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ABREVIERILE FOLOSITE iN DOCUMENT

ALT Alaninaminotransferaza

AST Aspartataminotransferaza

ASM Academia de Stiinte a Moldovei

CIM 10 Clasificarea Internationala a Maladiilor, revizia a X-a

DS Deviatie standard

ECE Estrogeni conjugati ecvini

ECO-CG Ecocardiografia

FA Fosfataza alcalina

FSH Hormonul foliculostimulant

GGT y-glutamiltranspeptidaza

HAV Virusul hepatic A

HbAc1 Hemoglobina glicozilata

HBV Virusul hepatic B

HCV Virusul hepatic C

HDV Virusul hepatic D

HTA Hipertensiune arteriala

Ig Imunoglobulina

IMSP Institutie Medico-Sanitara Publica

1Q Coeficient de inteligenta

LH Hormonul luteinizant

MCC Malformatie cardiaca congenitala

MS Ministerul Sanatatii

N Norma

ORL Otorinolaringolog

P Percentila

PCN Protocol Clinic National

RM Republica Moldova

RMN Rezonanta magnetica nucleara

STH Hormonul somatotrop

T4 Tiroxina

TA Tensiune arteriala

TPO Tiroperoxidaza

TSH Hormonul tireotrop

tTG Transglutaminaza tisulara

Ul Unitate internationala

VSH Viteza de sedimentare a hematiilor
PREFATA

Protocolul national a fost elaborat de catre grupul de lucru al Ministerului Sanatatii al Republicii
Moldova (MS RM), constituit din specialisti IMSP Institutul Mamei si Copilului si Universitatea de
Stat de Medicind si Farmacie ,Nicolae Testemitanu”. Protocolul de fata a fost fondat in conformitate cu
ghidurile internationale actuale privind ,.Sindromul Turner la copil” si va servi drept matrice pentru
elaborarea protocoalelor institutionale. La recomandarea MS RM pentru monitorizarea protocoalelor
mstitutionale pot fi folosite formulare suplimentare, care nu sunt incluse in protocolul clinic national

A. PARTEA INTRODUCTIVA
A.1. Diagnostic:

° Sindromul Turner

A.2. Codul bolii (CIM 10): Q96
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Q96 | Sindromul Turner

Cu exceptia: sindromul Noonan (087.1)

Q 96.0 Kariotip 45, X

Q96.1 Kariotip 46, X iso (Xq)

Q 96.2 Kariotip 46, X, cu cromozom sexual anormal

cu exceptia. 150 (Xq)

Q96.3 Mozaicism, 45; X/46; XX SAU XY

Q 96.4 Mozaicism, 45 X/ altd linie celulard, cu cromozom sexual anormal
Q 96.8 Alte variante ale sindromului Turner

Q 96.9 Sindromul Turner fard specificare

A.3. Utilizatorii:

Oficiile medicilor de familie (medic de familie si asistenta medicald);

Centrele de sanatate (medic de familie si asistenta medicald);

Centrele medicilor de familie (medic de familie si asistenta medicala);

Institugiile/sectiile consultative (medic gastroenterolog, medic genetician, medic endocrinolog);
Asociatiile medicale teritoriale (medici de familie, medic pediatru, medic gastroenterolog, medic
genetician, medic endocrinolog);

e Sectile de copi ale spitalelor raionale si municipale (medic gastroenterolog, medic genetic, medic
endocrinolog);

e Sectia otorinolaringologie a Spitalului Republican pentru copii “E.Cotaga” (medic
otorinolaringolog).

e Sectia gastroenterologie si hepatologie, endocrinologie, cardiologie, neurologie, nefrologie a IMSP
Institutul Mamei si Copilului (medic gastroenterolog, medic genetician, medic cardiolog, medic
endocrinolog, medic neurolog, medic nefrolog/urolog).

A.4. Scopurile protocolului:

o Diagnosticului precoce.

o Monitorizarea continud si corjjarea deficientelor instalate.

A.5. Data elaboririi protocolului: 2016
A.6. Data reviziei urmatoare: 2019

A.7. Lista si informatiile de contact ale autorilor ce au participat la elaborarea protocolului:
Numele Functia detinuta
Dr. Mihu lon, profesor universitar, Sef sectie gastroenterologie si hepatologie, IMSP Institutul
doctor habilitat in stiinte medicale. Mamei si Copilului. Universitatea de Stat de Medicina si
Farmacie ,Nicolae Testemitanu”.
Dr. Stanislav Groppa, academician | Sefcatedrda Neurologie Nr.2. Universitatea de Stat de

ASM, profesor universitar, doctor Medicina si Farmacie ,,Nicolac Testemitanu”.
habilitat in stiinte medicale.
Dr. Barbova Natalia, conferentiar Sef Laborator genetic de profilaxie a patologiilor ereditare,

universitar, doctor in stinte medicale. | IMSP Institutul Mamei si Copilului.
Protocolul a fost discutat aprobat sicontrasemnat:

| Denumirea institutiei | Persoana responsabila — semnatura
Asociatia Medicilor de Familie din RM

Comisia Stiintifico-Metodica de profil ,,Pediatrie”

Agentia Medicamentului

Consiliul de experti al Mmnisterului Sanatatii
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Consiliul National de Evaluare si Acreditare in Sanatate

Compania Nationala de Asigurari in Medicind

A.8. Definitii
Sindromul Turner — anomalie cromozomiald, caracterizatda prin lipsa sau existenta incompletd a
cromozomului sexual X, manifestatd prin facies specific, limfedem neonatal, hipostatura si disginezie

gonadala.
Sinonime
- Sindromul 45, X; - Nanismul ovarian, tip Turner;
- Sindromul Bonnevie-Ulrich; - Aplazie ovariana, tip Turner;
- Cromozomul X, Monosomia X; - Pterigilimfangiectazia;
- Disginezie gonadald (45,X); - Sindromul Schershevskii-Turner;
- Disginezie gonadald (XO); - Sindromul Turner-Varny.

- Sindromul Morgagni-Turner-Albright.

Mozaicism — doud sau mai multe populatii de celule diferite genetic.

Cubitusvalgus — deviere a antebratului in afara, in cursul extensiei sale complete.
Epicantus— pliu cutanat suplimentar in unghiul intern al ochiului.

Hipertelorism — marirea distantei dintre globii oculari.

A.9. Epidemiologie

o Incidenta:

- 1:2500-3000 nou-nascuti, de sex feminin;

- 2% din toti zigotii umani sunt 45,X0, dar mai putin de 1% din aceste sarcini ajung la termen;
- 10% din avorturile spontane au cariotipul 45,X.

- 99% din sarcinile cu cariotipul 45,X duc la avort spontan.
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B.1. Nivel de asistenta medicala primara

Descriere Motive Pasi
(mdsuri) (repere) (modalitati si conditii de realizare)
] I i
1. Profilaxia
1.1. Profilaxia primara (C.2.3) e Metode de profilaxie primara se intreprind doar in Obligatoriu:
cazul famililor cu predispozitic genetica. e Planificarea familiei (caseta 3).
1.2. Profilaxia secundara (C.2.3) | e Profilaxia secundara constd in prevenirea complicatiilor. Obligatoriu:
e Inlaturarea factorilor de risc (caseta 3).
1.3.Screening-ul (C.2.4) e Screening-ul primar la persoanele din grupul de risc: Obligatoriu:

— gravidele cu predispozitie genetica;

— virsta gravidelor > 35 ani;

— copii faré criterii clinice la nastere, dar din famili cu
predispozitie genetica;

— copii cu retard statural prepubertar si pubertar, inclusiv fetele
cu amenoree primara.

e Screening-ul secundar prevede depistarea precoce a

complicatiilor.

e Diagnosticul prenatal si identificarea precoce a complicatiilor
(casetele 4, 11-13, tabelul 1).

2. Diagnosticul

2.1. Suspectarea diagnosticului
de sindrom Turner (C.2.5)

e Anamneza stabileste eventuale cauze implicate in debutul
manifestarilor clinice.

e Manifestérile clinice sunt: fenotip turnerian, sugari - limfedem,
linia piloasa jos inserata; prescolari- retard statural, anomalii
somatice (cardiace, renale, gastrointestinale); scolari- pubertate
intirziata.

o Investigatiile de laborator includ: hemoleucograma, teste
biochimice (glucoza), sumarul urinei, coprograma.

Obligatoriu:

e Anamneza si evaluarea cauzelor (casetele 2,5);

e Manifestarile clinice (casetele 6-9);

¢ Diagnosticul diferential (caseta 15,tabelul4);

e Investigatii paraclinice obligatorii si recomandabile (tabelul 3).

2.2. Deciderea consultului
specialistului si/sau
spitalizarii (C.2.5)

e Confirmarea diagnosticului si evaluarea comorbiditatilor.

Obligatoriu:
e Toti pacientii cu suspectie la sindrom Turner vor fi indreptati la
consultatia geneticului (caseta 14).

3. Tratamentul

3.1.Tratamentul
nemedicamentos (C.2.6.1)

e Regimul igieno-dietetic cotidian depinde de statutul
cardiovascular si endocrin.

e Mentinerea greutatii corporale in limitele normei (profilaxia
hipertensiunii_arteriale, insulino-rezistentei).

Obligatoriu:
e Respectarea regimului igieno-dietetic (caseta 17).
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3.2. Tratamentul medicamentos
(C.2.6.2)

Protocolul terapeutic necesitd gestionare conform
simptomatologiei.
e Tratament de substitutie hormonala in hipostatura, amenoree,
hipotiroidie, diabet zaharat;
e Tratament simptomatic:
— limfedem;
— antihipertensiv;
— antiaritmic;
— osteoporoza.

Obligatoriu:

e hipostaturd (Somatotropina, Oxandrolona) (caseta 18);

e amenoree (Estradiol valerat, Etinilestradiol, Medroxiprogesteron)
(caseta 18, tabelul 5);

e hipotiroidie (vezi PCN ,,Hipotiroidia”);

e diabet zaharat (vezi PCN ,, Diabetul zaharat necomplicat”);

limfedem (vezi PCN ,, Enteropatia exudativa la copil ),

antihipertensive (vezi PCN ,, Hipertensiunea arteriald esentiali la

copil ),

antiaritmice (vezi PCN ,, Dereglarile de ritm la nou-ndscut”);

osteoporoza (gluconat de calciu si vitamina D) (caseta 18).

4. Supravegherea (C.2.7)

e Supravegherea pacientilor se efectueazi in comun cu
medicul de familie, pediatru, genetic, gastroenterolog,
hepatolog, cardiolog, endocrinolog, nefrolog, neurolog,
psiholog.

Obligatoriu:
e Se va elabora un plan individual de supraveghere in functie de
evolutia clinica si complicatii (tabelul 6, schema 1).

B.2. Nivel de asistenta medicala specializata de ambulator

Descriere Motive Pasi
(mdsuri) (repere) (modalitati si conditii de realizare)
I 1 Il
1. Profilaxia
1.1. Profilaxia primara (C.2.3) e Metode de profilaxie primara se intreprind doar in cazul Obligatoriu:
familiilor cu predispozitie genetica. e Planificarea familiei (caseta 3).
1.2. Profilaxia secundara (C.2.3) | e Profilaxia secundara consta in prevenirea complicatiilor. Obligatoriu:
e Inlaturarea factorilor de risc (caseta 3).
1.3. Screening-ul (C.2.4) e Screening-ul primar la persoanele din grupul de risc: Obligatoriu:

— gravidele cu predispozitie genetica;

— virsta gravidelor > 35 ani;

— copii faréd criterii clinice la nastere, dar din famili cu
predispozitie genetica;

— copii cu retard statural prepubertar si pubertar, inclusiv fetele
cu amenoree primara.

e Screening-ul secundar prevede depistarea precoce a
complicatiilor.

e Diagnosticul prenatal siidentificarea precoce a complicatiilor
(vezi caseta 4).

2. Diagnosticul
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2.1. Suspectarea diagnosticului
de sindrom Turner (C.2.5)

e Anamneza stabileste eventuale cauze implicate in debutul
manifestarilor clinice.

e Manifestarile clinice sunt: fenotip turnerian, sugari - limfedem,
linia piloasa jos inseratd; prescolari- retard statural, anomalii
somatice (cardiace, renale, gastrointestinale); scolari- pubertate
intirziata.

e Investigatiile de laborator includ: hemoleucograma, teste
biochimice (proteina totala, albumina, AST, ALT, FA, GGT,
bilirubina si fractiile, colesterol total, ureea, creatinina,
glucoza, Ca, P, Fe, Zn, Mg, ionograma), teste hormonale,
teste imunologice, sumarul urinei, coprograma.

e Investigatii instrumentale: ecografia abdominala, radiografia
radiocarpiana.

Obligatoriu:

e Anamneza si evaluarea cauzelor (casetele 2,5);

e Manifestarile clinice (casetele 6-9)

e Diagnosticul diferential (caseta 15, tabelul4);

e Investigatii paraclinice obligatorii si recomandabile (tabelul3).

2.2. Deciderea consultului
specialistului si/sau spitalizarii
(C.2.5)

e Confirmarea diagnosticului si evaluarea comorbiditatilor.

Obligatoriu:
e Toti pacientii cu suspectie la sindrom Turner vor fi
indreptati la consultatia geneticului (caseta 14).

3. Tratamentul

3.1. Tratamentul
nemedicamentos (C.2.6.1)

e Regimul igieno-dietetic cotidian depinde de statutul
cardiovascular si endocrin.

e Mentinerea greutdtii corporale in limitele normei (profilaxia
hipertensiunii arteriale, insulino-rezistentei).

Obligatoriu:
¢ Respectarea regimului igieno-dietetic (caseta 17).

3.2. Tratamentul medicamentos
(C.2.6.2)

Protocolul terapeutic necesita gestionare conform
simptomatologiei.
e Tratament de substitutic hormonald in hipostatura, amenoree,
hipotiroidie, diabet zaharat.
e Tratament simptomatic:
— limfedem;
antihipertensiv;
antiaritmic;
osteoporoza.

Obligatoriu:
e hipostatura (Somatotropind, Oxandrolona) (caseta 18);

e amenoree (Estradiol valerat, Etinilestradiol, Medroxiprogesteron)
(caseta 18, tabelul 5);

e hipotiroidie (vezi PCN ,,Hipotiroidia”);

e diabet zaharat (vezi PCN ,, Diabetul zaharat necomplicat”);

e limfedem (vezi PCN ,, Enteropatia exudativa la copil ),

e antihipertensive (vezi PCN ,, Hipertensiunea arteriald esentiald la
copil ”),

e antiaritmice (vezi PCN ,, Dereglarile de ritm la nou-nascut”);

e osteoporoza (gluconat de calciu si vitamina D) (caseta 18).

4. Supravegherea (C.2.7)

e Supravegherea pacientilor se efectuaeaza in comun cu
medicul de familie, pediatru, genetic, gastroenterolog,
hepatolog, cardiolog, endocrinolog, nefrolog, neurolog,
psiholog.

Obligatoriu:
e Se va elabora un plan individual de supraveghere in functie de
evolutia clinica si complicatii (tabelul 6, schema 1).
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B.3. Nivel de asistentid medicala spitaliceasca

Descriere Motive Pasi
(mdsuri) (repere) (modalitati si conditii de realizare)
I 1 11
1. Spitalizare e Spitalizarea este necesara pentru confirmarea o Criteriile de spitalizare (caseta 19).

diagnosticului, efectuarea procedurilor diagnostice si
terapeutice care nu pot fi executate in conditii de

2. Diagnosticul

2.1. Confirmarea diagnosticului
de sindrom Turner (C.2.5)

¢ Diagnosticul este confirmat prin examenul clinic (fenotip
turnerian, sugari - limfedem, linia piloasa jos inseratd; prescolari-
retard statural, anomalii somatice (cardiace, renale,
gastrointestinale); scolari - pubertate intirziatd) si genetic
(cariotipul 45,X/46,XX).

e La necesitate, in functie de patologiile concomitente si
deficientele instalate fetitele sunt supuse unui compex de
investigati.

Obligatoriu:

e Anamneza si evaluarea cauzelor (casetele 2, 5);

e Manifestirile clinice (casetele 6-9);

¢ Diagnosticul diferential (caseta 15, tabelul 4);

e Investigatii paraclinice obligatorii si recomandabile (tabelul 3).

3. Tratamentul

3.1. Tratamentul nemedicamentos
(C.2.6.1)

¢ Regimul igieno-dietetic cotidian depinde de statutul
cardiovascular si endocrine.

e Mentinerea greutdtii corporale in limitele normei (profilaxia
hipertensiunii arteriale, insulino-rezistentei).

Obligatoriu:
¢ Respectarea regimului igieno-dietetic (caseta 17).

3.2. Tratamentul medicamentos
(C.2.6.2)

Protocolul terapeutic necesita gestionare conform
simptomatologiei.
e Tratament de substitutic hormonala in hipostaturd, amenoree,
hipotiroidie, diabet zaharat;
e Tratament simptomatic:
— limfedem;
— antihipertensiv;
— antiaritmic;
— osteoporoza.

Obligatoriu:

e hipostatura (Somatotropind, Oxandrolona) (caseta 18);

e amenoree (Estradiol valerat, Etinilestradiol, Medroxiprogesteron)
(caseta 18, tabelul 5);

e hipotiroidie (vezi PCN ,,Hipotiroidia”),

o diabet zaharat (vezi PCN ,, Diabetul zaharat necomplicat”),

e limfedem (vezi PCN ,, Enteropatia exudativa la copil”);

e antihipertensive (vezi PCN ,, Hipertensiunea arteriald esentiald la
copil ),

e antiaritmice (vezi PCN ,, Dereglarile deritm la nou-ndascut”);

e osteoporoza (gluconat de calciu si vitamina D) (caseta 18).
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4. Externarea

e Durata aflarii in stationar poate fi pina la 7-14 zile, in functie
de evolutia bolii, complicatii si eficacitatea tratamentului.

e Supravegherea pacientilor se efectuaeaza in comun cu
medicul de familie, pediatru, genetic, gastroenterolog,
hepatolog, cardiolog, endocrinolog, nefrolog, neurolog,
psiholog.

Extrasul obligatoriu va contine:

v' diagnosticul precizat desfasurat;

v’ rezultatele investigatiilor si tratamentului efectuat;

v" recomandari explicite pentru medicul de familie si pacient.

OBLIGATORIU:

e Aplicarea criteriilor de externare(casetal9);

e Elaborarea planului individual de supraveghere in functic de
evolutia bolii (tabelul 6, schema1);

e Oferirea informatiei pentru pacient (Anexa1).

e Conformordinului MS a RM, copiilor cu sindromul Turner li se
stabileste gradul 1l de invaliditate.




C.1. ALGORITM DE CONDUITA
C.1.1. Managementul de conduita

Prenatal
e ecografia (higrom chistic, hidrops
fetal, anomalii cardiace si renale, poli/
oligohidroamnios si retard in crestere)
® detectia anormala 1n serul matern: a-
fetoproteina, gonadotropina corionica
umand, inhibina A si estriol.
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Postnatal
limfedem neonatal;
fenotip feminin, facies specific;
retard in crestere si hipostatura
inexplicabila;
anomalii somatice;
pubertate intarziata,
virsta osoasa radiologica;

absenta totald/partiald a unui cromozom
X sexual cu/fard mozaicism in urma
studiului citogenetic.

CAZ SUSPECT Alt diagnostic

Nu

Cariotiparea

45X/46XX

Da

e Consult genetic

e Investigarea existentei cromosomului Y

e Evaluare multidisciplinara:cardiolog,
endocrinolog, ginecolog, otorinolaringolog,
oftalmolog, audiolog, odontolog, psiholog.

Sindromul Turner

|

TRATAMENT
CHIRURGICAL

TRATAMENT TRATAMENT DE
SIMPTOMATIC SUBSTITUTIE HORMONALA
SUPRAVEGHERE

10
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C.2. DESCRIEREA METODELOR, TEHNICILOR SI PROCEDURILOR
C.2.1. Clasificarea
Caseta 1. Forme clinice
e Aplazie gonadica (sindrom Turner adevarat) — fenotip feminin si absenta unui cromozom
sexual.
e Disgenezie gonadica:

- incompleta - fenotip feminin, ovare rudimentare, afunctionale.

- mixta - fenotip incert/masculin, organele genitale in unele cazuri ambigue, disgenezie
gonadica, cromatina sexuald negativd, mozaicism XO/XZ, incidenta crescutd a tumorilor
gonadice.

C.2.2. Etiologie
Caseta 2. Cauze

e Factorul genetic
- absenta completa/partiala unui set de gene de pe bratul scurt al unui din cromozomi sexuali X
— cariotip 45, X; 46,XXiq; mozaic.
- deletia genei SHOX poate cauza fenotip scheletic similar (dischondrostenoza Leri-Weill).
e Factori de risc
— hipostatura la mama;
—virsta gravidei > 35 de ani - incidenfa crescutd de 45,X/46,XX mosaic;
—multiparitatea - risc de 1,7-3,8 ori mai mare decit la primipare.
C.2.3. Profilaxia
Caseta 3. Profilaxia
e Profilaxia primara se intreprinde in cazul familiilor cu predispozific genetica.
¢ Profilaxia secundara prevede inlaturarea factorilor de risc pentru prevenirea complicatiilor.
C.2.4. Screening-ul
Caseta 4. Screening-ul

e Screening-ul primar la persoanele din grupul de risc:

- gravidele cu predispozitie genetica;

— virsta gravidelor > 35 ani;

—copii fard criterii clinice la nastere, dar din familii cu predispozitie genetica;

— copii cu retard statural prepubertar si pubertar, inclusiv fetele cu amenoree primara.
e Screening-ul secundar prevede depistarea precoce a complicatiilor.

C.2.5. Conduita pacientului
C.2.5.1. Anamneza

Caseta 5. Repere anamnestice

Anamneza vietii
e prenatal: virsta mamei > 35 ani, multiparitate, avorturi spontane, nou-nascuti morti;
e intranatal: retard de crestere intrauterind, higrom chistic nucal, rinichi in potcoava, anomalii
cardiace stingi, hidrops fetal non-imun.
e postnatal: limfedem pronuntat (degete ,jn cirnat”), retard fizic, malformatii cardiace, amenoree
primard/secundara.
Anamneza bolii:
eacuze: sugari - limfedem, linia piloasa jos inserata; prescolari - retard statural, anomalii
somatice; scolari - pubertate intirziata.
Anamneza patologica: maladii osteoarticulare, cardiovasculare, nefrologice, neurologice, digestive,
oftalmologice, otorinolaringologice, endocrine, etc.
Anamneza eredocolaterala: prezenta la parintirude a anomaliilor cardiace congenitale,
hipostaturii, faciesului neobisnuit, anomaliilor genetice.
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C.2.5.2. Manifestarile clinice
Caseta 6. Manifestari clinice

Musculoscheletale

e hipostaturda 100%

e disproportia segmentului superior/inferior 97%
e mameloane hipoplazate siindepartate 80%

e cubitus valgus 47%

o it scurt 40%

e micrognatie si palat inalt arcuit 38%
e metacarpiene scurte 37%

e scolioza 35%

e genu valgum 35%

e deformitatea Madelung 8%

Limfatice

e edem al miinilor si picioarelor 80%

Cutanate

e nevi pigmentari 50%
e partea piloasa a capului jos implantatda 42%
e dermatoglife caracteristice 35%

e pterigium colli 25%
e onicodisplazie 13%
e alopetie 2%
o vitiligo 2%

Cardiovasculare 55%

e valva aortica bicuspida 30-50%
e coarctatie de aorta 30%
o dilatatie aortica 5 %

e drenaj venos pulmonar anormal
e vena cava superioard stinga

e sept auricular/ventricular

e duct arterial persistent

e valvulopatie mitrala

e hipoplazia miocardului sting

Renale 39%

e rinichi in potcoava

e hidronefroza

Oftalmologice

e strabism 30%
e ptoza 11%

e epicantus

e hipertelorism
e ambliopie

e daltonism
e keratocon
e glaucom
e lenticon
e cataracta

Otorinolaringologice 50-85%

o otitd medie
o mastoidita

e colesteatom >60% la virsta de 3 ani
e hipoacuzie neurosenzoriald

Endocrine

o infertilitate 99%
e nsuficientd gonadica 96%

e diabet zaharat (tip 111,6%, tip 1l 4,4%)
e hipotiroidie 30% (tiroidita Hashimoto
34%, anticorpi antitiroidieni 50%).

Digestive

e ntolerantd la glucide 40%
e boala celiaca 8%
e ciroza hepatica 5,7%

e anomalii gastrointestinale 3%
e colita 2-3%

Neuropsihice

e dificultati de asimilare: sindromul deficitului
de atentie si hiperactivitate

e depresie, anxietate

Oncologice

e gonadoblastom 7,9%
e tumori uterine
e tumori ale vezicii urinare

e tumori ale sistemului nervos central
e meningiom
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Altele

e artrita idiopatica juvenila e sindrom metabolic

e osteoporoza

Caseta 7. Fenotipul turnerian
Facies

- fata de sfinx”, hipomimica, expresie melancolicd datoratd oblicitatii antimongoloidiene ale

ochilor si buzei superioare i ,,V” inversat;
- epicantus, ptoza, strabism;

—nasul drept si proeminent, fitrum larg si marcat, palat ogival, microgratie;

- pavilioane largi, jos inserate.

- git scurt cu pterigium colk;

- par implantat pe partea posterioara a gitului.
Torace

- torace larg, ,.in scut”, proeminent;

— diametrul biacromial marit;

- mameloane hipoplastice distantate.
Extremitati

- disproportia segmentului superior/inferior, scurtare distala, picioare musculoase, deformarea

Madelung (scurtarea metacarpienilor 1V/V), cubitus valgus;
- limfedem distal neonatal;
— unghii hipoplazate/hiperconvexe.
Pielea
- nevi multipli;
- hemangioame;
- dermatita atopica;
— cicatricii keloide.

Caseta 8. Manifestarile clinice conform virstei

Sugari (<1 an) Prescolari, scolari (1-12 ani)

- limfedem 97% - talie joasda < P5 conform virstei de
— onicodisplazie 90% cca2ani/
- palat inalt siarcuit 84% - viteza de crestere <P10 conform
- linia piloasa posterioara virstei

joasa 76% — otite medii recurente
— pterigium colli 73% — palat inalt si arcuit
- pavilioane auriculare - onicodisplazie

jos inserate 73% — pavilioane auriculare jos inserate
- retrognatie 67% 56%
- cubitus valgus 52% - retrognatie 56%

— dificultate de asimilare 55%
- cubitus valgus 53%

Caseta 9. Manifestarile clinice conform frecventei

Foarte frecvent (>50 %) Frecvent (5-50%)
- retard in crestere - pierderea auzului
- disgenezie gonadica - nevi pigmentati
- limfedem al miinilor si picioarelor - ptergium colli
- unghii convexe/concave —anomalii renale
- micrognatie - anomalii

Adolescenti (12-18 ani)

- onicodisplazie 80%

- nevi multipli 77%

— linia piloasa posterioara
joasa 75%

— otite medii recurente 73%

- pubertate intirziatd 66%

- pavilioane auriculare jos
inserate 58%

- scurtarea metacarpianului
IV 50%

Ocazional (< 5%)
- boli inflamatorii
intestinale
- afectarea hepatica
- scolioza, lordoza si cifoza
- osteoporoza
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- torace lat si mameloane mici cardiovasculare - artrita idiopatica juvenila
- cubitus valgus - hipertensiune arteriala - gonadoblastom

- metacarpianul 1V scurt ~ hipotiroidism - cancer de colon

- exostoza tibiala - intoleranta la glicoza - neuroblastom

- tendintd spre obezitate — hiperlipidemie

— otite medii recurente
C.2.5.3. Diagnosticul
Caseta 10. Principii de diagnostic

ecografia la 12-1
cvadruplu test:

— gonadotropina corionicd umana

— estradiolul
— inhibina A
— o-fetoproteina

amniocenteza (trimestrul II de gestatie)
biopsia vilozitatilor corionice (pind la 15
saptamini de gestatie).

Prenatal Postnatal

4 si 20 sapt. date antropometrice

examen clinic si neurologic complet
examen cardiologic

examen oftalmologic

examen auditiv

ecografia renald si sumarul urinei
radiografia toracelui si coloanei vertebrale
cariotipare

evaluarea gonadotropinelor

C.2.5.3.1. Diagnosticul prenatal
Caseta 11. Ecografia

metoda neinvaziva si non-radianta

Tnalt informativa

Avantaje Dezavantaje

nu determind cu certitudine prezenta
si simpla in aplicare anomaliei.
Indicarii

mama este afectatd (riscul transmiterii este 50%);

metoda de screening prenatal la gravide, incepind cu primul trimestru al sarcinii;

— 3 examene ecografice profilactice (3-17, 20-24, 32-34 saptamini) si suplimentare la necesitate.
— depistarea precoce a malformatiilor congenitale;

— evaluarea virstei gestatiei.

Criterii sugestive

o pterigium colli

e higroma chistica

e malformatii congenitale de cord

e anomalii congenitale renale
Caseta 12. Metode invazive

Indicatii
Directe Indirecte

— gravida cu sindrom Turner — prezenta criteriilor ecografice
— copil cu sindrom Turner in familie — cvadruplu test pozitiv

e aminocenteza, cu cariotip la 15-18 saptamini de sarcina.
e biopsii de trofoblast la 10-12 saptamini de sarcina.

Caseta 13. Cariotiparea

Indicatii
Prenatale Postnatale
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e gravida cu virsta >35 ani e hipostaturda <2DS dupa media de virsta
e anomalii cromozomiale in familie e pubertate intirziata
e copil cu anomalic cromozomiald de novo o pterigium colli
(cariotipul parintilor este normal) in familie e limfedem
e poli recesive legate de cromozomul sexual X, e coarctatie de aorta

pentru stabilirea sexului fatului, in cazul lipsei
sau ineficacitatii altor metode
e semne ecografice de alarma/cvadruplu test
pozitiv
Rezultate
Cariotip 45, X (tabelul 1)
Tabelul 1. Cariotipuri in sindromul Turner

Cariotipul %, cazuri

45, X 45

46,X, i(X)(q10) cu/fara 45,X 15-18
46, X, +mar sau +r cu/fara 45,X 7-16

45, X/46, XX sau 45,X/47, XXX 7-16
46,X,del(Xp) cufara 45, X 2-5
46,XY sau 46,X,del(Y) sau 46,X, r(Y) cu 45,X 6-11
Altele 2-8

C.2.5.3.2. Diagnosticul postnatal

Tabelul 2. Examinari de laborator si instrumentale
Hemoleucograma - hemoglobina;

leucocite;

eritrocite;

trombocite — N, |;

- VSH.

proteina totald — |, <40g/l;
- albumina — |;

- v - globuline — |;

- ALT, AST, FA, GGT —N, 1 (35-45%);
- glucoza, HbAcl —N, 1;

- ureea, creatinina — N, 7;
colesterol total — N, |;

- Ca, P, Fe, Zn, Mg — N, |.

Teste biochimice

lonograma - K;
- Na
Coagulograma - forinogenul;

- protrombina;
- timpul de coagulare.

Teste hormonale - STH-N,|;
- LH, FSH - 1;
- T4, TSH - |, N.

Teste imunologice —anti-HAV, anti-HBV, anti-HDV, anti-HCV,
—tTG IgA, tTG IgG;
—anti-TPO.

Sumarul urinei - glucozurie.
Jejunoscopia cu biopsie intestinali e Evaluarea enteropatiei exudative.
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Ecografia abdominala

ECO -CG

Radiografia radiocarpala
Osteodensitometria (de la 10 ani)
Audiograma (fiecare 3-5 ani)
Angiografie in regim RMN
Cariotiparea

Protocol Clinic National ,, Sindromul Turner la copil”, 2016

e Diagnosticul diferential cu alte patologii.
e Anomalii renale sidiagnosticul diferential al edemelor.

e Organe genitale feminine hipoplastice, gonade absente sau

rudimentare.

e Malformatii congenitale de cord.

e Evaluarea virstei osoase in corelatie cu cea biologica.

e Aprecierea gradului mineralizarii osoase.

e In otite medii repetate.

e Malformatii congenitale de cord si anomalii vasculare.

e caseta 13, tabelul 1.

Tabelul 3. Examindrile clinice si paraclinice in cadrul asistentei medicale (AM) primare,
specializate de ambulator si spitaliceascd

Investigatia

Hemoleucograma

Sumarul urinei
Coprograma
Glucoza
HbAc1
Albumina
Proteina totala
y-globulina
ALT, AST
FA, GGT
Bilirubina si fractiile
Colesterol total
Ureea, creatinina
Ca, P, Fe, Zn, Mg
lonograma
Coagulograma
Teste hormonale
Teste imunologice
Ecografia abdominala
ECO-CG
Jejunoscopia cu biopsie intestinala
Radiografia radiocarpala
Osteodensitometria
Audiograma
Oftalmoscopia
Angiografia in regim RMN
Cariotiparea
O - obligatoriu; R — recomandabil.
Caseta 14. Consult multidisciplinar
e (enetic °
e cardiolog o

nefrolog/urolog o
endocrinolog o

AM primara AM specializata

de ambulator
0

VOO O

OCOO0OO0O WO OO0OO0OO0OO0OO0O WOO=™WWO=™O

o)

O

oftalmolog
otorinolaringolog
e oOrtoped

AM spitaliceasca

OV OOHTWTOIUWOOOO OOODODOLOLLOLDLOODOLODODOLDLOO OO ©

dermatolog
neurolog
psiholog
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C.2.5.4. Diagnosticul diferential
Caseta 15. Diagnosticul diferential
— limfedem — disgenezia gonadala XY(sindromul Swyer)
— sindromul Noonan — disgenezia gonadald de altd cauza

Tabelul 4. Trasaturi dismorfice in hipostatura si sindroame asociate €i

Criteriul
Fata triunghiulara
Nas scurt cu anteversia narinelor
Buza de iepure, gura de lup
Palatul inalt arcuit
Teleangiectazia faciala
Hirsutism
Asimetria fetei/bratelor/picioarelor
Limfedem congenital
Absenta tesutului adipos
Nevi multipli
Alopetie
Clinodactilie
Hipotonie musculara
Cubitus valgus
Metacarpianul 1V scurt
Onicodisplazie, unghii convexe
Valvula aortica bicuspida
Coarctatia de aorta
Stenoza valvei pulmonare
Cataracta (congenitala)
Ptozis
Epicanto
Mameloane

Hipoplazia organelor genitale externe

Criptorhidie
Hipogonadism
C.2.6.  Tratamentul
Caseta 16. Tipuri de tratament
Tratament nemedicamentos

Sindromul asociat
Russell-Silver
Smith-Lemli-Opitz
Deficitul hormonului de crestere
Sindromul de deletie 22q11, SHOX
Bloom
Coffin-Siris, Cornelia de Lange
Russel-Silver
Turner
Leprechaunism
Turner
Progerie
Russel-Silver
Prader-Willi
Turner
Turner
Turner
Turner
Turner
Noonan
Hallermann- Streiff
Aarskog, Dubowitz, Noonan, Turner
Down
Turner
Prader-Willi, deficitul hormonului de crestere
Noonan, Prader-Willi, Rubinstein-Taybi
Robinow Smith-Lemli-Opitz

e regimul igieno-dietetic cotidian depinde de statutul cardiovascular si endocrin;
e mentinerea greutdtii corporale in limitele normei (profilaxia hipertensiunii arteriale, insulino-

rezistentei).

e fizioterapie si terapie ocupationald in cazul hipotoniei;

e programe educationale in retardul psihomotor;

e terapie logopedica.

e corectie cu lentile;

e proteza auditiva.
Tratament medicamentos

o de substitutie hormonala in hipostatura, amenoree, hipotiroidie (vezi PCN ,, Hipotiroidia”),
diabet zaharat (vezi PCN ,, Diabetul zaharat necomplicat”).

e simptomatic:
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— tratamentul limfedemului (vezi PCN ,, Enteropatia exudativa la copil”);
— tratamentul antihipertensiv (vezi PCN ,, Hipertensiunea arteriala esentiala la copil ”),
antiaritmic (vezi PCN ,, Dereglarile de ritm la nou-ndscut”);
— tratamentul osteoporozei (gluconat de calciu si vitamina D).
Tratament chirurgical
e pacientii cu risc inalt al dezvoltdrii keloidului.
e corectia malformatiilor cardiace.
Informarea si educarea copiilor sifamiliillor acestora.
C.2.6.1. Tratamentul nemedicamentos
Caseta 17. Obiectivele regimului igieno-dietetic
e regim alimentar echilibrat;
e profilaxia obezitatii si insulino-rezistentei;
e activitate fizicd zinica.
C.2.6.2. Tratamentul medicamentos
Caseta 18. Preparate medicamentoase
Tratament de substitutie hormonala

Stimularea cresterii

Somatotropina Indicatii:

e pulb. parent. 4U (1,3 mg) /1ml fiole; e intiere la talia mai jos de -1,5 DS (< P10);
e pulb.parent.12 U/2,25 ml:16U/1,14ml; 24 © Virsta 2-4ani.

U/2,25 ml in cartuse pentru mjector. Doza:

e initial 0,045 mg/kg/zi, s.c;

e apoi max 0,067 mg/kg/zi, s.c.

Incetarea tratamentului:

e virsta osoasa va fi >14 an;;

e rata de crestere <2 cm pe durata ultimului an.

Oxandrolona Indicatii:
(+Somatotropina 0,045 mg/kgc/zi) e diagnostic tardiv cu hipostatura semnificativa si
e comp. 10 mg virsta 9-12 ani.

Doza:

e initial 0,01 mg/kg/zi, per os;
¢ max 0,05 mg/kg/zi, per os.
Monitorizare:

virsta 0soasa;

semne de virilizare;

ALT, AST;

mtoleranta la glucide.

Inducerea pubertatii (de la 12 ani)

Estradiol valerat Doza:
e comp. 1 mg, 2 mg, 3 mg. e initial 0,3-0,5 mg/zi, per os;

e apoi 2 mg, per os.

sau

Etinilestradiol* Doza: _

e inifial 2,5-5 mg/zi, per os;
*precautie n insuficientd hepatica si/sau ® apoi 50 pg, per os.
renak. Durata 1-2ani (Tanner H1-1V),

apoi cu medroxiprogesteron acetat.
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Medroxiprogesteron acetat Doza: _ _ _
e comp. 2,5 mg, 5mg, 10 mg e 5-10 mg/zi, per os (din a 10-az pina in a21-azal
ciclului menstrual).
Monitorizare:
e stadiul Tanner;
e virsta 0soasa;
e cresterea uterului (ecografic).

Microelemente

Gluconat de calciu, Doza zilnica, per os, 2-3 prize,
e comp. 500 mg cu 1-2 ore postprandial
<6 luni 210 mg
7-12 luni 270 mg
1-3 ani 500 mg
4-8 ani 800 mg
9-18 ani 1300 mg
Vitamine
Doza zilnica unica, per os
Ergocalceferol (vit. D) <12 luni 400 UI
esol.buv.Dz 15000U/ml 1 an - 18 ani 600 Ul
Tabelul 5. Particularitdtile terapiei estrogen-progestagenice
Inducerea - la 12 ani - daca a urmat tratament anterior cu hormonul cresterii
- la 14 ani — daca nu a urmat tratament anterior cu hormonul cresterii.
Estrogeni Estrogeni conjugati ecvini (ECE) 0,3 mg/zi; etinilestradiol, 2-5mcg/zi, sau

17p-estradiol.

— Dupa 6 luni, daca raspunsul este slab in dezvoltarea glandelor mamare dupa
stadile Tanner, se creste doza.

- Dupa 1 an se adauga un progestogen in forma ciclica in zlele 1-12/15-21/
15-25/ 15-28 ale ciclului menstrual.

Progestageni Acetat de medroxiprogesteron 10 mg/zilnic, 1-12zile / zilele 15-21/15-25/
15-28 ale ciclului menstrual.

Terapia de - Utilizind regimuri ciclice, dozele ECE pot fi crescute pina la 1,2 mg/zi /

mentinere daca este necesar, etmnilestradiolul de 10-20 pg.

- Poate fi folosit zilnic tratament continuu cu estrogeni, progestageni in doze
mici / contraceptive orale in doze mici, crescute in functie de raspuns.

- Utilizarea estrogenilor in doze mici transdermice sunt relativ utilizate in
forma combinatd cu progestageni.

Caseta 19. Criteriile de spitalizare si externare

Criterii de spitalizare Criterii de externare
e confirmarea sau infirmarea diagnosticului; e ameliorarea starii generale;
e prezenta complicatiilor; o excluderea complicatiilor;
e efectuarea nvestigatiilor invazive. e raspuns la tratamentul medicamentos.

C.2.7. Supravegherea
Tabelul 6. Supravegherea fetelor cu sindromul Turner, conform Academiei Americane de Pediatrie

Perioada
Criterii PN NN Sugar Prescolari Scolara  Adolescenti
(<1 an), luni (1-5 ani), ani (6-13 ani)  (13-18 ani)
2 4 6 9 1 2 3 4 5 anual anual
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Antropometria
HTA/coarctatie
Newus
Strabism
Explorarea
ORL si
auditiva
Malocluzie
dentara
Displaziade
sold

Scolioza si
cifoza
Pubertate
intirziata
Limfedem
Disfunctie
tiroidiana
Interventie
psihologica
Dezwltarea/
comportamenul
Randamentul
scolar
Socializarea
Aspecte sexuale

La momentul
diagnosticului

Nota: PN: prenatal; N: neonatal; S: subiectiv (examenul clinic); O: obiectivizat prin test de referinta;

+ + + +

+ + +
S 6]
(0] S O
+ + + +
+ + + +
+ + + +
+ + + +
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+ +
+ +
() O
S O
+

+ +
+ +
+ +

Examen fizic complet cu fixarea TA.

+

+

OE
OE

+

+

+

+

+ +
+ +
+
(0] S
S SE
+ +/E
(0] (0]
+
+
+
+ +/E
+ +/E
+ +/E
+

Testesangvine si urinare cu evaluarea functiei renale, hepatice si lipidograma.

T4, TSH, anticorpi anti-tiroidieni.

Cautarea fragmentelor cromozomuluiY (si cariotipul XO).

Ecografia pelvico-renala si analiza urinei.

Consultatia geneticului, endocrinologului, cardiologului.

Informarea parintilor.

E: examen de rutind independent de istoricul clinic.

Schema 1. Abordarea pacientei cu sindrom Turner
CONSILIERE PSIHOLOGICA

HIPOTIROIDISM
AUTOIMUNITATE

OBEZITATE

INTOLERANTA LA GLUCIDE
SINDROM MEYABOLIC
PROFIL LIPIDIC

FUNCTIA HEPATICA
$1 DIGESTIVA

MODUL DE VIATA
EFORT FIZIC

OTITA
HIPOACUZIE

GRUP DE CONTACT

FERTILITATE

OFTALMOLOGIE

FRAGMENTE DE
CROMOSOM ¥

HIPOGONADISM
TERAPIE DE SUBSTITUTIE
HORMONALA

CARDIOPATIE
HTA
DISECTIE DE AORTA

NEFROUROPATIE

ORTOPEDIE

OSTEOPOROZA

+
+
+
S

SE
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C.2.8. Complicatiile

Caseta 20. Complicatii
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e Coarctatia de aortd, disectia de aortd, ruptura aortei enteropatie exudativd primara,
osteoporoza, scolioza, fracturd, hipertensiune renovasculara, diabet zaharat, 1Q normal sau la
limita inferioara a normalului, cu o scadere a perceptiei spatiale si a capacitatii de abstractizare,
deficiente de auz, infertilitate, avorturi spontane.

Caseta 21. Pronosticul

Prognosticul general al fetelor cu sindrom Turner este favorabil.

Speranta de viata este redusd cu cca 10 ani fatd de populatia general, inferioara celei generale,

insa poate fi ameliorata gratie unei consilieri psihologice si nu in ultimul rind, daca se efectueaza
o monitorizare eficientd a posibilelor complicatii care pot reduce atit durata cit si calitatea vietii

acestor persone (obezitatea, diabetul zaharat si hipertensiunea arteriald cardiacd/renald).

In pofida terapiei adecvate cu hormon de crestere, statura pacientelor rimine mai mica decit

norma.

Desi, pacientele sunt infertile, sarcina cu embrion donat este posibila.
Mortalitatea poate fi crescutd in perioada neonataldi: MCC si vasculare (coarctatia de aorta),
endocardita bacteriana.

D. RESURSE UMANE SI MATERIALE NECESARE PENTRU IMPLEMENTAREA
PREVEDERILOR PROTOCOLULUI

D.1. Institutii de
asistenta medicala

Personal:

medic de familie;
asistenta medicala;
laborant

Dispozitive medicale:

cintar pentru sugari;
cintar pentru copii mari;
taliometru;
panglica-centimetru;
tonometru;
fonendoscop.

primara o

Examinari paraclinice:

laborator: hemoleucograma, teste biochimice (glucoza), sumarul
urinei, coprograma.

Medicamentele vor fi indicate de specialistul de profil

stimularea cresterii (Somatotropina, Oxandrolona);

inducerea pubertatii (Estradiol valerat, Etinilestradiol,Medroxiprogesteron);
hipotiroidie (vezi PCN ,, Hipotiroidia”);

diabet zaharat (vezi PCN ,, Diabetul zaharat necomplicat”);

tratamentul limfedemului (vezi PCN ,, Enteropatia exudativa la copil”);
antihipertensive (vezi PCN,, Hipertensiunea arteriala esentiala la copil”);
antiaritmice (vezi PCN ,, Dereglarile de ritm la nou-nascut”);

tratamentul osteoporozei (gluconat de calciu si vitamina D).
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Personal:

e medic pediatry;

e medic genetic;

e medic endocrinolog;

medic cardiolog;

medic gastroenterolog;

medic nefrolog;

medic de laborator;

medic imagist;

medic psiholog;
I e asistente medicale.

D.2.Instituii Dispozitive medicale:

de asistenta e cintar pentru Sugari;

. lv ~ .. -
;nee(illc;;l:ata de citar pentru copu mark,
p panglica-centimetru;
ambulator

ultrasonograf;
radiograf.

Examinari paraclinice:

e laborator: hemoleucograma, teste biochimice (proteina totald,
albumina, AST, ALT, FA, GGT, bilirubina si fractiile, colesterol total,
ureea, creatinina, glucoza, Ca, P, Fe, Zn, Mg, ionograma), teste
hormonale, teste imunologice, sumarul urinei, coprograma;

e cabinet ecografic;

e cabinet radiologic.

Medicamente:

o fonendoscop;

e stimularea cresterii (Somatotropina, Oxandrolona);

e inducerea pubertatii (Estradiol valerat, Etinilestradiol,Medroxiprogesteron);
e hipotiroidie (vezi PCN ,, Hipotiroidia”),

e diabet zaharat (vezi PCN ,, Diabetul zaharat necomplicat”);

e tratamentul limfedemului (vezi PCN ,, Enteropatia exudativa la copil”);

o antihipertensive (vezi PCN,, Hipertensiunea arteriald esentiala la copil”);
e antiaritmice (vezi PCN ,, Dereglarile de ritm la nou-nascut”);

o tratamentul osteoporozei (gluconat de calciu si vitamina D).

Personal:

e medic pediatry;

e medic genetic;

e medic endocrinolog;

e medic cardiolog;

e medic gastroenterolog;

e medic nefrolog;

medic oftaimolog;
medic audiolog;
medic de laborator;
medic imagist;
medic psiholog;
medic morfopatolog;
asistente _medicale.
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D.3.Institutii de
asistenta medicala
spitaliceasca
specializata

Dispozitive medicale:

cintar pentru sugari,
cintar pentru copii mari;
panglica-centimetru;

oftalmoscop;
audiograf;
fonendoscop;
ultrasonograf;
radiograf;
fibroscop;

rezonantd magnetica nucleara.

Examinari paraclinice:

e laborator: hemoleucograma, teste biochimice (proteina totald,
albumina, y-globulina, AST, ALT, FA, GGT, bilirubina si fractiile,
colesterol total, ureea, creatinina, glucoza, HbAc1, coagulograma, Ca,
P, Fe, Mg, Zn, ionograma), teste hormonale, teste imunologice,

sumarul urinei, coprograma;

e cabinet ecografic;
cabinet radiologic;

cabinet RMN;
cabinet audiologic;

laborator genetic;

cabinet endoscopic;

cabinet oftalmologic;
laborator imunologic;

serviciul morfologic cu citologie.

Medicamente:

stimularea cresterii (Somatotropina, Oxandrolona);

inducerea pubertatii (Estradiol valerat, Etinilestradiol,Medroxiprogesteron);
hipotiroidie (vezi PCN ,, Hipotiroidia”);
diabet zaharat (vezi PCN ,, Diabetul zaharat necomplicat”);

tratamentul limfedemului (vezi PCN ,, Enteropatia exudativa la copil”);
antihipertensive (vezi PCN,, Hipertensiunea arteriala esentiald la copil ),
antiaritmice (vezi PCN ,, Dereglarile de ritm la nou-nascut”);

tratamentul osteoporozei (gluconat de calciu si vitamina D).

E.

INDICATORII DE MONITORIZARE A IMPLIMENTARII PROTOCOLULUI

No | Scopul Scopul Metoda de calculare a indicatorului
Numaritorul Numitorul

1. Depistarea Ponderea pacientilor Numarul pacientilor cu Numarul total de pacienti
precoce a cu diagnosticul stabilit | diagnosticul stabilit de cu diagnostic de sindrom
pacientilor cu| de sindrom Turner in sindrom Turner in prima Turner, care se afld sub
sindrom prima luna de la lund de la aparitia supravegherea medicului
Turner aparifia semnelor semnelor clinice, pe de familie si specialistului

clinice parcursul unui an x 100 pe parcursul ultimului an.

2. Anmeliorarea | Ponderea pacientilor Numarul pacientilor cu Numarul total de pacienti
examinarii cu diagnosticul de diagnosticul de sindrom cu sindrom Turner care se
pacientilor cu| sindrom Turner, carora| Turner, carora li sa afld sub supravegherea
sindrom li saefectuat examenul | efectuat examenul clinic, medicului de familie si
Turner clinic si paraclinic paraclinic obligatoriu specialistului pe parcursul

obligatoriu conform
recomandarilor
protocolului clinic
national ,,Sindromul
Turner la copil”

conform recomandarilor
protocolului clinic
national ,,Sindromul
Turner la copil”, pe
parcursul ultimului an x

ultimului an.
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100
3. | Sporirea Ponderea pacientilor Numarul pacientilor cu Numarul total de pacienti
calitatii cu diagnosticul de diagnosticul de sindrom cu sindrom Turner care se
tratamentului | sindrom Turner, carora| Turner, cirora li s-a afld sub supravegherea
pacientilor cu| li s-a administrat administrat tratament medicului de familie si
sindrom tratament conform conform recomandarilor specialistului pe parcursul
Turner recomandarilor protocolului clinic ultimului an.
protocolului clinic national ,.Sindromul
national,,Sindromul Turner la copil”, pe
Turner la copil” parcursul ultimului an x
100

ANEXA 1. Ghidul pacientului cu sindrom Turner
Ce este sindromul Tumer?
Sindromul Tumer este o afectiune cromozomiald, cea afecteaza una din 2.000
fetite, caracterizatd prin fenotip specific si trasdturi fizice cauzate de absenta totald
sau partiald a unui din cromozomii sexuali X.
Care sunt cauzele?
Este o boald cromozomiala non-ereditara, aparuta in urma
absentei unuia din cromozomii sexuali X. Se manifestad de la
nastere si nu poate fi prevenita.
Cum se face diagnosticul?

Diagnosticul se pune in baza examenului clinic:
Fenotip turnerian: hipostatura, micrognatie, palat ogival,
urechi jos inserate, git scurt cu pterigum colli, par implantat

mferior pe partea posterioara a

gitului.

Manifestari clinice: pubertate intirziata, maladii
cardiace, insuficienta gonadica/infertilitate,
maladii renale, 2 n hipoacuzie, otite recurente, edeme la
nivelul "‘T\\*‘“ extremititilor, onicodisplazie,
maladii a osteoarticulare, maladii digestive
(hepatice, 4 intestinale), hipotiroidie, dificultati
de asimilare si — . adaptare sociala.

gg diagnosticului si evaluarea g‘; J‘ e (1
= complicatii necesitd consultul Sy s

= genetic (cariotiparea), N H i)
CG), endocrinolog (teste AN L
oftalmolog (oftalmoscopia), o e S
(audiograma), gastroenterolog N e H
(teste serologice la boala celiaca, hepatite virale, - .
jejunoscopia cu , biopsie intestinald in
limfedem), nefrolog, neurolog,
psiholog, etc.

Confirmarea

eventualelor '
multidisciplinar:
cardiolog (ECO-
hormonale),
audiolog

= Wl
E

PR G T S Y

Tratamentul medicamentos va fi administrat doar la indicatia medicului
specialist!
Terapie specifica nu exista, ndividual in dependenta de severitatea
anomaliilor si deficientele hormonale.
In patologia cardiaca (antihipertensive si antiaritmice), limfedem, retard
statural - substitutie cu hormonul de crestere, amenoree - inducerea pubertatii
(terapia estrogen-progestagenica), hipotiroidie (hormoni tiroidieni), diabet
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zaharat (insulina), osteoporoza (preparate de calciu si vitamin D), psihomotricitate, logopedia,
fizioterapia, terapia ocupationald, etc.
Cum trebuie supravegheat copilul?

Copii trebuie sa viziteze medicul de familie, pediatrul si la necesitate alti specialisti (cardiolog, neurolog,
endocrinolog, oftalmolog etc.)

Perspectivele pentru fetele cu sindrom Tumer s-au imbunatitit semnificativ in ultimii 20 de ani,
datoritd investigatiilor genetice si abordarii complexe a copiillor din toate aspectele: fizic, social,
psithoemotional si intelectual, cea ce permite obtinerea unor rezultate bune in cresterea si dezvoltarea
fetitelor si sporirea calititii vietii lor cu incadrarea sperantei de viata in media populatiei generale.

Succese!ll
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ANEXA 2. Fisa standardizata de audit bazat pe criterii pentru Sindromul Turner la copil

FISA STANDARDIZATA DE AUDIT BAZAT PE CRITERII PENTRU

SINDROM

UL TURNER LA COPIL

Domeniul Prompt

Definitii si note

1 | Denumirea IMSP evaluatd prin audit
2 | Persoana responasabila de completarea Fisei Nume, prenume, telefon de contact
3 | Perioada de audit DD-LL-AAAA
4 | Numarul FM a bolavului stationar £300/e
5 | Mediul de resedintd a pacientului 0 =urban; 1 =rural; 9 =nu se cunoaste
6 | Data de nastere a pacientului DD-LL-AAAA sau 9 = necunoscuta
7 | Genul/sexul pacientului 0 = masculin 1 =feminin 9 = nu este specificat
8 | Numele medicului curant
Patologia Sindrom Turner
INTERNAREA
9 | Data interndrii in spital DD-LL-AAAA sau 9 = necunoscut
10 | Timpul/ora internarii la spital Timpul (HH: MM) sau 9 = necunoscut
11 | Sectia de internare DMU= 0 ; Sectia de profil pediatric = 1; Sectia de profil
chirurgical = 2; Sectia de terapie intensiva =3
12 | Timpul parcurs pana la transfer in sectia <30 minute =0; 30 minute — 1 ord = 1;> lord = 2; nu se
specializata cunoaste =9
13 | Data debutului simptomelor Data (DD: MM: AAAA) 0 =péana la 6 luni; 1 =mai mult
de 6 lun;; 9 = necunoscuti
14 | Aprecierea criteriilor de spitalizare Au fost aplicate: nu =0; da=1; nu se cunoaste =9
15 | Tratament administrat in DMU A fost administrat: nu = 0; da = 1; nu se cunoaste = 9
16 | In cazul raspunsului afirmativ indicati
tratamentul (medicamentul, doza, ora
administrarii):
17 | Transferul pacientului pe parcursul interndrii in| A fost efectuat: nu = 0; da = 1; nu se cunoaste =9
sectia de Tl in legdturd cu agravarea patologiei
DIAGNOSTICUL
18 | Teste hormonale Efectuata dupa internare: nu = 0; da = 1; nu se cunoaste =9
19 | Cariotiparea Efectuatd dupa internare: nu = 0; da= 1; nu se cunoaste =9
20 | -In cazul raspunsului afirmativ indicati negativ = 0; pozitiv = 1; rezultatul nu se cunoaste =9
rezultatul
TRATAMENTUL
21 | Tratament conform protocolului Nu = 0; da=1; nu se cunoaste =9
23 | Raspuns terapeutic Nu=0;da=1; nu se cunoaste =9
EXTERNAREA SI MEDICATIA
24 Data externarii sau decesului Include data transferului la alt spital/ decesului.
25 Data externdrii (ZZ: LL: AAAA) sau 9 = necunoscutd
26 Data decesului (ZZ: LL: AAAA) sau 9 = necunoscuta
27 Durata spitalizirii zZz
28 Implimentarea criteriilor de externare Nu =0; da=1; nu se cunoaste =9
29 Prescrierea recomandarilor la externare nu = 0; da = 1; nu se cunoaste =9
DECESUL PACIENTULUI
30 Decesul in spital Nu = 0; Decesul cauzat de sindromul Turner = 1; Alte

cauze de deces = 2; Nu se cunoaste = 9
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