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ESIPUHE

Turnerin oireyhtymaa esiintyy vain naisilla ja se vaikuttaa sukupuoliominaisuuk-
sien kehittymiseen ja pituuskasvuun. Suomessa on noin 1500-2500 Turnerin oi-
reyhtymaa sairastavaa henkil6a. Nain ollen Turnerin oireyhtyma luokitellaan har-
vinaisiin sairauksiin. Sairaus luokitellaan harvinaiseksi silloin, kun siihen kuuluvia
on alle 2500 henkilda/tautiryhma.

Invalidiliton Harvinaiset-yksikkd on harvinaisten tuki- ja liikkuntaelinvammaryh-
mien osaamis- ja tukikeskus. Yksikko julkaisee Harvinaiset-opassarjaa. Oppaat
tehdaan yhteistydssa asiantuntijoiden kanssa ja niiden tavoitteena on olla avuk-
si arjen elamassa. Oppaat on tarkoitettu harvinaisiin vamma- ja sairausryhmiin
kuuluville henkildille ja heidan laheisilleen seka terveydenhuollon, sosiaalitoimen
ja koulutoimen ammattilaisille. Tarkoituksena on levittdaa muutoin niin hankalasti
saatavissa olevaa sairauskohtaista tietoa suomen kielella.

Tama Turner -opas kuuluu Harvinaiset-opassarjan oppaisiin. Oppaan tavoitteena
on antaa tiivistettya ja helposti luettavaa tietoa ensisijaisesti vanhemmille, joiden
lapsella epailldaan tai on diagnosoitu Turnerin oireyhtyma. Opas on tehty yhteis-
tydssa Turun ammattikorkeakoulun Salon yksikdn kanssa ja sen sisallon ovat
ansiokkaasti toimittaneet opiskelijat Pauliina Nyholm, Maria Salonen ja Satu
Soina. Taman oppaan asiasisalléon on tarkastanut apulaisylilaakari Viveca So-
derstrom-Anttila. Kuvituksesta on vastannut Anni Laitinen.

Lisatietoa Harvinaiset-yksikosta saa osoitteesta www.invalidiliitto.fi/harvinaiset.
Yksikkdon voi ottaa yhteytta osoitteella Harvinaiset-yksikko, Launeenkatu 10,
15100 Lahti tai puhelimitse puh. (03) 812 811.

Lahdessa heinakuussa 2013

Invalidiliitto ry
Harvinaiset-yksikko
Miia Laitinen



1. Turnerin syndrooma

Amerikkalainen gynekologi Henry Turner kuvaili jo vuonna 1938 kolmea nuorta
naista, jotka muistuttivat enemman toisiaan kuin omia perheitdan. Naiset olivat
pituudeltaan lyhyitd sekd murrosian fyysiset muutokset olivat tapahtuneet puut-
teellisesti. Samanlaisia naisia 10ytyi ympari maailmaa ja heidan tilaansa alettiin
kutsua Turnerin syndroomaksi.

Turnerin syndrooma on harvinainen sairaus, jota ilmenee vain tytéilla. Elavana
syntyneista tyttolapsista yhdella lapsella 2500 syntynytta kohden on Turnerin
syndrooma.

Sukupuolikromosomit ovat X (nainen) ja Y (mies). Sikio saa aina aidiltdan X kro-
mosomin, mutta isalta tuleva kromosomi voi olla joko X tai Y. Nain maaraytyy
lapsen sukupuoli, XX tarkoittaa tyttdlasta ja XY puolestaan sikion kehittymista
pojaksi. Turnerin oireyhtymaa sairastavilta naisilta puuttuu toinen x-kromosomi
joko kokonaan tai osittain tai kromosomin rakenne voi olla poikkeava. Toinen x-
kromosomi haviaa tavallisesti jo alkuraskauden aikana. Syyta toisen x-kromo-
somin puuttumiseen tai viallisuuteen ei tiedeta. Syyta ei ole 16ydetty vanhem-
mista eikd raskauden kulusta. Oireyhtyma on geenimutaatio, joka ei periydy.

2. Turner syndroomaa sairastavan erityispiirteet
ja terveysongelmat

Mahdolliset erityispiirteet tai terveysongelmat vaihtelevat Turnerin syndroomaa
sairastavilla terveydellisista ongelmista pieniin kosmeettisiin haittoihin. Toisilla
naita on enemman, toisilla taas vahemman. Lahes kaikki Turnerin syndroomaa
sairastavat ovat yleensa pienikokoisia. Turnerin oireyhtyma diagnosoidaan mo-
nesti vasta aikuisiassa.

Ulkonakopiirteista suurimmalla osalla on lyhytkasvuisuutta. Turnerin syndroo-
maa sairastavien keskimaarainen syntymapituus on noin 48 senttimetria. Lap-
suusiassa pituuskasvu hidastuu ian myoéta asteittain, mutta ei kuitenkaan pysahdy
kokonaan. Murrosiassa pituuden kasvun hidastuminen korostuu verrattuna mui-
hin nuoriin, koska normaalin murrosian puuttumisen takia ikdkauteen kuuluvaa
kasvupyrahdysta ei tule. Turnerin syndroomaa sairastavien tyttdjen keskipituus
Suomessa on noin 147 senttimetria. Pituuteen vaikuttaa tietenkin myds perinto-



tekijat. Nain ollen pitkien vanhempien Turnerin syndroomaa sairastava lapsi voi
kasvaa pidemmaksi kuin lyhyempien vanhempien lapsi. Turnerin oireyhtymaa sai-
rastavat ovat aivan tavallisen nakdisia tytt6ja, joilla tarkkaan katsellen voi nahda
ulkoisesti joitain erityispiirteitd. Pienella vastasyntyneella lapsella saattaa esiin-
tya jalkapoytien tai niskanpoimun turvotusta, joka on seurausta imusuoniston ke-
hittymattomyydesta. Turvotus usein ohimenevaa, mutta voi palata murrosiassa.
Hiusraja saattaa olla niskan puolella matalammalla johtuen niskapoimusta. Ulko-
nakopiirteiden lisaksi Turnerin oireyhtymassa saattaa esiintyd myds terveyteen
vaikuttavia tekijoita.

Sydamen ja verenkierron rakenteelliset poikkeavuudet ovat tyypillisia, esi-
merkiksi vasemman kammion liikakasvu, kaksipurjeiset aorttalapat ja aortan ah-
tautuminen. Turnerin syndroomaan liittyvat sydamen rakenteen poikkeamat ovat
useimmiten oireettomia, mutta voivat vaatia hoitoa ja seurantaa. Aortan ahtauma
on hoidettavissa leikkauksella. Kohonnut verenpaine on tyypillista Turnerin synd-
roomassa. Syy verenpaineen kohoamiseen on usein tuntematon, mutta saattaa
littyvd esim. munuaisten heikentyneeseen toimintaan tai epanormaaliin raken-
teeseen. MyoOs aortan ahtautuminen saattaa aiheuttaa kohonnutta verenpainetta.
Turner oireyhtymassa sydamen ultradanitutkimus on aina tarpeen mahdollisten
sydamen rakenteen poikkeamien toteamiseksi.

Tietyt suolistosairaudet esiintyvat tavallista useammin Turner tytoilla. Tyypilli-
simpia suolistosairauksia ovat keliakia, Crohnin tauti ja haavainen paksusuolentu-
lehdus. Maksa-arvoissa saattaa esiintya poikkeavuuksia. Turnerin oireyhtymaan
liittyy myos kohonnut riski sairastua kilpirauhasen vajaatoimintaan.

Turnerin syndroomaan liittyy pienia rakennepoikkeamia, joista suurin osa on
vaarattomia, eivatka ne aiheuta oireita. Tallaisia ovat muun muassa nenanielun
poikkeamat seka korkea kitalaki. Nenanielun poikkeamat saattavat altistaa her-
kemmin korvatulehduksille ja korkea kitalaki puolestaan saattaa aiheuttaa ham-
paiden virheasentoja.

Useimmilla Turner- tytoilla murrosika puuttuu tai viivastyy munasarjojen kehi-
tyshairion vuoksi. Munasarjat vaikuttavat naishormonin eli estrogeenin tuottami-
seen. Jos munasarjat ovat vajavaiset, on hormonituotantokin heikompaa.



3. Turnerin syndroomaa sairastavan hoito

Epaily Turnerin syndroomasta alkaa yleensa pienesta koosta joko sikidaikana tai
lapsuudessa. Osalla diagnoosi tehdaan kuitenkin vasta murrosiassa. Diagnoosi
voidaan varmistaa verikokeella. Tutkimuksessa maaritellaan kromosomisto ja sen
avulla nahdaan poikkeavuudet. Tuloksen varmistumiseen menee pari viikkoa.

Turnerin syndrooman hoitona ovat hormonihoidot lyhytkasvuisuuteen ja mur-
rosian alkamiseen. Lapsuusiassa aloitettu kasvuhormonihoito on lisannyt monien
aikuisian pituutta, mutta kaikille siitd kuitenkaan ei ole vastetta. Hormonina kay-
tetdan biosynteettista ihmisen kasvuhormonia, jota ei toistaiseksi ole saatavilla
kuin injektiomuodossa. Hoito toteutetaan pistamalla hormoni joka ilta ihon alle.
Kasvuiassa annos on suurempi kuin aikuisiassa. Tehokkaimmasta hormonihoi-
don aloittamisiasta ei ole selkeaa ohjeistusta tai tutkimustuloksia.

Kasvuhormonin lisaksi voidaan murrosiassa aloittaa estrogeenihoito joko geelina
ihon kautta tai tablettimuodossa kerran paivassa. Sen avulla saadaan kuukautis-
kierto alkamaan, seka kiihdytettya pituuskasvua ja rintojen kehitysta. Sita tarvi-
taan myds nuoruusian psyykkisen kehityksen varmistamiseksi ja luiden vahvis-
tamiseksi. Laakityksella pyritdan normaalin kaltaiseen kehitykseen. Kuukautiset
alkavat yleensa parin vuoden kuluttua laakityksen aloittamisesta. Estrogeenihoito
aloitetaan pienilla annoksilla ja annosta lisataan vahitellen. Myéhemmin hoitoon
lisataan kerran kuukaudessa keltarauhashormonia, joka annostellaan tabletteina
suun kautta. Liian aikaisin aloitettu naishormonihoito voi pysayttaa pituuskasvun.

Lapsuusiassa useimmilla Turner-tytdillda on keskussairaalassaan oma nimetty
lastenlaakari, joka huolehtii I1adketieteellisen hoidon kokonaisuudesta.

4. Arjessa selviytyminen

Lapsen syntyma on vanhemmille elaman tarkeimpia tapahtumia ja herattaa jo
sellaisenaan monenlaisia tunteita ja ajatuksia. Jos syntyva lapsi ei ole terve, he-
rattda se vielakin ristiriitaisempia tunteita vanhemmissa ja laheisissa. Lapsen hoi-
to, tulevaisuus ja perheen jaksaminen mietityttaa ja saattaa jopa pelottaa. Nama
pelon ja epavarmuuden tunteet haviavat yleensa ajan myota.



Avoimuus sairaudesta lapsen kanssa on tarkeaa. Jos lapsi kyselee sairaudes-
taan, on siita puhuttava hanen ikansa ja ymmarryksensa mukaisesti. Kaynnit sai-
raalassa saattavat aiheuttaa lapsessa ajatuksia. Lapsen kuunteleminen ja asiois-
ta keskusteleminen totuudenmukaisesti auttaa lasta suhtautumaan tapahtumiin.
Sairaalassa asioiminen on lapselle helpompaa, kun on etukateen kerrottu, mita
tapahtuu ja miksi.

Turnerin syndrooma ei vaikuta suurimmalla osalla paivittaiseen elamaan juuri lain-
kaan. Osa heista kuitenkin joutuu kayttamaan terveydenhuollon palveluita mah-
dollisten oheissairauksiensa takia ja ovat yleensa tekemisissa terveydenhuollon
kanssa lapi elaman. saanndlliset laakarintarkastukset ovat osa elamaa. Turnerin
syndrooma ei kuitenkaan ole este taysipainoiseen ja onnelliseen elamaan.

Useimmat Turnerin syndroomaa sairastavista ovat alykkaita, mutta esimerkiksi
sanattomassa viestinnassa ja sosiaalisissa tilanteissa voi olla ongelmia ja myos
psykomotoriset taidot voivat olla toisilla heikompia.

Vanhempien kokemuksia elamasta Turner- tyttojen kanssa

Paaasiassa elama on normaalia, mutta seuraavilla osa-alueilla saattaa olla on-
gelmia.

- Nenanielun rakennepoikkeamat saattavat lisata korvatulehduksien maa-
raa, limakorvaongelmaa seka pidemmalla aikavalilla aiheuttaa kuulon
alenemaa.

- Ruoan pureskelu, uudet maut ja ruoat vaativat totuttelua. Kakominen ja
pulauttelu ovat yleisia ongelmia.

- Pienelld lapsella portaiden nousu voi olla lyhytkasvuisuuden takia jonkin
verran haastavaa. Murrosikaisia oma lyhytpituisuus saattaa mietityttaa.
Kdémpelyytta saattaa esiintya, mutta Turner-tytot voivat kuitenkin osallis-
tua monipuolisesti erilaisiin harrastuksiin ja likkumismuotoihin.

- Koulussa on huomattu olevan ongelmia matematiikan kanssa. Syyna voi-
vat olla hahmotusvaikeudet, tuen avulla sujuu paremmin.



- Luonteenpiirteissa Turner-tytdilla on kuvattu olleen enemman rohkeutta
lahestya toisia lapsia ja elaimia. Sinnikkyys, temperamenttisuus seka so-
siaalisuus ovat tyypillisia luonteenpiirteita.

- Kasvuhormonihoidot, joita annetaan pistoksina ihonalaiskudokseen vaati-
vat keskittymista. Ei kuitenkaan ole vaarallista, jos pistos joskus unohtuu.
Lapsi opetetaan pistamaan itse, kun ika sen sallii. Pienen lapsen pista-
mista helpottaa huomion vieminen toisaalle esim. laulut, leikit, lorut.

5. Yhteiskunnan tukimuodot

Kela tarjoaa monenlaisia tukia lapsiperheille. Erilaisten tukien tarkoituksena on
turvata toimeentuloa pitkaaikaissairaan lapsen hoidossa.

Kelalta on mahdollisuus saada vammaistukea. Alle 16-vuotiaan vammaistuki on
tarkoitettu pitkaaikaisesti sairaalle tai vammaiselle lapselle, jonka hoidosta ja huo-
lenpidosta aiheutuu perheelle vahintaan 6 kuukauden ajan tavallista enemman
rasitusta verrattuna terveeseen lapseen. Tuen maara riippuu tuen tarpeesta. Ha-
kemusta varten tarvitaan laakariltd C-lausunto.

Erityishoitorahan tarkoitus on korvata menetettya palkkaa, kun vanhempi jaa
kotiin hoitamaan sairasta lasta. Erityishoitorahan saamisen ehtona on, etta van-
hempi osallistuu lapsen hoitoon ja kuntoutukseen sairaalassa tai esimerkiksi
sopeutumisvalmennuskurssilla. Lisaksi erityishoitorahaa on mahdollista saada,
jos hoitaa sairasta lasta kotona ja vanhemmat tarvitsevat avukseen kotihoitoa.
Molempien vanhempien on mahdollista saada yhta aikaa erityishoitorahaa, jos
perhe osallistuu yhdessa sopeutumisvalmennuskurssille. Hakemuksen liitteeksi
tarvitaan laakarilta D-todistus ja jos erityishoitorahaa haetaan sopeutumisvalmen-
nuskurssin tai muun vastaavan kurssin takia, tarvitaan myos osallistumistodistus.

Omasta kotikunnasta voi hakea omaishoidontukea. Tata tukea on mahdolli-
suus saada, kun hoidetaan pitkaaikaisesti sairasta tai vammasta lasta kotona.
Omaishoitajuudesta tehdaan kirjallinen sopimus ja palvelu- ja hoitosuunnitelma.
Omaishoitajana voi toimia omainen tai Iaheinen tai vaihtoehtoisesti joku muu hen-
kilo. Kunnan hoitotarvikejakelusta saa tarpeen mukaan valineet sairaan tai vam-
maisen lapsen hoitamiseen kotona. SosiaalityOntekija osaa neuvoa erilaisissa



tukimuodoissa ja auttaa jarjestelyissa.

Kelalta on mahdollisuus saada matkakorvauksia. Korvauksia maksetaan mat-
koista, jotka johtuvat sairaudesta tai kuntoutuksesta. Kelan verkkosivuilta [0ytyy
hyvat ohjeet.

6. Vertaistuki ja jarjestotoiminta

Vertaistuki on samanlaisessa elamantilanteessa olevien ja olleiden keskinaista
tukea toisilleen. Se voi olla vapaamuotoista ja organisoitua. Sita voidaan toteuttaa
ryhmassa tai kahdenkeskisina tapaamisina. Toiminta perustuu luottamukseen,
tasa-arvoisuuteen ja vapaaehtoisuuteen. Vertaistuki on koettu hyvaksi tueksi,
sen avulla voi jakaa kokemuksiaan ja saada lisaa tietoa Turnerin syndroomas-
ta. Oman tilanteen arviointi muihin verrattuna antaa usein motivaatiota ja voimia
jatkaa elamassa eteenpain. Vertaistuen avulla kyetaan paremmin sailyttamaan
elamanhallinta ja pitamaan tilanne hallinnassa.

Sopeutumisvalmennuskurssien tavoitteena on tukea perhetta 16ytamaan voi-
mavaroja selviytymaan arjesta, antaa tietoa oireyhtymasta seka sen hoidosta
ja kuntoutuksesta. Tarkoituksena rohkaista perhetta toimimaan yhdessa, tarjota
perheelle tilaisuus tutustua toisiin samassa tilanteessa oleviin perheisiin ja antaa
tietoa yhteiskunnan tukitoimista ja erilaisista tukiryhmista seka tukiyhdistyksista.

Kelan rahoittamaan sopeutumisvalmennukseen tarvitaan julkisessa terveyden-
huollossa laadittu kuntoutussuunnitelma tai B-lausunto, jossa suositellaan sopeu-
tumisvalmennusta.

Invalidiliitto ry on vuonna 1938 perustettu fyysisesti vammaisten ihmisten valta-
kunnallinen vaikuttamisen ja palvelutoiminnan monialajarjestd, joka antaa mah-
dollisuuden vaikuttamiseen ja tarjoaa vertaistuki- ja jarjestotoimintaa. Invalidilii-
tossa tyoskentelee 2400 tyontekijaa. Henkilojasenia yhdistyksessa on 33000 ja
jasenyhdistyksia on 160. Liiton perusarvoja ovat ihmisarvo, luotettavuus, rohkeus
ja oikeudenmukaisuus. Invalidiliiton tarkoituksena on mahdollistaa toimiva arki
fyysisesti vammaiselle niin, ettd se antaa mahdollisuuden itsenaiseen ja hyvaan
elamaan.

Lisatietoja Invalidiliiton tarjoamista palveluista, julkaisuista ja jarjestokoulutukses-



ta 10ytyy Internet-sivuilta osoitteesta www.invalidiliitto.fi. Sivuilta 16ytyy tulostet-
tavassa PDF-muodossa mm. pieni sosiaaliopas, ammatillisen kuntoutuksen ja
tyollistymisen tukimuodot seki paljon muuta tirkeéi tietoa.

Invalidiliiton Lahden kuntoutuskeskus tarjoaa kuntoutus- ja sopeutumisval-
mennuskursseja, yksilollista kuntoutusta, tilapaishoitoa ja avokuntoutusta, loma-
toimintaa seka muita toimintoja. Harvinaisiin vammaryhmiin kuuluville henkiléille
ja heidan laheisilleen jarjestetaan erilaista toimintaa, kuten KELA:n jarjestamaa
ja rahoittamaa kuntoutusta seka RAY:n tukemia ryhmatapaamisia. Toimintaan voi
tutustua osoitteessa www.lahdenkuntoutuskeskus.fi.

Invalidiliiton Harvinaiset - yksikko keraa ja jakaa tietoa harvinaisista fyysisista
sairauksista niin sairastuneille tai vammautuneille itselleen, heidan laheisilleen
kuin ammattilaisillekin. Oppaiden laatimisen lisaksi yksikko jarjestaa tiedottavia
ja vertaistukea antavia tilaisuuksia harvinaisille ryhmille seka julkaisee Harava-
lehted. Lehti on suunnattu harvinaisille vammaryhmille ja alan ammattilaisille.
Harvinaiset-yksikon toiminnassa on mukana lukuisia eri diagnooseja. Uusia ryh-
mia otetaan jatkuvasti mukaan toimintaan.

Sairaudesta, vammasta, palvelujarjestelmasta tai vertaistuesta voi olla haas-
teellista loytaa tietoa juuri harvinaisuuden vuoksi. Yksikon tavoitteena on, etta
harvinaiset sairaudet tiedostetaan ja tunnistetaan nykyista paremmin koko yh-
teiskunnassa. Yksikko tekee yhteistyota eri jarjestojen, julkisen sektorin, diagnoo-
siryhmien ja asiantuntijoiden kanssa. Sen asiantuntemus on mukana myés Inva-
lidiliton Lahden kuntoutuskeskuksen harvinaisille vammaryhmille jarjestamissa
palveluissa. Yksikko on myos valtakunnallisen harvinaistyota tekevan jarjestojen
Harvinaiset-verkoston jasen.

Suomessa toimii Suomen Turner-yhdistys,. Yhdistyksen toiminnan tarkoituk-
sena on jakaa tietoa Turnerin oireyhtymasta seka tarjota mahdollisuus muiden
samassa tilanteessa olevien tapaamiseen. Turner-yhdistys toimii yhteistydssa
Invalidiliiton ja Mannerheimin lastensuojeluliiton kanssa. Lisatietoa yhdistyksen
toiminnasta: http://turneryhdistys.org/



Rinnekotisaation Norio-keskus jarjestdaa sopeutumisvalmennuskursseja per-
heille ja jarjestaa myos vertaistukiryhmia.




7. Kirjallisuus ja linkit
Kirjallisuus
Tujunen, H. 2011: Kylla mina sinua rakastan. Nordbooks.
Linkit

Invalidiliitto, Harvinaiset-yksikko. Tietoa harvinaisista sairauksista ja oireyhty-
mista.

www.invalidiliitto.fi/portal/kuntoutuskeskus/laku/
www.harvinaiset.fi

KELA

www.kela.fi

Orphanet. Tietoa harvinaisista sairauksista englanniksi
www.orpha.net

Rinnekotisaation Norio-keskus. Jarjestaa sopeutumisvalmennuskursseja, tut-
kimus- ja kuntoutustoimintaa.

www.rinnekoti.fi
Suomen Turner-yhdistys. Perustietoa Turnerin syndroomasta.
http://turneryhdistys.org/

Turner — Know your body. Englanninkielinen opas Turnerin syndroomasta http://
np.netpublicator.com/netpublication/n75088268



8. Lahteet

Chipman, J., Cutler, G., Dachuang, Cao, Feuillan, P., Kowal., K. Ross, J. & Quigley, C.
2011. Growth hormone plus childhood low-dose estrogen in Turner syndrome. New jour-
nal of medicine 3/2011, 1230-1242.

Collin, J: 2006. An introduction to Turner syndrome. Paediatric nursing 18/2006, 38-43.

Davenport, M., Hooper, S. & Zeger, M. 2005. Turner syndrome in childhood. Teoksessa
Toim. Mazorro, M. & Ross J. Neurogenetic Devolmental disorders: Variation of manifes-
tation in childhood.

Jauhiainen, T. & Yli-Pohja, P. 2008. Laakinnallinen kuntoutus: Kuntoutushoito, apuva-
lineet ja sopeutumisvalmennus. Terveyskirjasto. www.terveyskirjasto.fi a Iadkinnallinen
kuntoutus

Keizer-Schrama, S., Menke, Otten, B., Ridder, M., L., Sast, L., Stijnen, T., Zandwijken,
G. & Witt, J. 2010. The effect of oxandrolone on body proportions and bby composition
in growth hormone-treated girls with turner syndrome. Clinical endocrinology 73/2010,
212-219.

Kukkurainen, M-L, 2007. Vertaistuki ja jarjestdtoiminta. Terveyskirjasto. http://www.terve-
yskirjasto.fi/ a vertaistuki

Lasten endokrinologian kasikirja, 2000. Lyhytkasvuisuus. http://www.lastenendokrinolo-
git.net/kirja/index.html --> lyhytkasvuisuus.

Leskinen, M., Lumme, J. & Valkama, J. 2008. Bikuspinen aorttalappa: myohaisongelmat
ja seuranta. Sydanaani, vol. 19, nro. 5A/2008, 27-29.

McConkie-Rosell, A & O'Daniel, J. 2007. Beyond the diagnosis: The process of genetic
councelling. Teoksessa Mazorro, M & Ross, J. (toim.) 2007. Neurogetic developmental
disorder: Variation of manifestation in childhood.

Morgan, T. 2007. Turner syndrome: diagnosis and management. American psysician
76/2007, 405-417.

Rinnekotisaati6. 2011. Sopeutumisvalmennuskurssit. http://www.rinnekoti.fi
Ranke, M. & Saenger, P. 2011. Turner’s syndrome. The Lancet, vol. 358, 2169- 2170.

Ross, J, St. Dennis-Feezle, L & Weber, C. 2002. Turner syndrome: Toward early recognition
and improved outcomes. http://rarediseases.about.com/cs/turnersyndrome/a/020803.htm.



Soderstrom-Anttila, V. 2004. Turner-potilaan terveydesta on huolehdittava myo6s ai-
kuisiassa. Duodecim nro.21/2004, 2493-2496.

Terveyskirjasto. http://www.terveyskirjasto.fi

THL 2011,Vertaistuki - en olekaan ainut. http://www.sosiaaliportti.fi

9. Sanasto
Aortta — Suurin sydamesta lahteva verisuoni
Aortan ahtauma — Sydamesta lahtevan verisuonen rakennepoikkeama

Aorttalappa — Aortan tyvessa sijaitseva kolmiosainen taskulappa, joka estaa sy-
damen pumppaaman veren paluun sydameen

Estrogeeni — Naishormoni, yllapitaa naiselle ominaisia sukupuoliominaisuuksia
Geenimutaatio — Tautia aiheuttava geenimuutos

Imusuonisto — Imusolmukkeiden ja imusuonten muodostama elinjarjestelma, pa-
lauttaa verisuonista tihkuvan nesteen seka suolistosta imeytyvaa rasvaa veren-
kiertoon.

Kaksipurjeinen aorttalappa — Yleisin sydamen rakenteellinen poikkeavuus, jossa
aorttalappa muodostuu kahdesta, usein erikokoisesta purjeesta

Kasvuhormonihoito — Aivolisakkeen etulohkon erittaman kasvuhormonin korvaus
synteettisella valmisteella

Keltarauhashormoni eli progesteroni — Naissukupuolihormoni, jota erittyy kelta-
rauhasesta ja istukasta

Kromosomi — Perintotekijat sisaltava solun osa
Syndrooma — Yhdessa esiintyvien oireiden muodostama kokonaisuus

X-kromosomi — Naispuolinen sukupuolikromosomi



Invalidiliiton Harvinaiset-yksikkd on harvinaisten tuki- ja liikuntaelinvammaryhmien
osaamis- ja tukikeskus. Yksikkd julkaisee Harvinaiset-opassarjaa, johon tdma Tur-
ner-opas kuuluu. Tiivistettyjen diagnoosiaoppaiden tarkoitus on olla ovat avuksi arjen
eldmassa. Tiivistetyt oppaat tehdaan yhteistydssad Turun ammattikorkeakoulun sai-
raanhoitajaopiskelijoiden seka asiantuntijoiden kanssa.

Oppaiden tavoitteena on levittdd muutoin niin hankalasti saatavissa oelvaa vamma-
kohtaista tietoa suomen kiella. Oppaat on tarkoitetta harvinaisiin vamma- ja sairaus-
ryhmiin kuuluville henkildille ja heidan 1aheisilleen seka terveydenhuollon sosiaali- ja
kasvatusalan ammattilaisille.

Tiivistetyt Harvinaiset-opassarjan oppaat:
- Anusatresia 2010

- Hirschsprungintauti 2010

- Kampurajalka 2010

- Esofagusatresia 2011

- AMC 2012

- Osteogenesis Imperfecta 2013

- Turner 2013
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