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INTRODUCCION

Las caras del Sindrome de Turner

Sara es una recién nacida alerta de ojos brillantes. Sus padres y el médico notan
inmediatamente que sus manos y sus pies muestran una hinchazén poco corriente y que
tiene pliegues adicionales en la piel de la nuca y de los lados del cuello. Su médico sabe que
estas caracteristicas a menudo son senales a una condicién que se llama Sindrome de Turner
asi que ha ordenado un andlisis de sangre para ver si es esto lo que pasa. Estin preocupados
a pesar de que el médico les asegura que Sara es un bebé fuerte y saludable.

Emily tiene 7 anos de edad y una infeccién en el oido. Acaba de ir al pediatra por primera
vez en varios anos. Cuando el médico marca su estatura en una tabla de crecimiento se da
cuenta que es mds pequena que la mayoria de las nifias de su edad. También observa que
sus brazos se tornan un poco hacia afuera desde los codos y que por detris, el cuero
cabelludo es de implantacion baja. Le dice a los padres de Emily que sospecha que puede
padecer del Sindrome de Turner y quiere referirla a un endocrinélogo pediatra (un médico
que se especializa en problemas hormonales de nifos).

Donna tiene 14 afios y estd bastante preocupada porque su pecho es tan poco
desarrollado como el de su hermana de 8 afos. Es una de las chicas de mds baja estatura de
su clase pero su estatura no la molesta tanto como la falta de desarrollo de sus senos. Su
médico también estd preocupado y le saca sangre para hacer un carotipo, la prueba usada
para diagnosticar el Sindrome de Turner.

Estas tres nifias no parecen tener mucho en comun - tienen diferentes edades y no se
parecen - pero todas sufren de la condicién llamada Sindrome de Turner. El propésito de
este folleto es responder algunas de las preguntas que usted y su hija puedan tener sobre
esta condicion. El médico y la enfermera de su hija son los que estdn mejor calificados para
responder preguntas que se refieran a ella especificamente, pero la informaciéon general que
encontrard aqui le puede ayudar a recordar y comprender mejor algunas de las cosas que
hablé con su médico.

¢, Qué es el Sindrome de Turner?

Un sindrome es un conjunto de caracteristicas o sintomas que a menudo ocurren juntos y
que se cree que provienen de la misma causa. Se acredita al Dr. Henry Turner con la
descripcién de un sindrome en nifias el cual incluye baja estatura, falta de desarrollo sexual,
cubitus valgus (brazos que se tornan ligeramente hacia afuera desde el codo), cuello corto y
grueso y el perfil del cuero cabelludo posterior con un nacimiento bajo. En 1938, publicé un
informe sobre siete nifias con estas caracteristicas. No sabia lo que causaba este sindrome
pero observé las similitudes entre estas nifias e informé a otros médicos para que se
mantuvieran alertas ante la presencia de estas senales. La condicién que el describio se llego
a conocer como el Sindrome de Turner; hoy en dia muchos médicos le llaman el Sindrome
de Turner.

Veintidés afios después, el Dr. C.E. Ford descubri6 que la causa del Sindrome de Turner
era una anormalidad de los cromosomas del sexo. Observé que a la mayoria de las nifias
que tenian el Sindrome de Turner les faltaba uno o parte de uno de sus cromosomas X; él
propuso la idea de que la falta de este material genético explicaba las caracteristicas fisicas
observadas en esta condicion.

Algunos médicos se refieren al Sindrome de Turner como una disgenésia de las gonadas
ya que una de sus caracteristicas tipicas son los ovarios poco desarrollados (los 6rganos
femeninos donde se alojan los 6vulos también se llaman génadas).

El Sindrome de Turner es uno de los problemas genéticos mis comunes afectando a una
de cada 2,000 a 2,500 ninas. Afortunadamente, la mayoria de las ninas que sufren del
Sindrome de Turner pueden llevar una vida feliz, saludable y productiva.




. Que Causa El Sindrome De Turner?

Para poder entender la causa del sindrome de Turner se debe aprender un poco sobre
genes y cromosomas. NUestros cuerpos estdn compuestos de un sinfin de células
microscopicas. Cada célula contiene unas estructuras finas en forma de varillas que se
llaman cromosomas. Estos cromosomas contienen los genes que son ain mas pequenos.
Los genes son como programadores de computadoras de nuestras células; envian los
mensajes que instruyen a nuestras células qué hacer y cudndo hacerlo. Los genes son
responsables del color de nuestros ojos y nuestro cabello, nuestra estatura y corpulencia,
nuestro crecimiento y desarrollo; es mas, todo lo relacionado con nosotros tiene que Ver con

los genes de una forma u otra.

‘par es diferente y llev
degenes. =

Un par de cromosomas sexuales. La

mayoria de las células del cuerpo tienen un
par de cromosomas sexuales. Esta célula
contiene un cromosoma X (el més grande)
y uno Y, asi que este individuo es del sexo
masculino (XY). Si hubiese dos cromosomas
X, el individuo seria del sexo femenino (XX)

Cada célula normal contiene 22 pares de cromosomas llamados autosomas y un par de
cromosomas del sexo. Estos cromosomas sexuales se llaman los cromosomas X e Y; los
individuos del sexo femenino tienen dos cromosomas X'y los del masculino tienen uno X'y
uno Y (Tlustracién 1).

Las células de reproduccion (el esperma o0 semen en los hombres y los 6vulos en las
mujeres) contienen s6lo 23 cromosomas, un miembro de cada uno de los 23 pares. Cada
6vulo contiene 22 autosomas y un cromosoma del sexo X; cada esperma contiene 22
autosomas y un cromosoma del sexo X o Y. Cuando el 6vulo y el esperma se unen en el
momento de la concepcion, el cigoto normal (el 6vulo fertilizado al principio del desarrollo)
contiene un juego de cromosomas completo - 44 autosomas (22 de la madre y 22 del padre)
y dos cromosomas sexuales (uno del padre y uno de la madre) - lo que hace un total de 46.
Si existen dos cromosomas X, el bebé sera del sexo femenino (también mencionado como
46XX); y si existe uno X y uno Y, el bebé seri del sexo masculino (también mencionado
como 46XY) (Ilustracién 2, pagina 5).

Los cromosomas del sexo contienen los genes que son responsables de crear la apariencia
fisica y las caracteristicas diferentes que asociamos con los hombres y las mujeres. Estos
cromosomas también contienen algunos de los genes que afectan la estatura ademas de los
genes que causan el desarrollo de los 6rganos sexuales (los testiculos en los hombres y los
ovarios en las mujeres). Los 6rganos sexuales a su vez producen las hormonas que dan
como resultado el desarrollo sexual.

El Sindrome de Turner se presenta cuando se pierde todo o parte de uno de estos
cromosomas X antes o cerca del momento de la concepcion. En alrededor de la mitad de los
casos de Sindrome de Turner, falta por completo uno de los cromosomas X. Esto quiere
decir que hay solo 45 cromosomas en las células del cuerpo en lugar de los acostumbrados
46. Esto se escribe como 45X o 45XO.




llustracion 2. Dgterminocién del sexo en el momento
de la fertilizacion
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El Sindrome de Turner ocurre cuando hay sélo
cromosoma X puede faltar por comple'ro en q
puede estar presente pero incomptefo o alteradc’

Aproximadamente en el 20% de los casos del Sindrome de Turner, algunas de las células
de las nifas tienen los debidos 46 cromosomas (46XX), mientras a otras les falta un
cromosoma X (45X). A esto se le llama, mosaicismo de cromosomas, y a veces es dificil de
diagnosticar esta condicién concluyentemente. Las nifias con mosaicismo (45X/46XX) a
menudo no muestran tantas de las caracteristicas del Sindrome de Turner como las ninas a
las cuales les falta un cromosoma X en todas las células. "
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Otro 30% de las nifas con Sindrome de Turner tienen ambos cromosomas X pero uno esta
incompleto o alterado. La mayoria de estas alteraciones ocurren poco tiempo después de la
concepcién y reflejan una pérdida de material genético en uno de los cromosomas X.




A pesar de que la presencia de ciertas caracteristicas fisicas puede hacer que un meédico
sospeche que Ta nina tiene el Sindrome de Turner, se necesita un andlisis de sangre lamado
carotipo para diagnosticar esta condicion. Se saca una pequena cantidad de sangre y se
envia a un laboratorio especial en el cual un especialista altamente entrenado observa los
cromosomas en las células blancas de la sangre. Se cuentan los cromosomas y son
observados con cuidado para determinar la existencia de anormalidades (Ilustracion 3,
pdgina 5). Esta es una tarea dificil y s6lo la debe llevar a cabo el personal altamente
entrenado y con experiencia. Si el carotipo de la sangre es normal pero el médico sigue
sospechando la existencia del Sindrome de Turner en la nina, se puede obtener un pedazo
pequenito de piel para poder examinar otro tipo de célula. Este procedimiento que no es
peligroso y causa relativamente muy poco dolor, se hace en la oficina del médico o en la
clinica y puede que sea necesario para diagnosticar algunos casos de mosaicismo.

LAS CARACTERISTICAS DEL SINDROME
DE TURNER

Hay muchas caracteristicas que se pueden asociar con el Sindrome de Turner. Es poco
corriente que una nifia muestre todas estas caracteristicas; la mayoria de las nifias muestran
s6lo algunas. Las ninas que tienen el tipo mosdico a menudo tienen menos de las
caracteristicas visibles de esta condicion. Como hay tantas diferencias entre las nifias que
tienen el Sindrome de Turner como las que hay entre dos personas cualquiera, es importante
recordar que no se deben agrupar sin distincion a todas las ninas con esta condicién; cada
una de ellas es una persona individual.

Las siguientes secciones contienen informacién sobre lo que implica tener el Sindrome de
Turner, el tratamiento de muchas de las caracteristicas y los problemas médicos que puedan
estar asociados con éste. Incluimos esta larga lista de caracteristicas y problemas para no
dejar nada fuera; tenga en mente que muchas nifas s6lo mostrardn unas cuantas de las
caracteristicas y la mayoria no tendran problemas médicos signiﬁcativos.
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llustracion 4. Graphica de Crecimiento de las Nifas con

Sindrome de Turner (Continued)
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Crecimiento

La talla baja es la caracteristica mis comun del Sindrome de Turner. Las ninas que ticnen
este sindrome son a menudo ligeramente pequenas cuando nacen. El tamafo promedio de
las ninas recién nacidas es de 20 pulgadas (51 c¢m); las nifas que tienen el Sindrome de
Turner a menudo miden menos de 18.5 pulgadas (47 cm) al nacer. El crecimiento puede ir a
un ritmo casi normal durante los dos o tres primeros anos de vida. Sin embargo, despucs de
los tres anos de edad, el crecimiento puede ser mds lento de forma que la nina va siendo
progresivamente mis bajita comparada con otras nifas de la misma edad. Las ninas que
tienen el Sindrome de Turner y no reciben tratamiento no darin el estiron rdpido relacionado
con la pubertad; muchas continuarin creciendo lentamente hasta que estén en la década de
los veinte afos (Ilustracion 4, paginas 6y 7.

La estatura promedio de una mujer adulta que tiene el Sindrome de Turner es de cuatro
piés ocho pulgadas (142 cm) a pesar de que algunas mujeres llegan a alcanzar los cinco piés
(152 cm). La estatura de los padres influye en la determinacién de la estatura de adultos de
las ninas con Sindrome de Turner; €s decir, una nifia cuyos padres son altos tiene mds
probabilidad de ser mas alta que las nifias cuyos padres son bajitos.

A pesar de que la causa de la baja estatura en las nifias que tienen el Sindrome de Turner
no se comprende totalmente, un factor de importancia que contribuye a ésto es la poca
facilidad para el crecimiento que tienen sus huesos. Los investigadores han descubierto que
algunas ninas que sufren de esta condicion pueden tener una deficiencia en la hormona del
crecimiento; ésto quiere decir que no tienen suficiente cantidad de la hormona del
crecimiento lo cual es de importancia vital para el crecimiento normal. Hay muchas
investigaciones dedicadas a descubrir las razones que causan que las nifias que sufren del
Sindrome de Turner crezcan poco con la esperanza de que sabiendo ésto se pueda ofrecer
un tratamiento mas efectivo.

Los androégenos tienen un papel muy importante en estimular el estirbn que ocurre
durante la pubertad tanto en las nifias como en los nifios. Los ninos producen el androgeno
en grandes cantidades durante la pubertad y las nifias en la pubertad también producen
normalmente cantidades significativas de estas hormonas. La terapia con andrégeno
(hormona tipo masculina) es la que se usa mas 2 menudo para estimular el crecimiento en
las nifas que tienen el Sindrome de Turner. Puede que niveles bajos de andrégeno estimulen
el crecimiento en las ninas que sufren de esta condicién sin causar reacciones secundarios
indeseables. La desventaja de este tratamiento es que los andr6genos pueden causar €l
aceleramiento de la madurez de los huesos haciendo que el final de la etapa del crecimiento
llegue mds rapido. A menudo se empieza la terapia con dosis bajas de andrégeno
aproximadamente a los 10 anos de edad y se continda durante uno a tres anos. La
observacién de cerca con visitas al médico cada tres o cuatro meses €S importante para
vigilar el crecimiento y la madurez de los huesos y para observar si hay sefiales de
reacciones secundarias indeseables al tratamiento.

Otras dos formas de tratamiento, terapia con hormona de crecimiento y terapia con
dosis muy bajas de estrogeno, estan siendo estudiadas para ver si son efectivas para
aumentar la velocidad del crecimiento y la estatura de adultas en las nifias que sufren del
Sindrome de Turner. Los resultados preliminares sugieren que el tratamiento con dosis muy
bajas de estrogeno (una hormona femenina) puede aumentar la velocidad del crecimiento sin
causar desarrollo sexual durante un corto tiempo a pesar de que el efecto no dure mucho.

Se han empezado varios estudios para examinar los efectos del tratamiento con la
hormona del crecimiento solamente y en combinacién con androgenos O estrogenos en el
crecimiento de las nifias que sufren del Sindrome de Turner. Los resultados de uno de los
estudios mayores son prometedores; las nifas que recibieron tratamiento con una
combinacién de la hormona del crecimiento y una dosis baja de androgenos crecieron el
doble mis rapido que las nifas que no recibieron tratamiento durante el primer afo del
estudio y continuaron creciendo bien después de eso. A pesar de que el efecto de este
tratamiento en el crecimiento 2 Jargo plazo y la estatura final de adulto no se sabe por
completo, los resultados de los estudios son alentadores.




El Desarrollo Sexual Y La Fertilidad

La falta de maduracion sexual (falta de desarrollo de los senos, cuerpo con lineas
femeninas y menstruacion) durante la adolescencia es otra senal del Sindrome de Turner. Del
cinco al diez por ciento de estas ninas muestran alguna senal del desarrollo de los senos de
10 a 12 anos de edad pero raramente continda durante la pubertad. Las nifas con el tipo
mosdico de este sindrome, son las que tienen desarrollo sexual sin recibir tratamiento, a
pesar de que no es probable de que desarrollen por completo o gue tengan menstruacion.
Puede haber algo de vello en el pubis y en las axilas de ninas de 10 a 12 anos que no han
recibido tratamiento, por la presencia de pequenas cantidades de androgenos producidos por
las glandulas suprarrenales de la nina.

La falta de maduracion sexual ocurre porque los ovarios (los 6rganos sexuales femeninos
que producen las hormonas femeninas y los 6évulos) no estin completamente desarrollados.
Dos funciones principales de los ovarios son el producir las hormonas sexuales femeninas,
estrogeno y progesterona, y el almacenar los 6vulos y después desecharlos regularmente una
vez que comienze la menstruacién. Si los ovarios no producen estrégenos y progesterona, el
desarrollo sexual no ocurrird a no ser que se reemplacen estas hormonas con medicamentos.
El desarrollo incompleto de los ovarios significa que se almacenan muy pocos o ningin
6vulo; por lo general no seri posible que la nifia conciba una criatura. A pesar que del 5% al
10% de las ninas que sufren del Sindrome de Turner muestran un poco de desarrollo de los
senos por si mismas, so6lo el 1% tienen menstruacién y menos del 1% pueden concebir una
criatura. Los otros érganos reproductivos femeninos (Trompas de Falopio, el Gtero o matriz, y
la vagina o canal de nacimiento) estdn presentes y funcionan normalmente.

Afortunadamente, las hormonas ausentes de los ovarios se pueden reemplazar con
medicamentos. Como este tratamiento causa que los huesos se maduren con mis rapidez,
una nifia puede decidir demorar el reemplazo del estrogeno hasta que este cerca del final de
su potencial de crecimiento. Muchos médicos prefieren empezar a tratar a las nifas cuando
tienen de 13 a 15 anos de edad, dependiendo del crecimiento de la nifia y su deseo de
desarrollarse sexualmente. Bajas dosis de estrogenos empezarin el proceso del desarrollo de
los senos y contribuirdn al crecimiento de vello en el pubis. La dosi de estrégeno se aumenta
durante el curso de uno a tres afios y entonces se afiade un tipo de progesterona para que
comienze la menstruacion. El funcionamiento sexual de las mujeres que reciben reemplazo
de hormonas es normal. Una mujer que sufre del Sindrome de Turner puede llevar una vida
sexual tan saludable y satisfactoria como cualquier otra mujer.

Algunos médicos descontinian el reemplazo de hormonas cuando la mujer llega a la edad
en la cual generalmente ocurre la menopausia mientras que otros prefieren continuar el
tratamiento solo con estrogeno. A pesar de que el riesgo de reacciones secundarias
indeseables con el tratamiento a largo plazo con hormonas se piensa que es bajo, las mujeres
que sufren del Sindrome de Turner deben ir al ginecélogo todos los afos y rapidamente
informarle a éste de cualquier sintoma fuera de lo corriente.

llustracién 5. Las nifias
suaves cuyo extremo s




Muchas de las mismas opciones para tener hijos que existen para las mujeres con
problemas de fertilidad existen para las que tienen Sindrome de Turner. Algunas de las
teenicas que se estan desarrollando para el tratamiento de la infertilidad pueden beneficiar a
las mujeres que sufren del Sindrome de Turner. Por ejemplo, la fertilizacion “in vitro”
(fertilizar ¢l ovulo de la mujer con esperma, fuera de su cuerpo) y la transferencia de
embriones (colocar ¢l ovulo fertilizado dentro del atero de la mujer) se pueden utilizar. Estas
téenicas en combinacion con la terapia a base de hormonas pueden facilitar que una mujer
que sufra del Sindrome de Turner pueda llevar a término un embarazo y dar a luz. Una
mujer que esté interesada en explorar estas opciones debe preguntarle a su médico para que
la refiera al especialista apropiado.

e

llustracion 6. Algunas nifas que ﬁenen | Sind
el cuario y el quinto dedo més co ‘

Caracteristicas Fisicas
Hay muchas caracteristicas fisicas distintivas que se pueden observar en una nifa que
tenga el Sindrome de Turner. Una caracteristica que quizds sea muy visible en una nina
puede que sea imperceptible en otra. Muchas nifias mostrarin sélo unas pocas de estas :
caracteristicas distintivas y algunas ninas puede que no muestren ninguna.
He aqui algunas de las caracteristicas observadas mas comtinmente en las ninas con el
Sindrome de Turner:
eLinfedema {manos y pies hinchados) al nacer
*Pecho ancho con pezones aparentemente muy separados
¢Cuello ancho y corto
*Orejas prominentes
eImplantacion baja del cuero cabelludo en la nuca
*Micrognatia (mandibula pequena)
ePaladar (techo de la boca) estrecho, con arqueado, alto
e Cubitus valgus (brazos que tornan un poco hacia afuera desde los codos)
*Unas suaves cuyo extremo se vira hacia arriba (Ilustracion 5, pagina 9)
*Dedos cortos (especialmente el cuarto y el quinto)(Ilustracién 6)
*Nevus (pequenas verrugas color marron en la piel) pigmentados
Algunas de estas caracteristicas puede que ni se noten pero otras pueden ser la causa de
timidez o vergiienza para una nifa que sufre del Sindrome de Turner. La cirugia plastica
puede corregir muchos de los problemas cosméticos y un consultor de maquillaje o
10 guardarropa puede ayudar a la adolescente o a la mujer joven a aprender c6mo lucir bien.




Problemas Médicos

Hay varios problemas médicos que ocurren con mds frecuencia en las ninas que sufren del
Sindrome de Turner que en otros ninos, asi que es importante que estas ninas reciban buen
cuidado médico de manos de un doctor familiarizado con esta condicién tal como un
endocrindlogo pediatra (especialista en el crecimiento y problemas hormonales de los ninos).
Sin embargo, muchas de las ninas que sufren del Sindrome de Turner no tienen problemas
significativos relacionados con su condicion. Las condiciones médicas mds comunes que
pueden ocurrir en asociacion con el Sindrome de Turner se relacionan con el corazon, la
glandula tir6ides y el rinén. Se recomiendan los reconocimientos fisicos periédicos para
poder descubrir al principio cualquier problema que pueda surgir. La Tabla que aparece en
las paginas 12 y 13 presenta una observacion suscinta de algunos de estos problemas
médicos y sugerencias para reconocerlos y corregirlos.

Control Del Peso

Algunas de las nifias que sufren del Sindrome de Turner tienen la tendencia a pesar unas
kilos de més. El peso adicional en una persona de talla corta es muy notable y puede causar
que otros se burlen de ella y que se le presenten problemas de poca confianza en si misma.
La obesidad esta relacionada con la presion arterial alta y con la diabetes, y ya que una nifia
que sufre del Sindrome de Turner puede tener un riesgo mayor de que se le presenten estos
problemas, es importante que ella mantenga un peso adecuado.

La dieta y el ejercicio son las claves para el control del peso. Su médico o enfermera
pueden recomendarle un programa saludable de dieta y ejercicio o lo pueden referir a un
dietista para que le aconsejen. Si tiene una hija pequena, ayidela a desarrollar buenos
habitos de alimentacién y de ejercicio en su nifiez - es mucho mds ficil mantenerse delgado

que perder peso.

Intfeligencia Y Desempeno En La Escuela

Mientra que los informes iniciales sugerian que muchas mujeres con Sindrome de Turner
eran retrasadas mentales, se ha establecido que esto no es asi. Las nifas que sufren de esta
condicién tienen una inteligencia tan variada como el resto de la poblacién.

Algunas nifias pueden mostrar destrezas verbales promedio o superiores al promedio en
las pruebas de inteligencia pero pueden tener una calificacién méis baja en las partes no
verbales de las pruebas. Una debilidad que se observa comiinmente en estas nifias es la
incapacidad de imaginarse como los objetos se relaciondn entre si. Esto puede llevar a
problemas con las matemiticas, el sentido de direccién y la destreza manual. Estos
problemas reflejan dificultades de aprendizaje especificas, no retraso mental ni inteligencia
inferior al promedio.

Si surgen preocupaciones sobre el desempefo en la escuela, se deben hacer ripidamente
pruebas sicolégicas. Si existe una dificultad de aprendizaje, se pueden planear actividades de
aprendizaje y estratégias de ensenianza apropiadas y ponerlas en accién antes de que la nifia
se atrase o tenga problemas en la escuela.

Los familiares y los maestros deben evitar el error de profetizar. Muchas de las nifias que
sufren del Sindrome de Turner no tendrén dificultades de aprendizaje pero quizas no pongan
esfuerzo en sus trabajos si creen que los demids no esperan mucho de ellas. Los padres y
maestros deben esperar el mismo desempefio académico de las nifias con el Sindrome de
Turner que con otros nifios y al mismo tiempo mantenerse alertas a cualquier senal de
problemas potenciales de aprendizaje.

La escuela puede ser una experiencia que cause tensiones en cualquier chico que se
distinga de los demas. Las nifas que tienen el Sindrome de Turner pueden tener problemas
en la escuela debido a su estatura o apariencia fisica. Una manera en que los padres pueden
ayudar a disminuir estos problemas es reunirse con los maestros al principio del afio escolar
para explicarles concisamente la condicion de su hija y hacer que el personal de la escuela
esté consciente de algunos de los problemas o tensiones que pueden surgir. Los maestros
deben saber los problemas potenciales de aprendizaje que pueden existir y la tendencia de
los adultos a tratar a los nifios de acuerdo con su estatura en lugar de su edad. Incluimos en
la proxima seccidén algunas sugerencias especificas para afrontar los problemas relacionados
a la estatura baja.
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TABLA 1. Problemas médicos algunas veces asociados con el
Sindrome de Turner

OUEJASY

SINTOMAS Presi6n alta

CONDICION Corazon:Constriccion de la aorta
MEDICA = | (arteria principal del corazon)

J Se recomienda controlar la presién regularmente

&

QUEIASY
SINTOMAS

Malformacién valvula del corazén

Puede que sea indicado hacer un ecocardiograma del
corazén si hay un soplo. Esta condicion se puede arreglar
con cirugia si es necesario.

Infecciones de las vias urinarias

CONDICION Rifones: anormalidades en la estructura de los riflones -
MEDICA | enforma de herradura, posicion poco corriente

Se pueden recomendar radiografias de los rifiones, pues
puede que no existan sintomas. Si hay una anormalidad se
obtienen andlisis de orina anuales. Reconocer y tratar con
rapidez las infecciones de las vias urinarias ayudari a
prevenir el dafio a los rifiones.

OUEJAS ¥
SINTOMAS

Glandula tiréides: hipotiroidismo (bajo nivel de hormona ;
tiroideas), tiroiditis (inflamacién de la glindula tirbides) i

Estas condiciones se diagnostican con un analisis de
sangre y se tratan con medicamentos.

Sed, hambre excesiva, frecuen
peso inexplicable

ia en orinar, pérdidade

CONDICION.

MEDICA Diabetes mellitus

S R La diabetes mellitus sintomatica se diagnostica con anilisis
i COMENTARIOS de sangre y de orina y se trata con una dieta especial,
control del peso y algunas veces, medicamentos (insulina).




L OUBIASY
. SINTOMAS

Infecciones del oido, pérdida de audicion.

CONDICION
MEDICA

COMENTARIOS

QUEIAS ¥

SINTOMAS

Otitis media cronica o recurrente

El reconocimiento y tratamiento rapido de las infecciones
del oido ayudan a evitar la pérdidas de audicion. Se
recomiendan las pruebas auditivas periédicamente para
detectar pérdidas de audicién.

~ CONDICION
. MEDICA

COMENTARIOS

QUEJAS Y

SINTOMAS

Musculos débiles en los ojos: ptosis (parpados caidos)
miopia (corto de vista) ambliopia (ojo perezoso)

Se recomiendan examenes periédicos para la deteccion
temprana de problemas de la vista. El tratamiento puede
consistir en lentes, cubrir un ojo, ejercicios para la vista o
cirugia.

CONDICION
- MEDICA ..

Malformacién de los vasos intestinales

Puede ser tratado con cirugia si fuese necesario.

Intestino: Inflamacién (colitis ulcerativa, enfermedad de
Crohn)

Estas situaciones se tratan con medicamentos y una dieta
especial.
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PREOCUPACIONES SOCIALES Y EMOCIONALES
DE LAS NINAS QUE SUFREN DEL SINDROME DE

TURNER

El proceso del crecimiento puede ser dificil para cualquier nino y el nino que es diferente
por su estatura O apariencia puede tener mis problemas que otros ninos. Las ninas que
sufren del Sindrome de Turner pueden sentir timidez, verguenza y poca confianza en si
mismas. La actitud de los padres, los hermanos 'y los parientes son importantes para ayudar a
que una nina que tiene el Sindrome de Turner desarrolle un fuerte sentido de identidad y
autoestima. Los padres pueden sentirse enojados, culpables o desenganados cuando se
enteran de que su hija tiene una anormalidad cromosomica; pueden tener la tendencia a
proteger demasiado a la nina'y resguardarla del mundo real. Estos sentimientos son parte del
proceso de ajuste normal que debe llevarlos a aceptar la condicién y a reconocer los puntos
fuertes y el potencial de la nina. Las dos cosas mas importantes que los padres pueden hacer
por sus hijos es aceptarlos y quererlos tal como son.

A los padres y a la nina se le deben informar sobre todos los aspectos del Sindrome de
Turner; el proceso de aprendizaje ocurrird durante meses y anos a medida que surjan
diferentes necesidades y preocupaciones. Los médicos y los padres deben ser abiertos y
honestos con la nina e incluirla en las conversaciones sobre las implicaciones y el
tratamiento de su condicion. Esto es especialmente importante a medida que la nina va
siendo mayor y se necesitan tomar decisiones referentes a su desarrollo sexual y su
crecimiento.

La estatura baja puede ser una desventaja en nuestra sociedad donde al ser alto se le da un
gran valor. La familia, los amigos y los maestros pueden tratar al nino de baja estatura de
acuerdo con su tamafo y no su edad y esto puede alentar el comportamiento inmaduro. El
hablar sobre esta tendencia con familiares y maestros puede ser util para vencerla.

Consejos Utiles

He aqui algunos otros consejos para hacerle la vida mas facil a la nifa de baja estatura:

« Haga que el medio ambiente fisico de la casa sea tan comodo como sea posible para la
nina. Es una ayuda colocar los espejos y las varillas de los armarios mds bajas y tener
escalerillas fuertes por toda la casa.

« Enséfiele a su hija la forma de resolver los problemas en el medio ambiente fisico cuando
esté fuera de su casa. Practique situaciones que usted crea la hardn sentirse incobmoda en
publico y aytudela a probar diferentes formas de lidiar con ellas.

e Ayude a su hija a aprender como actuar en publico. Cosas sencillas tales como ordenar
comida en un restaurante o pedir ayuda en una tienda por departamentos la pueden
intimidar si no estd segura como hacerlo. Ayude a su hija a prepararse para estas situaciones
practicindolas en la casa y permitiendo que observe a los adultos en las mismas situaciones.
e Dele a su hija responsabilidades en su hogar. No se debe dispensar a los nifos bajitos de
compartir los deberes y trabajos de la casa debido a su tamafio. Una escalerilla o un extensor
de brazos pondran la mayoria de los trabajos al alcance de su mano.

« Es importante que su hija se vista de acuerdo con su edad y no con su tamano. Esto quiere
decir que quizas tenga que hacerle arreglos a su ropa O que tenga que aprender a coser. El
tipo de ropa que acentda el busto y desvia la atencién de la cintura y el cuello (como
vestidos estilo princesa o distintas capas de ropa) pueden ser los mas favorecedores para la
chica mayor.
 Aliente a su hija a desarrollar habilidades con las que pueda competir. Hay muchas
actividades que ayudan a los ninos a desarrollar habilidades especiales y a aprender a
trabajar y jugar con otros - musica, drama, baile, clubs, los exploradores (scouts), y los
deportes son s6lo unos cuantos.

A medida que va creciendo, la nina que sufre del Sindrome de Turner puede tener
preocupaciones sobre su sexualidad. Se le debe asegurar que €s toda una mujer a pesar de




sus ovarios sub-desarrollados. Tendrd las mismas sensaciones y pasard por la misma confusion
que son parte de las experiencias de todas las jovencitas mientras maduran. Deseard salir con
chicos pero se puede sentir nerviosa porque cree que es “diferente” a otras chicas. Tendrd que
tomar decisiones sobre como, cudndo y con quién quiere hablar sobre su situacion. Aceptar la
infertilidad puede ser dificil para una chica que sufre del Sindrome de Turner. Tener
conversaciones con los padres u otro adulto en el cual tenga confianza puede ayudar a la
jovencita o mujer joven a sentirse mejor con si misma y a tomar decisiones que sean las
mejores para ella. Hablar con consejeros profesionales y con otras chicas y mujeres con el
Sindrome de Turner puede ser de ayuda. Hay grupos de apoyo activos en algunos lugares para
mujeres que sufren del Sindrome de Turner; el médico o la enfermera de su hija puede saber si
hay alguno en su zona. Si no existe ninguno de esos grupos cerca de usted, piense en
organizar uno con la ayuda de su médico o enfermera.

Con buen cuidado médico y sicolégico y el apoyo emocional de las amistades y la familia,
una nifa que tiene el Sindrome de Turner llevara una vida saludable y satisfactoria.

RECURSOS

Existen varios recursos para que las nifias y mujeres que tengan Sindrome de Turner y sus
familias obtengan informacién adicional sobre éste:

La Sociedad del Sindrome de Turner de los Estados Unidos ofrece 2 folletos para
individuos, familias y profesionales en la rama de la medicina; “El Sindrome de Turner: Una
Guia para Familias” (ofrecido en versiones en inglés y espafol por P. Rieser, RN y L.
Underwood, MD) y “Turner Syndrome: A Guide for Physicians” (R. Rosenfeld, MD). La
sociedad también produce una cinta de video de 25 minutos de duracién titulada “Turner
Syndrome: A Guide for Families™ la cual se puede comprar por $15.00 ($25.00 las 6rdenes
europeéas). Puede obtener estos articulos y més informacion escribiendo a: Turner Syndrome
Society, 768-214 Twelve Oaks, 15500 Wayzata Blvd., Wayzata, MN 55391; Teléfono;
(612) 475-9944; Fax: (612) 475-9949.

La Sociedad del Sindrome de Turner del Canadi es una organizacién activa que le di la
bienvenida a miembros de los Estados Unidos. Publica un folleto titulado “The X’s and O’s of
Turner’s Syndrome” ademiés de varios panfletos utiles. Para mds informacién, péngase en
contacto con: The Turner Syndrome Society, 7777 Keele Street, Floor 2, Concord, Ontario,
Canada, L4K XYF.

El “Human Growth Foundation” (Fundacién para el Crecimiento Humano) [HGF] es una
organizacion compuesta por individuos interesados en los problemas del crecimiento. Hay
divisiones locales en las grandes ciudades por todo el pais. EL HGF distribuye dos folletos
titulados “Turner Syndrome” y “Short and OK: A Guide for parents of Short Children”. Puede
obtener estos folletos y mis informacion escribiéndo a: Human Growth Foundation, 7777
Leesburg Pike, Suite 202S, Box 3090, Falls Church, VA 22043; Teléfono: (800) 451-6434.

La Fundacién “Major Aspects of Growth in Children” (MAGIC) se dedica al entendimiento
del crecimiento y el desarrollo en general de los nifios y tiene grupos de apoyo situados a
través de los Estados Unidos. La Fundacién ofrece una lista “Pen Pal” (amigos por
correspondencia) y un boletin de noticias para nifios editado por miembros jovenes de
MAGIC. MAGIC también distribuye varios folletos interesantes que incluyen: “Turner
Syndrome” (Sindrome de Turner), “Most Frequently Asked Questions When Beginning
Growth Hormone Therapy” (Las preguntas méds comunes hechas al comienzo de la terapia
con hormonas del crecimiento), “Underlying Conditions of Growth Abnormalities”
(Condiciones Implicitas en las Anormalidades del Crecimiento), y “Dental Problems
Associated with Growth Hormone Deficiency” (Problemas dentales asociados con
deficiencias de hormonas del crecimiento). Para mds informacién, escribale a: MAGIC, 1327
North Harlem Avenue, Oak Park, IL 60302 o llame por teléfono al: 1-800-3-MAGIC-3.

A continuacion, ofrecemos una lista de varios otros libros y folletos sobre el Sindrome de
Turner, la estatura baja, y el efecto sicologico de “ser diferentes” que pueden ser de ayuda.
Briggs, D.: Your Child’s Self-Esteem. New York, Doubleday, 1975 (En existencia en libros de
bolsillo y en las bibliotecas publicas.) Para los padres que estén interesados en encontrar
formas de hacer que sus hijos se sientan bien consigo mismos.
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Clarke, ].: Self-esteem - A family affair (“Auto-estima- Un asunlo de familia”). New York. Editora
Harper Row, 1980. Contiene sugerencias Utiles para familias interesadas en fomentar y apoyar el
crecimiento y el aprendizaje entre sus miembros

lowa Health Care Guidelines Project: Improving Health Care Sfor Children with Chronic
Conditions: Guidelines for Families. Este folleto que se puede obtener por $3.00 (mas $1.00 de
envio), fué desarrollado por los padres de ninos que tienen problemas de salud cronicos y tiene
informacion concreta extremadamente atil para las familias que estén enfrentadas con
enfermedades cronicas o incapacidades fisicas. Contiene sugerencias para ayudar a los padres a
que tengan una relacién mas efectiva con los médicos, las clinicas y los hospitales para asegurar
el mejor cuidado médico posible para su hijo. Este folleto se puede obtener de: Campus Stores,
M105 Oakdale Hall, The University of Towa, Towa City, 1A 52242

Kirkland, R.: Turner Syndrome. Este conciso folleto que habla sobre la condicion en general tiene
una seccion util sobre el desarrollo educacional que incluye actividades especificas para ayudar a
los nifios de edad pre-escolar y de edad escolar a mejorar en los estudios mas problematicos para
ellos. Para informacion escriba a: Texas Children’s Hospital, Office of Educational Resources, P.O.
Box 20260, Houston, Texas 77225. Teléfono (713) 770-2040. Fax: (713) 770-5031.

Phifer, K.: Growing Up Small: A Handbook for Short People. Middlebury, VT, Paul Eriksson
Publisher, 1979. (Obtenible con encuadernado duro). Describe como los padres y otros pueden
ayudar a que los ninos comprendan la estatura baja, sepan manejarla, tomarle ventaja y quizas
hasta curarla.

Phifer, K.: Tall and Small: A Book About Height. New York, walker and Company, 1987.
(Obtenible con encuadernado duro) Un libro sobre el crecimiento normal y anormal dirigido a
una audiencia de chicos de 12 a 18 anos. Tiene consejos para manejar algunos de los problemas
en la escuela que se le pueden presentar a las personas que resaltan debido a su estatura.

plumridge, D.: Good Things Come in Small Packages: The Why's and How’s of Turner Syndrome.
Este folleto para padres y chicas mayores cubre los aspectos médicos y sociales del Sindrome de
Turner. Puede ordenarlo escribiendo a: Crippled Children’s Division, University of Oregon Health
Sciences Center, Attention: Publications Department, PO Box 574, Portland, OR 97207.

Rieser, P., Underwood, L.. Growing Children: A Parent’s Guide. Un folleto que trata en general
sobre el crecimiento y los problemas con el crecimiento, tiene una seccion sobre los aspectos
sicologicos y emocionales de la baja estatura. Se puede obtener de: Human Growth Foundation,
7777 Leesburg Pike, Suite 2028, Box 3090, Falls Church, VA 22043; Teléfono: (800) 451-6434

Rieser, P., Meyer-Bahlberg, H.: Short & OK: A Guide for Parents of Short Children (“Bajito y bien:
una guia para padres con hijos de corta estatura ») Este folleto trata los aspectos sicologicos de la
baja estatura en los nifios sin importar la causa de ésta. Le ofrece a los padres informacion
especifica y concreta para ayudarlos a apoyar el desarrollo normal apropiado para la edad del
nifio y tratar de forma constructiva con el “stress” causado por la baja estatura. Para informacion
sobre como ordenarlo pongase en contacto con: The Human Growth Foundation; 7777 Leesburg
Pike, Suite 202S, Box 3090, Falls Church, VA; Teléfono (800) 451-6434.

Silverstein, S.: The Missing Piece New York, Harper and Row publishers, 1976. (Obtenible con
encuadernado duro y en las bibliotecas publicas). Un libro para nifios sobre una rueda a la cual le
falta una pieza y como aprende a sentirse bien consigo misma a pesar de (o porque) es diferente
a las otras ruedas. The Missing Piece Meets the Big O que fué publicado en 1981 es un libro
parecido por el mismo autor - altamente recomendado para todas las edades.

Spier, P.: People ( «“Gente”) New York, Editora Doubleday, 1980. Un libro para ayudar a los ninos
de cuatro a ocho afios a comprender y a aceptar las diferencias y similitudes que existen entre
las personas

Webster-Doyle, T.: The Art of Karate for Young People. ( “El arte del Karate para los jovenes”)
Publicaciones Atrium, 1988. También hay un libro del mismo autor publicado en 1991 por
Publicaciones Atrium llamado Why is Everyone Always Picking on Me?; A Guide to Handling
Bullies. (;Porqué todo el mundo siempre me Jastidia?; una guia para lidiar con los abusadores.”)
Esta escrito para los jovenes que estan tratando con el problema de personas que los molestan y
aquellos en los que hay conflictos. Ambos libros contienen actividades, cuentos y sugerencias
concretas para ayudar a los ninos a comprender el origen de los conflictos y ayudarlos a tratar
con la hostilidad y la agresion de forma positiva.




GLOSARIO

Androgenos - hormonas que estimulan el desarrollo de caracteristicas masculinas; producida
por los testiculos y las glindulas suprarrenales en los hombres; los ovarios y las glindulas
suprarrenales de la mujer producen cantidades pequenas.

Autosomas - cromosomas que contienen el material genético no relacionado con el sexo del
individuo; las células del ser humano contienen 22 pares de autosomas y un par de
cromosomas sexuales.

Carotipo - andlisis de laboratorio de los cromosomas.

Célula - la unidad basica de la organizacién de las cosas vivientes; contiene el material
genético (cromosomas).

Células de reproduccion - la esperma en los hombres y los 6vulos en las mujeres.

Cigoto - la célula que se forma cuando se une un évulo (célula femenina) y la esperma
(célula masculina).

Cromosomas - estructuras en forma de varilla en el nicleo de una célula; contiene unidades
de DNA llamadas genes.

Cromosomas sexuales - un par de cromosomas (X y Y) los cuales controlan los atributos
sexuales de un ser.

Disgenesia gonadal - falta de desarrollo de los 6rganos sexuales (ovarios o testiculos); otro
nombre del Sindrome de Turner.

Estrogenos - hormonas que estimulan el desarrollo de las caracteristicas sexuales femeninas

y controlan el ciclo de la reproduccién en las mujeres; producida por los ovarios de las
mujeres; los tejidos adiposos de los hombres producen pequenas cantidades.

Genes - unidades de la herencia; determinan las caracteristicas pasadas de padres a hijos;
también controlan la reproduccién de las células y su funcién.

Gonadas - 6rganos sexuales: los ovarios de las mujeres y los testiculos de los hombres.

Hormona del crecimiento - una hormona producida por la glindula pituitaria; tiene un
papel importante en estimular el crecimiento.

Hormonas - substancias quimicas segregadas a la sangre en pequefias cantidades por las
glandulas en todo el cuerpo; los hormonas “ponen en marcha” muchos de los procesos
esenciales para la vida - crecimiento, pubertad, reproduccion, metabolismo, auto preservacion.
Menstruacion, ciclo menstrual - ciclo de reproduccién femenino que comienza en la
pubertad; el crecimiento del revestimiento interior del Gtero (matriz) en preparacion para la
concepcién, es seguido de la eliminacién de este revestimiento (periodo menstrual) si no
ocurre la concepcion.

Mosaicismo - en genética, la presencia de células que contienen diferentes tipos de
cromosomas (dos o mis lineas o poblaciones de células) en un individuo; generalmente,
todas las células de un individuo tienen el mismo grupo de cromosomas.

Ovarios - 6rganos reproductivos femeninos localizados en la parte inferior del dbdomen a
cada lado del ttero; contienen 6vulos y producen hormonas que controlan el desarrollo
sexual y la reproduccion.

Pubertad - la etapa de crecimiento durante la cual los 6rganos de la reproduccion
comienzan a funcionar y donde empieza el desarrollo de las caracteristicas sexuales
del adulto.

Sindrome - un conjunto de senales o sintomas que cuando ocurren juntos se cree que
provienen de la misma causa y sugieren la presencia de una condicién oculta.
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