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SUMMARY

PECULARITIES OF CLINICALAND CYTOGENETIC POLYMORPHISM IN TURNER SYNDROME

Keywords: Turner syndrome, medical genetic counseling, diagnosis, karyotype.

Background: In the study are analyzed peculiarities of clinical manifestations and cytogenetic features in Turner
syndrome, which is a sex chromosomal abnormality, characterized by loss of gonosome (total or partial) with or
without mosaics.

Material and methods: 4 group of 68 children with Turner syndrome was investigated during medical genetic
counseling in the National Center for Reproductive Health and Medical Genetics.

Results: The most characteristic features of patients with Turner syndrome are: short stature - 97%, incomplete
sexual maturation 95%, cubitus valgus — 48%, pterygium colli — 44%, short neck — 42%, palatine arch - 37%, multiple
nevus - 23%, lymphedema - 24%, nail dysplasia - 13%, scoliosis - 12%, Madelung deformities - 6%. The frequency
of cytogenetic variants of Turner Syndrome: 1. homogeneous form or X monosomy - 45 X - 53% of cases, 2. mosaic
form - 45, X/46 XX 45, X/46, XY - 11.8% cases; 3. structural abnormalities of sex chromosome - 46, xix, 46, X delX,
46, XdicX, 46, XRX - 17.6% cases; 4. mosaicism with structural abnormalities of X chromosome - 46, XX/46XiX/45,
X - 2.9% of cases and other chromosome - 46, XY - 14.7% cases.

Conclusions: Peculiarities of phenotypic manifestations in girls with Turner syndrome may recommend the diag-
nosis in the early neonatal period, however up to 60% of patients are not diagnosed during early childhood because
of lack of complaints of family and the late visits to geneticist. Karyotype in Turner syndrome is highly variable and
different, in 53% of cases being the homogeneous form or X monosomy - 45, X.

PE3IOME
KJIUHUYECKUN NOJIMMOP®U3M U HOUTOTEHETUYECKHUE OCOBEHHOCTU CUHAPOMA TEPHEPA

KiroueBble caoBa: cundpom Tépuepa, Mmeduxo-zenemuueckoe KOHCYIbMUPOGAHUE, YUMOSEHeMUUEeCKas
OUACHOCMUKA, KAPUOMUN.

B cmamve paccmampusaromes KauHuveckuti ROTUMOPQHUIM U YUmo2eHemuieckue 0co6eHHOCmuU npu CUHOpome
Tepnepa.

Martepuanasl u Metoabl: O6credosano 68 demeil ¢ cunopomom TépHepa. Lfumocenemuueckas ouasHocmuxa u
MeOQuKo-2enemuieckoe KoHcynbmuposanue npogedenst 6 1ocyoapcmeenrnom Llenmpe Penpodykxmuenozo 300posus u
Meouyuncrou I'enemuxu.

Pe3yabrarbl: Oyenka Kaunuuecko2o nOIUMOpGuUsMa npusena K 6blasienulo Hauboiee XapakmepHuix NPUsHAKOS.
Huskopociocms - 97%, Henoanoe nonogoe cospeganue - 95%, kpuiiosuonvle ckaaoku - 44%, kopomxas wesa u HuKas
JUHUA pocma 8010C Ha 3amblike - 42%, comuueckoe Hebo - 37%, MHONMCecmeenHble nueMeHmHvle Hegycvl - 23%,
aumpamuyeckue omexu kucmeu u cmon - 24%, yniowennvie noemu - 13%, cxonuos - 12%, oegpopmayuu Maoenynea
- 6%. Yacmoma yumozenemuueckux eapuanmos cunopoma Tépnepa: 1. nonnas monocomus X-xpomocomot - 45 X -
53% cayuaes; 2. mosauyusm X-xpomocomel - 45, X/46 XX 45, X/46, XY - 11,8% cayuaes; 3. cmpykmyphvie aHOMAIUu
nonoswix xpomocom - 46, XIX, 46, X delX, 46, XdicX, 46, XRX - 17,6% cnyuaes; 4. mosauyusm co CmMpyKmypHbIMU
Hapywenuamu X-xpomocomol - 46, XX/46XiX/45, X - 2,9% cayuaes; 5. opyeue popmor - 46, XY - 14,7% cayuaes.

3axiniouenue: [lpucywue xapakmepucmuku @QeHomunuyeckux nposeieHul y oegouex ¢ cunopomom Tépuep
VKA36l8AI0M HA HEOOXOOUMOCHb UX OUASHOCMUYUposanus 6 Heonamanvhom nepuode. Okono 60% nayuenmox
He OUAZHOCMUYUPOBAHLL 8 PAHHEM OemCmeEe U3-3a OMCYMCMBUs HCan0b cO CMOPOHbL CeMbU U/UNU U3-3d NO30HE20
obpawenus Kk spauy-eenemuxy. Ilpeobnaoarowuii kapuomun npu cunopome TépHepa - 2omo2eHHas Popma, MOHOCOMUSL
X—45,X ecmpeuaemcs 6 53% cnyuaes.
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Introducere. Sindromul Turner reprezintd o ano-
malie cromozomiald gonozomald caracterizatd prin
pierderea (totald sau partiald) a cromozomului sexu-
al cu sau fara mozaicism se manifesta fenotipic prin
talie joasa, gat scurt, pterygium colli, limfedem peri-
feric, infantilism sexual, amenoree primara, displazie
gonadala, anomalii renale si cardiovasculare, precum
si prin unele tulburari de comportament socio-afectiv,
iar uneori deficienta mentala.

Monosomia X a fost descrisé pentru prima datad de
Ullrich 1n 1930, care a relatat cazul clinic al unei fetite
de 8 ani cu hipostaturd, limfedem, gat scurt cu exces
de piele pe ceafd, dismorfism facial, si care retrospec-
tiv a fost raportat ca primul caz descris in literatura
[3]. La randul sau, endocrinologul american Dr. Hen-
ry Turner, a descris in anul 1938 aceeasi patologie,
constatdnd ca peste 95% dintre femeile cu sindrom
Turner (denumind boala respectiva dupa numele sau
de familie) au staturd scunda, iar peste 90% prezinta
insuficientd ovariana [8§].

Sindromul Turner (sinonime: Ullrich-Turner, She-
reshevski-Turner, Bonnevie-Ullrich, disgenezie gona-
dald) este o anomalie cromozomiald, o aneuploidie si
unica monosomie viabild la nou-nascuti cu o incidenta
de un caz la 2000-2500 nasteri [1, 9,12]. Acesta repre-
zinta circa 10% din cauzele de avort spontan in primul
trimestru. Spre deosebire de sindromul Down, varsta
inaintatd a mamei nu este corelatd cu un risc crescut
pentru sindromul Turner. Factorii de risc nu sunt clar
stabiliti, desi se considera ca varsta tanara (pana la 18
ani) majoreaza riscul genetic pentru aceasta patologie
cromozomiala congenitala.

Majoritatea fetitelor cu sindrom Turner au un pro-
gnostic de viatd favorabil [5, 7, 11]. Diagnosticarea
cat mai timpurie permite o evaluare prompta a tablo-
ului clinic si analiza cariotipului, contribuie la ameli-
orarea dezvoltarii fizice, starii psihoemotionale in pe-
rioada de adolescentd, previne sau remediaza esecul
cresterii, iar consilierea medico-geneticd informeaza,
ghideaza parintii §i familia, solutioneaza problemele
existente la copiii cu sindromul Turner pentru a face
posibila tratarea adecvatd a malformatiilor cardiovas-
culare si renale [4]. Desi manifestarile fenotipice si
caracteristicile fizice pot sugera diagnosticul inca din
perioada neonatald, circa 60% din fetitele cu sindro-
mul Turner nu sunt diagnosticate in timpul copilariei
precoce [2, 6].

Tinand cond de aceste argumente, scopul studiu-
lui de fata consta in evaluarea particularitatilor poli-
morfismului clinic si formelor citogenetice la fetitele
cu sindrom Turner.

In vederea atingerii scopului definit, au fost formu-
late urmatoarele obiective:

1. Diagnosticarea cit mai timpurie a subiectilor
cu sindrom Turner incepand cu cele mai precoce peri-

oade ontogenetice de dezvoltare: neonatala, prepuber-
tara si pubertara;

2. Identificarea diversitatii formelor citogeneti-
ce 1n sindromul Turner si corelatiilor acestora cu ma-
nifestarile fenotipice;

3. Determinarea incidentei formelor citogeneti-
ce in sindromul Turner;

4. Elaborarea algoritmului genetic pentru evalu-
area pacientelor cu sindrom Turner in vederea optimi-
zarii metodelor de profilaxie si diagnostic genetic.

Material si metoda. Studiul a constat din analiza
retrospectiva si prospectiva a unui esantion de peste 114
de fetite cu hipostaturd, hipogonadism, amenoree pri-
mard, precum si fetite nou-nascute cu dismorfisme cra-
niofaciale, retard fizic, pterigium colli, limfedem perife-
ric examinate in cadrul consultului medico-genetic de la
Centrul National de Sanatate a Reproducerii si Genetica
Medicala (CNSRGM), in perioada 2007-2011.

in lotul de studiu au fost inclusi 68 de copii cu
sindrom Turner in varstd de pana la 18 ani diagnos-
ticati clinic i confirmati citogenetic prin cariotipare
standard. Analiza citogeneticd, care a inclus studiul
cariotipului din culturile limfocitelor sangelui perife-
ric, a determinat cinci variante citogenetice de baza
ale sindromului Turner: 1. forma omogena sau mo-
nosomia X - 45, X ; 2. forma mozaica — 45,X/46 XX;
45,X/46,XY; 3. anomalii structurale ale cromozomu-
lui sexual — 46,XiX, 46,X delX, 46,XdicX, 46,XrX; 4.
mozaicism cu anomalii structurale ale cromozomului
X — 46,XX/46XiX/45,X; 5. alte forme citogenetice
(disginezie gonadicd) — 46,XY.

Pentru diagnosticarea cat mai timpurie a subiecti-
lor cu sindrom Turner si evaluarea acestora pe parcur-
sul etapelor de dezvoltare a fost elaborata si utilizata
Fisa de evaluare si diagnostic genetic care a facilitat
procesul investigational. Aceasta a inclus date privind
evaluarea medico-geneticd, anamneza eredocolatera-
12 furnizate, in mare parte, de catre mame si/sau alti
membri ai familiei copiilor.

Fisa de evaluare si diagnostic genetic

I. Datele generale ale copilului bolnav

1. Numele, prenumele

2. Adresa tel.

3. Data nasterii

4. Antecedente eredocolaterale si familiale:

- Ocupatia, locul de munca al parintilor

- Vérsta parintilor

- Componenta familiei: tipul de familie (normala,
parinti divortati, frati, surori);

5. Antecedentele eredocolaterale

- Afectiunile organelor genitale i extragenitale
ale mamei inainte de sarcina

- Masurile de profilaxie primara i secundard

- Administrarea acidului folic

- Istoricul sarcinii si al nasterii




(numarul de sarcini, evolutia, infectii urogenitale,
iminentd de avort spontan, anomalii fetale)

- Folosirea medicamentelor in timpul sarcinii

- Complicatiile nasterii

- Dezvoltarea psiho-neurologica

(in primul an de viata)

- Atmosfera si climatul educativ

II. Date medicale:

- Examenul clinico-genealogic

(arborele genealogic)

- Fenotipul

- Prezenta anomaliilor de dezvoltare

- Dezvoltarea psihofizica, date somatometrice si
starea sanatatii mentale:

Statusul neurologic

II1. Caracteristica psihologica a copilului

- Aspecte psihogenetice ale dezvoltarii

IV. Rezultatul investigatiilor paraclinice si de la-
borator, teste genetice: Testul Barr

- Analiza citogenetica (cariotipul)

IV. Descrierea anomaliei de dezvoltare (detaliate
dupa caz)

V. Diagnostic

(fotografie medicald)

VI. Sfat genetic

Perspective de dezvoltare

VII. Concluzii

VIII. Recomandari medico-genetice si psihoco-
rectionale

in timpul consultului medico-genetic al subiectilor
cu suspectie la sindrom Turner a fost colectata infor-
matia necesara din datele anamnestice care a permis
alcatuirea pedigree-ului, arborelui genealogic al fie-
cirei familii. In baza datelor anamnestice (anamneza
eredocolaterald, obstetricald), datelor de laborator,
rezultatelor testelor genetice (analiza citogenetica,
cariotiparea si testul Barr) a fost stabilit diagnosticul
definitiv la copiii din lotul de studiu.

Toate fetitele cu suspectie la sindromul Turner au
fost supuse unui complex de metode de diagnostic,
precum: testul Barr, ecografia uterului si anexelor,
profilul hormonal, cariotiparea. Astfel:

- Examenul ecografic al uterului si anexelor s-a
indicat tuturor fetitelor din esantionul de cercetare
pentru determinarea dimensiunilor uterului si dia-
gnosticarea anomaliilor de dezvoltare a organelor se-
xuale interne si externe (aplazia, hipoplazia uterina,
uter rudimentar, etc.);

- Testul Barr informativ in prima etapa de exami-
nare si diagnostic a fost negativ in marea majoritate a
cazurilor, cu exceptia formelor mozaice si a celor cu
anomalii structurale ale cromozomului sexual;

Vom mentiona ca metoda citogenetica (cariotipa-
rea) a fost aplicatd folosind preparate cromozomiale
de metafaza ale limfocitelor sangelui periferic in con-
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formitate cu procedura standard si studiul cromozo-
milor dupd metoda de bandare G.

Rezultate si discutii:

Fetitele cu sindrom Turner au un fenotip clinic spe-
cific: talie mica (hipostaturd), dismorfism craniofacial,
facies triunghiular, fante palpebrale antimongoloide,
epicantus, ptoza palpebrald, hipertelorism, xeroftalmie,
strabism, ambliopie, urechi jos inserate, maxilar ingust,
micrognatie, palat ogival, anomalii de erupere dentara,
cel mai frecvent eruptie dentara intarziata, dinti supra-
numerari, gat palmat (pterigium coli), implantarea joasa
a firelor de par pe ceafa, cutis laxa (pierderea pliurilor
cutanate), torace in scut, cubitus valgus, metacarpianul
IV scurt, unghii hipoplazice si convexe, nevi pigmen-
tari, uneori deficientd mentala etc.

Evaluarea datelor examenului clinico-genealogic
si manifestarilor fenotipice au permis identificarea
particularitatilor polimorfismului clinic la copii cu
sindrom Turner in diferite perioade de dezvoltare on-
togenetica: perioada neonatala, perioada prepubertara
si pubertara.

Manifestarile clinice la subiectii cu sindromul Tur-
ner (monosomia X) variaza in dependentd de perioada
de varsta. Astfel, In perioada neonatala principalele
trasaturi fenotipice sunt: greutate mica la nagtere, ga-
tul scurt, pterygium colli (excesul de piele pe ceafd),
limfedemul sau edemul periferic congenital, anomali-
ile renale si cardiovasculare. In perioada prepubertard
fenotipic se determina hipostatura, faciesul caracteris-
tic, gatul scurt, uneori cu exces de piele in regiunea
gatului, glandele mamare nedezvoltate cu hipertelo-
rismul mameloanelor, torace lat, cubitus valgus, pro-
bleme comportamentale etc. lar in perioada puberta-
ra devin tot mai evidente hipostatura, nedezvoltarea
caracterelor sexuale secundare feminine, pubertate
absenta sau incompletd, amenoree primara, obezitate,
vulnerabilitate sociald, tulburari psihocomportamen-
tale, mai rar dificultati de invatare etc.

Dintre manifestarile fenotipice: hipostatura este
cea mai caracteristica, constatandu-se in 97% cazuri,
insuficienta gonadicd — 95%, cubitus valgus — 48%,
insertia joasa a parului — 44%, gatul scurt — 42%, pa-
latinul arcuat — 37%, nevi multipli — 23%, limfedem
—24%, displazia unghiilor — 13%, scolioza — 12%, de-
formitati Madelung — 6 % cazuri.

Desi particularitatile tabloului clinic pot sugera di-
agnosticul incad din perioada neonatald, circa 60% din
fetitele cu sindromul Turner nu sunt diagnosticate in
timpul copilariei precoce din cauza lipsei unor acuze
din partea familiei si adresarii tardive la genetician.
Diagnosticul clinic definitiv a fost stabilit de catre ge-
netician in baza rezultatelor investigatiilor de labora-
tor (cercetarilor citogenetice).

Rezultatele investigarii celor 68 de copii cu sin-
dromul Turner examinati in cadrul consultului medi-



Tabelul 1
Particularitatile polimorfismului clinic
in sindromul Turner

Caracteristici Nou- | Prepu- | Puber-
niscut | bertate | tate

Greutatea mica la nastere |+
Hipostatura (statura scunda) + +
Insuficientd gonadica + + +
Dismorfism cranio-facial + + +
Gatul scurt + + +
Pterygium colli + + +
Limfedem periferic (maini |+/- +/- +/-
si picioare)
Cubitus valgus + + +
Alimentate defectuoasa, de- |+
ficit ponderal
Murmur cardiac +/- +/- +/-
Pubertate absentd sau in- + +
completa
Nedezvoltarea caracterelor + +
sexuale secundare
Hipoacuzie, surditate +/- +/-
Dificultati de invatare, vul- +/- +/-
nerabilitate sociald
Dereglari endocrine, obezi- + +
tate
Deficienta mentala +/- +/-

co-genetic de la CNSRGM sunt redate in tabelul 2.
Diagnosticul postnatal al copiilor cu sindromul Turner
s-a efectuat in Laboratorul citogenetic al CNSRGM.
Studierea cariotipului copiilor cu sindrom Turner a
permis determinarea a cinci forme citogenetice princi-
pale ale acestui sindrom:
1 — forma omogena,
2 — forma mozaica,
3 — anomalii structurale ale cromozomului sexual,
4 — mozaicism cu anomalii structurale ale cromo-
zomului;
5 — alte forme citogenetice.
Tabelul 2
Distributia cazurilor de sindrom Turner dia-
gnosticate in anii 2007 - 2011

Sindromul Turner 2007{2008|2009 (2010 (2011
Monosomia X (45,X) |7 7 10 |3 9
46,XX/45,X 1 3 1
46,XY/45,X 1 1 1
46,XiX 1 3 1 1
46,XrX 1 1
46,XdelX 2 1
46,XdicX 1

46,XY 2 2 1 3 2
46,XX/46XiX/45,X 2

Total 11 |14 |16 |13 14
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Din tabelul 2, rezulta ca 36 de copii din numarul de
68 diagnosticati cu sindromul Turner, prezentau mo-
nosomia X - 45,X. Frecventa variantelor citogenetice
ale sindromului Turner: 1. forma omogend sau mo-
nosomia X - 45, X - 53 % cazuri; 2. forma mozaica
— 45,X/46 XX; 45,X/46,XY — 11,8% cazuri; 3. ano-
malii structurale ale cromozomului sexual — 46,XiX,
46,X delX, 46,XdicX, 46,XrX — 17,6 % cazuri; 4.
mozaicism cu anomalii structurale ale cromozomului
X — 46,XX/46XiX/45,X — 2,9% cazuri si alte forme
citogenetice - 46,XY — 14,7% cazuri. Astfel, cea mai
frecventd forma citogenetica (in mai mult de jumata-
te din cazuri) revine monosomiei X, determinand o
singurd linie celulard cu cariotipul 45,XO. Incidenta
generald a formei mozaice a fost de 14,7%, pentru
variantele citogenetice 45,X/46 XX; 45,X/46,XY si
46,XX/46Xi1X/45,X, determinand cariotipul 45, X, o
linie celulara cu monosomie X si una combinatd cu
cariotip normal 46,XX sau 46,XY (n =8), si cu o ano-
malie structurala a cromozomului X - cromozom ine-
lar (n = 2).

In urma comparirii manifestarilor clinice ale mo-
nosomiei X - 45,X (n =36) cu alte forme citogene-
tice ale sindromului Turner frecvent diagnosticate:
45,X/46,XX (n =5), 46,XiX (n =5), 45,X/46,X,Y (n
=3), 46, XdelX (n =3), 45,X/46,XX/46,XX (n =2),
46,XrX (n =2), 46, XY (n =10), nu au existat dife-
rente statistice semnificative, cu exceptia dezvoltarii
intelectuale. In monosomia X IQ-ul este de obicei nor-
mal, iar in sindromul Turner cu anomalii structurale
ale cromozomului X, cromozom X inelar se constata
o deficientd mentala ugoard pana la moderata. Media
taliei la adolescentele de 16 ani cu ST este de 135 cm
si nu este determinata de deficitul hormonului de cres-
tere. La 10 paciente cu sindrom Turner s-a constatat o
disginezie gonadica pura, cariotipul fiind normal pen-
tru indivizii de sex masculin — 46,XY.

Particularititile polimorfismului clinic in perioa-
da neonatald. Prezentam in continuare cazul clinic al
unui copil nou-niscut cu manifestari clasice ale sin-
dromului Turner.

Caz clinic: Copilul M., nou-nascut de sex feminin
se prezintd cu date de greutate mica la nastere, dis-
morfism craniofacial, fantele palpebrale antimongo-
loide, hipertelorism, urechi jos inserate, micrognatie,
limfedem in regiunea dorsala a plantelor picioarelor i
mainilor bilateral, gatul scurt, pterygium colli (excesul
de piele pe ceafd), implantarea joasa a firelor de par pe
ceafd, torace lat, clinodactilia degetului V la maini bi-
lateral, deformarea pavilieoanelor urechilor bilateral,
hipertelorismul mameloanelor (ambele mameloane
erau inafara liniei mijlocului claviculei).. Analizele
generald gi biochimica ale sangelui si urinei au fost
in limitele normei. Starea generala era satisfacatoare,
fara febra, tuse, refuzul alimentatiei, tulburari de com-



portament. Anamneza eredocolaterala neagravata: co-
pilul s-a nascut din sarcina I si nasterea I, la termen,
din casatorie nonconsanguind. Greutatea la nastere m
=2300 g, lungimea 46 cm, circumferinta craniana — 34
cm. Varsta mamei la momentul nasterii a fost de 24 de
ani. Perioada antenatald si anamneza eredocolaterala
neagravate. La examinare copilul era activ, afebril, cu
strigat puternic si avea reflexe neonatale fiziologice
puternice. Tegumentele nu erau palide, icterice sau
cianotice. Exista un limfedem pe regiunea dorsald a
plantei piciorului si mainilor bilateral si acest edem nu
era prezent pe alte parti ale corpului. Examinarea sis-
temelor cardiovascular, respirator i gastrointestinal
au exclus anomaliile de dezvoltare la nivelul acestor
sisteme. Copilul a fost internat si examinat complex:

analiza generald si biochimica a sangelui, a urinei,
analizele la complexul TORCH erau in limitele nor-
mei. Radiografia cutiei toracice §i a craniului nu au
determinat nici un fel de anormalitati. Examenul eco-
grafic al organelor abdominale era normal, cu exceptia
faptului ca uterul si ovarele nu puteau fi vizualizate.
Ecocardiografia era normala. Copilul a fost consultat
de genetician i i s-a indicat analiza citogeneticd cu
studiul cariotipului. Rezultatul acestei examinari a
indicat un cariotip anormal cu 45, XO, ceea ce cores-
punde monosomiei X sau sindromului Turner. Avand
in vedere manifestarile clinice si datele de laborator a
fost stabilit, diagnosticul de sindrom Turner. Copilul
a fost supravegheat simptomatic i consiliat medico-
genetic.

Particularititile polimorfismului clinic in perioa-
da pubertara. Manifestarile clinice la fetitele cu sin-
drom Turner in perioada pubertara se caracterizeaza
prin hipostatura, nedezvoltarea glandelor mamare,
hipertelorismul mameloanelor, pubertate intarziata,
sterilitate, amenoree primara, limfedeme congenitale
la nivelul mainilor si picioarelor; disgenezie gonadi-
ca, anomalii renale (rinichi in potcoavd), obezitate,
diabet tip I in copilarie si diabet tip II la maturitate,
hemoragii gastrointestinale datorate malformatiilor
vasculare, malformatii cardiovasculare: coarctatie de
aortd, bicuspidie de aorta, disectie de aorta la maturi-
tate; hipotiroidism, datorita aparitiei anticorpilor anti-
tiroidieni, modificari de sella turcica (saua turceascd);
luxatie congenitald de sold; tulburari de vedere, gla-
ucom, cataractd, retinita, discromatopsie; infectii ale
urechii (frecvent otitd medie), hipoacuzie (surditate);
1Q in limite normale, uneori deficientd mentala.

Studiul realizat ne-a permis sd adaptdm si s utili-
zam, in cadrul consultului medico-genetic algoritmul
de diagnostic al sindromului Turner.

Etapele algoritmului prezentat au facilitat diagnos-
ticarea copiilor cu sindromul Turner care s-au adresat
pentru consult medico-genetic.
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Concluzii:

1. Particularitatile caracteristice ale manifestarilor
fenotipice la fetitele cu sindromul Turner pot suge-
ra diagnosticul incé din perioada neonatald, cu toate
acestea circa 60% din paciente nu sunt diagnosticate
in timpul copilariei fragede din cauza lipsei acuzelor
din partea familiei si adresarii tardive la genetician.

2. In sindromul Turner cariotipul este foarte varia-
bil inregistrand in circa 53 % forma omogena. Astfel,
cea mai frecventa forma citogeneticd revine monoso-
miei X, determinand o singura linie celulara cu cari-
otipul 45,XO.

3. Frecventa celorlalte variante citogenetice ale
sindromului Turner: forma mozaica — 45,X/46 XX;
45,X/46,XY — 11,8% cazuri; anomalii structurale ale
cromozomului sexual —46,XiX, 46,X delX, 46,XdicX,
46,XrX — 17,6 % cazuri; mozaicism cu anomalii
structurale ale cromozomului X — 46,XX/46XiX/45,X
— 2,9% cazuri si alte forme citogenetice - 46, XY —
14,7% cazuri.

4. S-a constatat la 10 paciente cu sindromul Tur-
ner o disgenezie gonadicd pura, cariotipul fiind nor-
mal pentru indivizii de sex masculin — 46,XY.

5. Fetitele cu 45,X/46,XX au o incidentd mai
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scazuta a hipostaturii, comparativ cu cei cu 45,X sau
46,X,1(Xq) 5146,X,i(Xq) si o frecventd semnificativ mai
inaltd a tulburarilor endocrine, comparativ cu 45,X.

6. Nu existata diferente statistice semnificative intre
manifestdrile clinice ale monosomiei X - 45,X (n=36) si
alte forme citogenetice ale sindromului Turner frecvent
diagnosticate, cu exceptia dezvoltarii intelectuale.

7. In monosomia X IQ-ul este de obicei normal,
iar in sindromul Turner cu anomalii structurale ale
cromozomului X, cromozom X inelar se constatd o
deficientd mentala usoara pana la moderata.

8. Media taliei la adolescentele de 16 ani cu ST
este de 135 cm si nu este determinata de deficitul hor-
monului de crestere.
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