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Diagnose und Therapie des Ullrich-Turner-

Syndroms

Ein vollstindig oder feilweise fehlendes weibliches Geschlechtschromosom verursacht bei Midchen
dos Ulliich-Turner-Syndrom. Die beiden Leitsymptome sind Kleinwuchs mit einer mittleren EndgriBe
von 146 cm und Inferfilitit aufgrund fehlgebildeter Eiersticke. Eine friihzeitige Behandlung

mit Wachstumshormon kann die Karperhahe im Erwachsenenalter posifiv besinflussen und eine

Subsitution mit Ostragenen leitet die Puberfii ein.

12000 bis 15000 Frauen mit einem Ull-

rich-Turner-Syndrom. Die Geschlechts-
chromosomen-Anomalie tritt bei 1:2500
Midchengeburten auf, ohne dass eine fami-
lidre Hiufung vorkommt oder andere Ursa-
chen fiir die Anomalie bekannt sind. In 50%
der Fiille fehlt das X-Chromosom véllig (Ka-
ryotypformel 45X). Neben dieser Mono-
somie gibt es unter anderem auch eine Triso-
mie sowie Strukturanomalien wie Deletion
oder Ringchromosom. Betroffene Midchen
und Frauen sind normal intelligent und kan-
nen ein eigenstindiges Leben fiihren.

In Deutschland leben schitzungsweise

Erschwerte Diagnose durch grofie
inferindividuelle Bandbreite

»Diagnostiziert wird das Ullrich-Turner-
Syndrom vor allem klinisch, die Diagnose
muss aber durch eine Chromosomen-
analyse bestitigt werden«, hob Prof. Jiirgen
Briimswig aus Miinster hervor. Allerdings
wird die Diagnose erschwert, da das Krank-
heitsbild eine grofie interindividuelle
Bandbreite von wenig bis sehr auffilligen
Symptomen aufweist und die Korperhéhe
der Midchen von sehr kleinwiichsig bis
normal sein kann.

Briimswig zufolge konnen schon préina-
tal im Ultraschall beispielsweise Nacken-
hygrom, Pleuraergiisse oder Aszites auf die
Diagnose hinweisen. Nach der Geburt und
in den ersten Lebensjahren zeigt sich even-
tuell ein Fliigelfell (Pterygium colli). Hand-
und FuBriickenddeme sind fast immer fiir
eine gewisse Zeit vorhanden. Weitere Sym-
ptome sind hoher schmaler Gaumen, auf-

fallend weiter Mamillenabstand, Lymph-
odeme, Augenlidsenkung sowie hyperkon-
vexe oder hyperkonkave Finger- und
Zehnigel.

Ab Kindergartenalter wird der Klein-
wuchs der betroffenen Miidchen immer
deutlicher. Bramswig wies darauf hin, dass
die Korperhohe des Miadchens vor allem
im Vergleich zu den Korperhshen der El-
tern und Geschwister auffillig gering ist
und deshalb in den Wachstumskurven auch
die Werte der Eltern beriicksichtigt werden
miissen. In Einzelfillen kann sich jedoch
die Korperhdhe eines Médchens mit Ull-
rich-Turner-Syndrom, das sehr grobe El-
tern hat, im unteren Normbereich normal
wachsender Kinder befinden. Zum Zeit-
punkt der normalen Pubertitsentwicklung
trete zwar eine Schambehaarung auf, die
Diagnose Ullrich-Turner-Syndrom miisse
aber spitestens wegen der ausbleibenden
Brustentwicklung gestellt werden, unter-
strich Brimswig,

Friihzeitige Diagnose und recht-
zeitige Behandlung wichig

Priv.-Doz. Klaus Mohnike, Magdeburg, wies
darauf hin, dass eine frithzeitige Diagnose-
stellung wichtig sei, um méglichen Organ-
schaden vorzubeugen sowie den Kleinwuchs
und die ausbleibende Pubertit erfolgreich
und zeitgerecht zu behandeln. Im Siuglings-
und Kleinkindalter konnen Operationen der
angeborenen Herzerkrankungen, der Ge-
fiBschidden und des Fliigelfells nétig sein.
Hiufig haben die betroffenen Madchen eine
chronische Mittelohrinfektion, die - falls
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nicht rechtzeitig erkannt und adiiquat be-
handelt - zur Schwerhérigkeit fiihren kann.

Die Behandlung des Kleinwuchses kann
Mohnike zufolge im Kindergarten- oder
frithen Schulzeitalter mit taglichen Wachs-
tumshormon-Spritzen begonnen werden.
Allerdings gelte es, mit den Eltern eine rea-
listische Prognose dieser Behandlung, die
zehn Jahre dauern kann, zu besprechen.
Zirka ein Drittel der Madchen spreche sehr
gut an, ein Drittel addquat und ein Drittel
gar nicht, ohne dass diese Gruppen im Vor-
feld bestimmt werden kénnen. Realistisch
ist fiir Mohnike eine zum errechneten
krankheitsspezifischen Wachstum zusétzli-
che Korperhohe von bis zu zehn Zenti-
metern. Vor allem bei kleinen Eltern sei ei-
ne Therapie mit Wachstumshormon ein op-
timales Behandlungsangebot fiir deren
kleinwiichsige Téchter. Nur 15% der
Midchen mit  Ullrich-Turner-Syndrom
kommen spontan in die Pubertét, bei den
anderen muss eine Substitution mit Ostro-
genen begonnen werden. Dies geschieht
laut Mohnike je nach Zeitpunkt der Dia-
gnose meistens, wenn die Madchen 12 bis
13 Jahre alt sind.
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