Hvilke forventninger har I til jeres datters fremtid?
. Hvad er det, der bekymrer jer mest omkring jeres datters fremtid?

. Hvad er jeres holdning til behandling med veeksthormon. Synes |, at det er
belastende, at jeres datter er/skal i behandling med vaeksthormon?.

. Har I spurgt laegen om jeres datters forventede sluthgjde?

. Er I bange for, at jeres datter vil blive diskrimineret, alene pa grund af, at hun vil
opna en lavere sluthgjde end kvinder, med normale kromosomer?

. Hvad er jeres holdning til eegdonation? (Synes |, det er uetisk?)
. Virker jeres datter psykisk harmonisk og udviklet svarende til sin alder?

. Hvad ger | for at stimulere den psykiske umodenhed, der nu engang er relateret
til Turners Syndrom? Taler | f.eks. om sex, nar jeres Turner datter naermer sig den
relevante alder?

. Hvad er jeres erfaringer med og holdning til Turner Kontaktgrupper,
Landsforeningen af Turner Kontaktgrupper i Danmark samt Turner Centret?

. Ville | med den viden | i dag har omkring Turners Syndrom veelge provokeret
abort, safremt | efter kromosomundersggelse for barnets fadsel fik besked pa,
at | ventede jer en datter med Turners Syndrom?

. Hvordan er jeres erfaringer med den viden, som man i behandlingssystemet har
omkring Turners Syndrom?

. Har | i behandlingssystemet mgdt fordomme omkring piger og kvinder med
Turners Syndrom, f.eks. at de er karakterafvigere og mentalt retarderede?

. Hvilke konkrete gode rad vil | gerne give til et par forzaeldre, der netop har faet
at vide, at deres nyfedte datter har Turners Syndrom?

. Hvilke tanker gor | jer, nar | ser voksne kvinder med Turners Syndrom?

. Hvor og hvordan kan vi i Turner kontaktgrupperne, i Landsforeningen og pa
Turner Centret gore mere for at udbrede kendskabet til Turners Syndrom, og
dermed fa udryddet de fordomme, der stadigvaek eksisterer omkring syndromet?

. Hvad er jeres holdning til udtrykkene “Turner-pige” — “Turner kvinde” versus
udtrykket piger og kvinder med Turners Syndrom?

. Har | haft problemer med at fa den ekstra gkonomiske hjaelp, som | synes i har
haft behov for? (f.eks.: forlaenget barselsorlov).

. Har I noget, | ellers har lyst til at fortaelle omkring dette at veere foraeldre til en
pige med Turners Syndrom?






