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Uber die Varianten des Turner-Syndroms

Von
L. Barta, M. Sellyei und K. Schmidt
I. Kinderklinik und 1. Pathologisch-Anatomisches Institut der Medizinischen

Universitdt, Budapest

(Ringegangen am 7. Mai 1968)

Bereits in den 20er Jahren hatte
man beobachtet, dall zugleich mit
der fehlerhaften Entwicklung des
Ovariums Minderwuchs und gehaufte
Entwicklungsanomalien Vorkommen.
Rosste [18] bezeichnete das Krank-
heitsbild als sexogenen Zwergwuchs.
Am Anfang der 30er Jahre beobach-
tete Uririch [24] einen &hnlichen
Symptomenkomplex, der jedoch an
beiden Geschlechtern vorkam. Die
Entwicklung des Syndroms wurde
auf die ansprechende, seither aber
nicht bekraftigte Theorie von Bonne-
vie und Uririch zurlckgefihrt. Im
Jahre 1938 wies Turner [23] neuer-
lich aufdie Beziehungen des Syndroms
und der sexuellen Unterentwicklung
hin. Im Jahre 1961 machten Ford
und Mitarbeiter [10] darauf aufmerk-
sam, das TURNER-Syndrom sei durch
das Fehlen eines Chromosoms gekenn-
zeichnet. Im Verlauf der weiteren
Untersuchungen gestaltete sich die
Lage wieder komplizierter. Es stellte
sich heraus, daR fir das Turner-
Syndrom nicht nur die Chromosomen-
formel XO charakteristisch sei. Neben
den verschiedensten Mosaizismen, in
denen die Chromosomenformel XO,
aber neben normalem Karyotyp auch

die Formel XX oder sogar XY vor-
kommt, ist auch der typische Sympto
menkomplex anzutreffen. Die bekann-
ten Versuche; von Jost [13] gaben
eine akzeptierbare Erklarung dafir,
dall im Falle des weiblichen Phé&no-
typs im TUuRNER-Syndrom nicht nur
das Geschlechtschromosomenpaar
XX, sondern auch XY in Erscheinung
tritt. Mehr und mehr Befunde spre-
chen dafir, daR das TURNER-Syndrom
auch mit dem mannlichen Ph&notyp
vorkommt, so dafl es sich nicht um
eine streng geschlechtsgebundene Er-
krankung handelt. Zahlreiche Auto-
ren Dberichteten Uber die familidre
Haufung des Syndroms. Laut meh-
reren Mitteilungen ist eine Chromo-
somen-Aberration bei mehreren Mit-
gliedern einzelner Familien vorzufin-
den, aber mitunter treten die charak-
teristischen  Kklinischen  Symptome
trotz der Chromosomen-Abweichung
nicht auf [20, 22]. Wie man sieht, ist
die Pathogenese noch nicht véllig
geklart. Unsicherheit herrscht auch
in bezug auf die Benennung der
Krankheit. Angesehene Forscher ([15]
u.a) empfehlen neben »TURNER-Synd-
rom« die Bezeichnung »TURNER-Pha-
notyp mit normalem Ovarium« und
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Abb.

1. Haarwuchs bei einem 12jahrigen (a) und einem 14jahrigen (b) Knaben.

(Fall Nr. 18 und 19 der Tabelle)

»TuBNEB-Phdnotyp beim  Manng,
wenn das klinische Bild vom Ublichen
abweicht.

An unserer Klinik haben wir erst-
malig 1961 die klassischen Symptome
des TuBNEB-Syndroms bei einem
BABB-negativen Madchen beschrie-
ben [2].

Seither beobachteten wir 18 wei-
tere Falle. Die unserseits wahrge-
nommenen charakteristischen Symp-
tome haben wir in Tabelle | zusam-
mengefalt.

Beim TuBNEK-Syndrom kommen
die unterschiedlichsten Symptome
vor, aber im Grunde gibt es kein
Zeichen, das als unerlafiliches Symp-
tom des Syndroms angesehen werden
kénnte. Das kennzeichnendste Symp-
tom ist vielleicht der niedrige Wuchs,
doch gibt es auch hiervon Ausnah-
men, es wurden auch 160—170 cm
groRe Kranke beobachtet [4, 15, 7].

Laut Febbiee und Mitarbeitern
[7] kann der Mosaizismus — im Ge-
gensatz zu den XO-Féallen — die
Entwicklung der begleitenden Ano-
malien verhindern. Zahlreiche Beob-
achtungen bestéatigen diese Tatsache.
Hierflr spricht Uberdies, dal nicht
nur XO/XX, sondern auch XO/XX/
XXX-Mosaizismus ohne die bezeich-
nenden Symptome vorgekommen
ist. Wir beobachteten in 3 Fallen
XO/XX-Mosaizismus, jedoch sowohl
in den BaBB-negativen wie in den
BABE-positiven Fallen ohne bunte
Haufung der Symptome. Am symp-
tomarmsten war unser Fall Nr. 8, in
dem sich das Geschlechtschromoso-
menbild als XO erwies. Aus dem
Karyotyp vermag man somit nicht
sicher auf das klinische Bild zu schlie-
Ren. Am deutlichsten beweisen dies
die TuBNER-Falle mit geschlechts-
chromosomen XY und XX.
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Abb. 2. Langes Y-Chromosom.

In zwei Fallen, in denen bei Kna-
ben mit XY-Chromosomen ein Tur-
NER-Syndrom zutage trat, fanden
wir sehr charakteristische Symptome
(Abb. 1). In beiden Fallen war auch
ein Kryptorchismus vorhanden. Nach
den Literaturangaben ist im Falle
von TuRNER-Syndrom beim Manne
eine Hodenentwicklungsstérung zu
erwarten, obschon es auch hiervon
Ausnahmen gibt [6, 21]. Steirer und
Mitarbeiter [21] meinen, das Syn-
drom kdnne man nicht sicher mit dem
Fehlen des einen Geschlechtschromo-
soms in Verbindung bringen. Fer-
guson-Smith [5] setzt auch in Fallen,
wo sich das Geschlechtschromoso-
menbild aus XX oder XY zusammen-
setzt, das Deletions-Y- oder -X-Chro-
mosom voraus, und er vermochte die
Deletion mittels zytologischer Unter-
suchung zu bestatigen. Diese Fest-
stellungen werden durch che neuesten
Wahrnehmungen von Aarskog [1]
bestdrkt. Heim Mann kommt das
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Das Bild zeigt die G-Gruppe

TuRNER-Syndrom selten vor. Nach
[16] betragt das Verhaltnis
zwischen Mannern und Frauen 1:10.
Laut simita und Kaski [19] ist
zuweilen eine familidare Haufung zu
beobachten; von vier Bridern litten
drei an TuRNER-Syndrom, zu dem
sich bei allen dreien Ichthyosis gesell-
te, von der auch der Vater befallen
war. In einem unserer TURNER-Félle
fanden wir ein langes Y-Chromosom
(Abb. 2). Dies erscheint uns erwah-
nenswert, obwohl wir diesem Befund
auf Grund der Literaturangaben keine
besondere Bedeutung beizumessen
vermogen. In Anwesenheit des langen
Y-Chromosoms hat man einen nor-
malen Phéanotyp und verschiedene
Entwicklungsanomalien  beobachtet
[3, 17]. Bei der L&ange des Y-Chromo-
soms handelt es sich um eine familidre
Eigenschaft.

Aus mehreren Untersuchungen geht
hervor, daR das TuRNER-Syndrom
bisweilen von Anomalien im Zucker-

Lenz
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Stoffwechsel begleitet ist. Laut For-
bes UNDd Enger [9] kKommt bei Pa-
tienten mit TuRNER-Syndrom und
ihren Familienangehdrigen Diabetes
mellitus haufig vor. Nach Jackson
und Mitarbeitern [11] sind heim
TuRNER-Syndrom zuweilen auf Dia-
betesneigung deutende Stoffwechsel-
anomalien zu beobachten. In zwei
Fallen sahen wir bei Diabetikern fir
das TuRNER-Syndrom bezeichnende
Symptome: in einem Fall war der
Karyotyp 46/XX, im anderen Fall
lag Mosaizismus XX/XO vor (von 70
gezéhlten Zellen erwiesen sich 8%oals
XO0).

Beim juvenilen Diabetes trifft man
oft Symptome an (Infantihsmus, Min-
derwuchs), die mit dem Diabetes
nicht in Zusammenhang gebracht
werden kénnen. In derartigen Féllen
versuchte man, die Symptome auf
eine Funktionsstérung der Hypophyse
oder des Dienzephalons zurickzufiih-
ren. Indessen deuten mehr und mehr
Angaben daraufhin, dal} der Diabetes
von Degenerationssymptomen beglei-
tet sein kann, die auch den niedrigen
Wuchs und den Infantilismus erkla-
ren. Laurance [14] beschrieb diabe-
tische Kinder, bei denen Obesitét,
Kryptorchismus, geistige Zuriickge-
bliebenheit, Knochenentwicklungs-
anomalien und Hypotonie Vorlagen.
Im eigenen Diabetikermaterial waren
ebenfalls oft Entwicklungsanomalien
zu beobachten. Wir sahen Epicanthus,
Ptose, kongenitales Vitium mit unge-
wohnlicher  Gesichtsform,  Minder-
wuchs mit hochgradiger Hypotonie,
DowNsche Krankheit und in zwei
Féllen mehrere, mit Oligophrenie ver-

L. Barta et al. : Turner-Syndrom

bundene MiRbildungen. Dem gleich-
zeitigen Vorhandensein von Turner-
Syndrom und Diabetes kommt beson-
dere Bedeutung zu. Die Ursache der
Manifestation des Diabetes im Kindes-
alter vermag man meistens nicht zu
ermitteln. Wéahrend die Manifestation
des Diabetes im Erwachsenenalter zu-
meist von exogenen Faktoren (Lebens-
weise, Erndhrung, wiederholte Stress-
Wirkungen) ausschlagebend beein-
fluRt wird, fallt diesen im Kindesalter
keine grofle Bedeutung zu. Die frih-
zeitige Manifestation in diesen beiden
Fallen koénnte auf der sich zum 7 ur-
NER-Syndrom gesellenden Zuckerstoff-
wechselstérung beruhen. Bei der Mut-
ter unseres Patienten Nr. 15 waren
wahrend der Schwangerschaft An-
zeichen von deutlichem Pradiabetes
aufgetreten. NaturgemaR sind die am
Kind wahrnehmbaren Degenerations-
zeichen (Syndaktilie, kurzer Hals,
Fehlen der Brustwarzen) nicht als
Folgen einer Embryopathia diabetica
anzusehen. Weitere Untersuchungen
missen klarstellen, ob die diabetische
Belastung nicht mit Keimschadigun-
gen zusammenhéangt, welche die Er-
scheinungsform des Diabetes zu be-
einflussen imstande sind. Gewisse
Beobachtungen weisen darauf hin,
dall die Autoimmunitat, die bei Dia-
betes vorkommt, zu chromosomalen
Abnormitaten disponiert [8].

Die aus der Haufung von Entwick-
lungsanomalien zustande kommenden
Syndrome zeigen groRe Ahnlichkeit.
Auf Grund des Ubergewichtes der
einzelnen Symptome vermag man die
Syndrome voneinander zu trennen,
um so mehr als der Ursprung des
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Abb. 3. Blockwirbelbildung beim TwwEK-Syndrom. Zwischen dem 2.

und 3. sowie

dem 4. und 5. Halswirbel rechtsseitige Blockbildung. Totale Blockbildung zwischen den
Proo. spin, der 2.—4. Halswirbel

Krankheitshildes nicht immer anhand
der Karyotypie Kklargestellt werden
kann. In vielen Féllen ist es schwierig,
die Zugehorigkeit eines Syndroms
festzustellen. So verhielt es sich in
einem unserer Falle, in dem die zu-
sammengewachsenen Halswirbel auf
das Kiipper FEiL-Syndrom deute-
ten. Indessen waren die Verwachsun-
gen der Wirbel von der Art (Block-
wirbelbildung, keine keilférmigen Wir-
bel), wie sie von Lenz [16] beim
TuRNER-Syndrom beobachtet worden
waren (Abb. 3) (Fir die Auswertung
der Rtg-Bilder danken wir Herrn
Doz. Dr. K. Gefferth auch an dieser
Stelle). Die anderen am Kind wahr-
nembaren Symptome, das hinten ty-
pisch herabgewachsene Haar, die nach
innen gewendeten Brustwarzen, die

niedrige Statur, der gynakologische
Befund, sind jedoch charakteristisch
fir das TURNER-Syndrom. In diesem
Fall kann man also vom gleichzeitigen
Vorkommen des Turner- und K 1ip-
pe 1—FEiL-Syndroms sprechen. Die
Karyotypie zeigte partielle Aneuploi-
die, bedeutete also keine Hilfe bei der
Diagnosestellung. Diese Beobachtung
bestétigt, dal die Entwicklungsano-
malien oft kaum voneinander differen-
ziert werden konnen.

Zusammenfassung

Es werden 19 Falle von Turner-
Syndrom beschrieben. BARR-Positivi-
tat trat in 3 Fallen zutage, unter
denen das Geschlechtschromosomen-
bild in einem aus XX, in einem aus
XX-Aneuploidie bestand, wahrend im
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dritten ein XX/XO-Mosaizismus mit
XX-Ubergewicht vorlag. Zweimal war
das charakteristische mannliche Tur-
XER-Syndrom mit dem Geschlechts-
chromosomenbild XY zu beobachten.

Bei
Diabetes

2 Madchen traten gleichzeitig
und TuRNER-Syndrom in

Erscheinung. Die kausalen Zusammen-
hédnge des TURNER-Syndroms mit der

10.

11.

. Bender, N,

. Bergtjson-Smith, M. A.:

. Ferrier, P,

frihzeitigen

Diabetes-Manifestation

werden erdrtert. Nach den Beobach-
tungen ist die Karyotypbestimmung
fur die Diagnosestellung wichtig, den-
noch mufl gegenwartig in einem Teil
der Falle hinsichtlich der Zugehorig-
keit des Syndroms auf Grund des
klinischen Bildes Stellung genommen
werden.
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