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ABREVIERILE FOLOSITE iN DOCUMENT

CIM-X | Clasificarea Internationald a Maladiilor, revizia a X-a
DS Deviatii standard
pc Percentile
LH Hormonul luteinizant
FSH Hormonul foliculostimulant
TSH Hormonul tiriotrop
T4 Tiroxina
IGF Insulin-like Growth Factor
PREFATA

Protocolul clinic institutional ,,Sindromul Turner la copil” a fost elaborat in baza Protocolului
clinic national ,,Sindromul Turner la copil” de catre grupul de lucru in componenta: Dr. lon Mihu,
dr.hab.med., profuniv., sef sectie gastroenterologie, IMSP IMsiC; Dr. Stanislav Groppa,
dr.hab.med., prof.univ., membru corespondent al ASM, sef catedra Neurologie, Neurochirurgie,
Genetica Medicala FPM, decan al Facultatii de Perfectionare, USMF ,N. Testemitanu”; Dr. Olga
Tighineanu, medic pediatru, doctorand sectia gastroenterologie, IMSP IMsiC. Protocolul a fost
discutat si aprobat la sedinta grupului de lucrul pentru elaborarea si implementarea protocoalelor
clinice, Consiliul Calitatii din cadrul IMsiC, presedinte Mihai Rotaru.

A. PARTEA INTRODUCTIVA
A.1. Diagnostic:

1. Sindromul Turner. Limfangiectazie intestinala primard.
A.2. Codul bolii (CIM 10): Q 96.0- Q 96.9
A.3. Utilizatorii: IMSP IMsiC:

Sectia internare,

Sectia gastroenterologie,

Sectia neurologie,

Sectia cardiologie,

Sectia hematologie,

Sectia reanimare si terapie intensiva,

Sectia chirurgie urgenta si septica,

Laboratorul clinic,

Laboratorul bacteriologic,

Sectia endoscopie,

Sectia radiologie,

Sectia diagnostic functional,

Sectia consultativa pentru copii IMSP IMsiC,

Farmacia spitalului.

A.4. Scopurile protocolului
1. Sporirea eficientei diagnosticului precoce al sindromului Turner la copii.
2. Ameliorarea calitatii examinarilor clinice si paraclinice a pacientilor cu sindromul Turner.
3. Sporirea calitatii tratamentului pacientilor cu sindromul Turner.

A.5. Data elaborarii protocolului: 2012

A.6. Data reviziei urmatoare: 2014

A.7. Definitiile folosite in document

Sindromul Turner — malformatie genetica autosomal dominanta legata de lipsa sau existenta
incompletda a cromozomului sexual X, manifestatd prin facies specific, limfedem, hipostatura si
amenoree primara.
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B. PARTEA GENERALA
B.1. Nivel de asistenta medicala spita
Descriere Motive Pasi
(mdsuri) (repere) (modalitati si conditii de realizare)
[ 1 1l
1. Spitalizare e Spitalizarea este necesara pentru confirmarea sindromului | Spitalizarea in sectia gastroenterologie si/sau in SRTI a IMsiC

Turner, efectuarea procedurilor diagnostice si terapeutice | conform criteriilor de spitalizare (vezi casetal?).
care nu pot fi executate in conditii de ambulator.

2. Diagnosticul

2.1. Confirmarea e Prenatal: prezenta anamnezei eredocolaterale si | Obligatoriu:
diagnosticului de sindrom criteriilor paraclinice (examen ecografic, triplu test, | > Anamneza si evaluarea patologiilor asociate (vezi caseta 3);
Turner amniocenteza cu cariotipaj, biopsie de trofoblast); » Examenul clinic (vezi casetele 4, 5);
(C&pitOlUl 22) e La nastere: prezenta criteriilor clinice, confirmate de > Diagnosticul diferential (vezi caseta 12);
cariotipajul 45,X/46,XX. » Investigatii paraclinice (vezi casetele 6-11; tabelele 1, 2).

o Prepubertate si pubertate: prezenta deficientelor instalate
(hipostatura, amenoree primara).
o Standardul de aur in stabilirea diagnosticului de sindrom
Turner constituie cariotipul 45,X/46,XX.

3. Tratamentul

Tratamentul e Regim si ratie alimentara echilibrata. Obligatoriu:
nemedicamentos » Modificarea regimului igienodietetic (vezi caseta 14).
(capitolul 2.3.1)
Tratamentul medicamentos | e Tratamentul hipostaturii, amenoreei; Obligatoriu:
(capitolul 2.3.2) e Tratamentul hipotiroidii; » Cresterea taliei normale si inducerea maturitatii sexuale (vVezi
e Preparate antihipertensive; caseta 15).
e Suplinirea deficientelor vitaminice si minerale. » Tratamentul hipotiroidii (vezi caseta 16).
» Supravegherea reactiilor adverse ale medicamentelor.
Externarea Extrasul obligatoriu va contine: OBLIGATORIU:
v diagnosticul precizat desfasurat; o Aplicarea criteriilor de externare;
v rezultatele investigatiilor si tratamentului efectuat; o Elaborarea planului individual de supraveghere in functie de
v’ recomandiri explicite pentru pacient; evolutia bolii, conform planului tip de supraveghere(vezi caseta
v/ recomandari pentru medicul de familie. 19);
e Oferirea informatiei pentru pacient (Ghidul pacientului, Anexa 1)
DE RETINUT!!!

Conform ordinului Ministerului Sanatatii a Republicii Moldova,
copiilor cu sindromul Turner /i se stabileste gradul 1l de




Protocol clinic institufional ,, Sindromul Turner la copil”, IMSP 1MsiC, 2013

| invaliditate.




Protocol clinic institufional ,, Sindromul Turner la copil”, IMSP 1MsiC, 2013

C. 1. ALGORITM DE CONDUITA
C 1.1.Managementul de conduita al sindromului Turner la copii

Anamneza UsG Triplu test:

eredocolaterala - pterygium colli, - gonadotropina Lipsa criteriilor
- prezenta patologiilor - higroma chistica, corionica, anamnestice, clinice,
genetice in familie, - MCC, - estradiolul, paraclinice
P - Virsta parintilor. anomalii renale. - _alfa-fetoproteina. 4
R
CAZ SUSPECT
: 5
N Aminocenteza da da Bl
A 6 trofoblast 7
T da
A Y
L Reevaluare si excluderea | MY ;
e priallogt Sindrom Turner
10 21
N Nastere
0]
U
Criterii clinice Lipsa criteriilor clinice
N
A - limfedem, 13
- retard staturoponderal,
S - pterigium colli.
¢ d
a
) da 12
T y
Cariotip 45, X /46, XX
14
h J
da Criterii clinice
- hipostatura,
P A - am_enoree prim_ar_a’,
U ( Sindrom Turner ) - facies caracteristic.
16
B 15 da
E da . Y
- Cariotip 45, X /46, XX
R 17
T da
A 3 LEGENDA
Tratamentul _
T - enteropatiei exudative primare,
E - h!pos.tat.u.r.ii, amenoree, da > SUPRAVEGHERE .
- hipotiroidii;
- antihipertensiunii, 19
- deficientelor vitaminice si minarale
18

@é



C.2. DESCRIEREA METODELOR, TEHNICILOR SI PROCEDURILOR
C.2.1. Clasificarea sindromului Turner

Caseta 1. Forme de prezentare clinica la copii

e Aplazia gonadica sau sindrom Turner adevarat — fenotip feminin si absenta unui cromozom
sexual.

¢ Disgenezie gonadica incompleta - fenotip feminin, ovare rudimentare, afunctionale.

e Disgenezie gonadica incompleta cu fenotip ambigen sau disgenezie gonadica mixta - fenotip
incert sau masculin, organele genitale in unele cazuri ambigue, disgenezie gonadicd, sex-
cromatina negativa, mozaicism XO/XZ, incidentd crescutd a tumorilor gonadice. Organele
genitale externe pota vea aspect feminin cu hipertroia clitoridiana sau masculin cu
hipospadie, realizind toate gradele de intersexualitate.

Caseta 2. Factori de risc in sindromul Turner
o factorii de risc pentru sindromul Turner nu sunt identificati;
e sindromul apare ca urmare a absentei unei perechi de gene de pe bratul scurt al cromozomului
X
e lipsa genei secundare SHOX, localizata pe cromozomul X, induce simptome caracteristice, ca:
statura mica;

e peste 60 % din pacientele cu kariotipul 45, X nu prezinta cromozomul X patern, deci singurul
cromozom functional il mostenesc de la mama.

C.2.2. Conduita pacientului
C.2.2.1. Anamneza

Caseta 3. Repere anamnestice pentru diagnosticul sindromului Turner
e Anamneza prenatali: virsta mamei > 35 ani; numarul sarcinilor; avorturi spontane; nou-
nascuti morti; prezenta afectiunilor genetice in familie.
e Anamneza postnatala: edem pronuntat; retard staturoponderal; prezenta malformatiilor
congenitale; datele antropometrice anuale.

C.2.2.2. Examenul clinic

Caseta 4. Manifestarile clinice ale sindromului Turner
e La nastere — 1/3 din cazuri pot fi diagnosticate prin: limfedem; retard staturoponderal;
pterigium colli.
e Prepubertar: intirzieri majore de crestere, evidente dupa virsta de 2-3 ani.
e Pubertate — diagnosticul clinic poate fi sugerat de triada:
- hipostatura: pacientele cu sindrom Turner au o inaltime cuprinsa intre 130 si 150 cm;
- facies caracteristic: aspect matur al fetei, fata triunghiulara, anomalii dentare, urechi
proeminente;
- amenoree primara si dezvoltare deficitara a caracterelor secundare: glande mamare
putin dezvoltate, pilozitate axilara si pubiana redusa.
Nota: cauzele principale de adresabiliate la medic in sindromul Turner sunt dependente de virsta:
la nou-nascut este limfedemul congenital, apoi nanismul neprecizat, urmat de amenoreea
primara considerata semn patognomonic la copilului mare.

Caseta 5. Manifestdri clinice ale sindromului Turner

e Intelect normal sau la limita inferioarda a normalului, cu o scadere a perceptiei spatiale si a
capacitatii de abstractizare.Insa, existd o variantd a acestui sindrom, sindromul Turner X-Ring
(cromozom X inelar) care este asociat cu retard mintal.

o 95 % statura mica: la fetitele < 10-11 ani statura mica nu este decelabila, crescind conform
virstei; ulterior retard statural de 50 %; talia finald este circa de 140 cm.

o 95 % manifestari ginecologice> gonade nedezvoltate; semne de insuficienta ovariana;
amenoree; sterilitate.

e Malformatii osoase: fata triunghiulara; degete foarte scurte, incomplet dezvoltate; cubitus
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valgus; dislocatie de sold; 10% scolioza.

malformatii dentare. maxilar ingust; palat ogival; dentitie intirziata; dinti supranumerari.
malformatii ale unghiilor: unghii scurte, hiperconvexe si hipoplastice.

malformatii oculare: strabism, ptoza, ambliopie, cataracta; prezenta plicii epicanteale;
incapacitatea discernerii culorilor rosu si verde.

malformatii vasculare: coarctatia de aortd; anomalii renale, inducind hipertensiune arteriala,

hemoragii gastrointestinale, pacientele au un risc crescut de a dezvolta colita ulceroasa sau boala
Crohn.

malformatii viscerale

manifestari a sistemului auditiv: otitd medie, datorata drenajului anatomic deficitar al urechii
medii; inserarea mai jos a urechilor; pierderea auzului, datorata otosclerozei.

manifestari a sistemului endocrin: 10-30 % hipotiroidism; diabet zaharat; obezitate.

C.2.2.3. Investigatii paraclinice

Caseta 6. Examindrile paraclinice pentru confirmarea sindromului Turner
Diagnosticul paraclinic in sindromul Turner poate fi divizat in:

1. Diagnosticul prenatal:
examenul ecografic;
triplu test: gonadotropina corionica umana, estradiolul, alfa-fetoproteina.
amniocenteza,
- biopsia vilozitatilor corionice.
2. Diagnosticul postnatal:
- realizarea cariotipului;
- evaluarea gonadotropinelor.

Caseta 7. Examenul ecografic prenatal in sindromul Turner

Avantaje:
- metoda neinvaziva si non-iradianta;
- inalt informativa si simpla in aplicare.
Dezavantaje:
- NU determind cu certitudine prezenta anomaliei.
Indicatii:
- metoda de screening general prenatal la gravide, incepind cu primul trimestru al sarcinii;
- cu scop de profilaxie sunt indicate 3 examene ecografice:
- 3-17 saptamini;
- 20-24 saptamini;
- 32-34 saptamini;
- lanecesitate se indicd ecografii suplimentare.
- depistarea precoce a malformatiilor congenitale;
- evaluarea virstei gestatiei.
Criterii ecografice sugestive pentru sindromul Turner
- pterygium colli;
- higroma chistica;
- malformatii congenitale de cord;
- anomalii congenitale renale.
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Caseta 8. Metode invazive pentru diagnosticul prenatal in sindromul Turner
e Biopsii de trofoblast in a 10-a saptamina de amenoree
e Aminocenteza, cu cariotip in a 17-a saptamina

Caseta 9. Diagnosticul postnatal al sindromului Turner

Diagnosticul postnatal al sindromului Turner este bazat pe criterii clinice si paraclinice, ce variaza
in functie virsta copilului.

e Perioada neonatala

- 1n majoritatea cazurilor pune in evidenta stigmele caracteristice pentru sindromul Turner,
acestea fiind o indicatie absoluta pentru consultul medicului genetic;

- 1nsd, tinem s mentiondm, ca exista cazuri cind aceste criterii clinice sunt putin evidentiate
si atunci acesti copii ramin nediagnosticati, ca la virsta prepubertara si cea pubertara sa se
instaleze definitiv §i progresiv complicatii ireversibile.

e Perioada prepubertara si pubertara

- este perioada cind stabilirea definitiva a diagnosticului de sindrom Turner nu poate fi omis;

- criteriile clinice formeaza un asamablu variat i complex (vezi caseta ), ce impune
obligatoriu si imediat consultul medicului genetician, pentru cercetarea medico-genetica
minutioasa;

- determinarea gonadotropinelor — LH si FSH

— <4 ani: crescute
— 4-10 ani: norma
— > 10 ani ating niveluri caracteristice menopauzei.

Caseta 10. Cariotipul sindromului Turner
Cariotipul este metoda decisiva, prenatala si postnatala, in stabilirea diagnosticului definitiv de
sindrom Turner !!!
e Rezultate
v' Cariotip normal
— 46 cromozomi, grupati in 22 de perechi autozomale si o pereche de cromozomi sexuali
(XXIXY);
— dimensiunile, forma si structura sunt in limitele normei pentru fiecare cromozom.
v' Cariotip sindromului Turner
—  45X/46XX.

Tabelul 1. Alte examindari instrumentale efectuate pentru diagnosticul sindromului Turner

Examinarea
s Rezultatele scontate
paraclinica
J_ejun_oscople, cu - confirmarea enteropatiei exudative primare.
biopsie
Examen ecografic - diagnostic diferential cu alte patologii.
Ecografia rinichilor - estimarea anomaliilor congenitale renale si diagnostic diferential al

edemelor.

Ecografia organelor

genitale - organe genitale feminine hipoplastice, gonade absente sau rudimente.

EchoCG - determinarea malformatiilor congenitale de cord.




Mdsurarea clearance-
ului as-antitripsinei

- tehnicd non-invaziva, de confirmare a enteropatiei exudative.

Dozarea as-antitripsinei | - metodd simpla, ce apreciazd volumul zilnic al pierderilor intestinale de
in fecale proteine.
Radiografia radiocarpalid | - evaluarea virstei osoase, in corelatie cu cea biologica.

Osteodensitometria

de tratament si monitorizare.

- pentru aprecierea gradului demineralizarii osoase §i pentru aprecierea

Rezonanta magnetici - diagnosticul malformatiilor congenitale de cord si a anomaliilor
nucleard, cu angiografie vasculare.
Tabelul 2. Examinari de laborator pentru stabilirea sindromului Turner la copii
Examinarea paraclinica Rezultatele scontate

Testele biochimice - Proteina totala — |, < 409/l;

- Albumina — |;

- Gamaglobuline — |;

- ALAT, ASAT;

- Ureea, creatinina—N, 1;

- Glucoza—N, 1;

- Ca,P—N,|;

- Fierul seric—N, |;
- Colesterolul —N, |;
- Timpul de coagulare;
- Fibrinogenul;

- Protrombina;

- Kaliul;

- Natriul.

Hormonii - LH, FSH;

- T4, TSH.

Caseta 11. Consultatiile specialistilor, recomandate in sindromul Turner

Gastrolog

- un prim criteriu clinic sugestiv, la nou-nascut, ce ne indica un posibil sindrom Turner este
limfedemul masiv, adica dezvoltarea limfangiectaziei intestinale, ce necesita o tactica de
diagnostic si terapeutica imediata (vezi Protocolul Clinic National ,,Boala Waldmann”).

Genetic

- rolul primordial ar necesita sa-| detina in diagnosticul prenatal;

- desi, nu este necesar o monitorizare postnatala stricta la acest specialist, impactul lui in
stabilirea diagnosticului este necontestabil si de neinlocuit.

Endocrinolog

- evaluarea sistemului endocrin, prin determinarea procesului de crestere si maturizare
sexuala, statutul tiroidian, profilaxia osteoporozei cu hormoni de crestere, estrogeni si
progesteron;

- pacientii tratati cu hormon de crestere necesita a fi examinat la fiecare 3-6 luni.

Cardiolog

- 0data cu stabilirea diagnosticului de sindrom Turner consultul la cardiolog este
obligatoriu;

- monitorizarea eficienta (/ data/an) la cardiolog, pentru profilaxia complicatiilor
ireversibile, ca: disectia aortei si evitarea mortalitatii precoce si nejustificate;

- supravegherea copiilor cu MCC se efectueaza conform Protocolului Clinic National
., Malformatiile congenitale de cord la copil”.

Nefrolog/Urolog

- 1/3 pacienti prezintd anomalii renale, ce necesitd o supraveghere rationala, prin evaluarea
anuala a:
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—  sumarul urinei,
— ureea §i creatinina.

- pacientele cu rinichi in potcoava au un risc crescut de-a dezvolta tumoarea Wilms, din
acest motiv acesti bolnavi necesita a fi examinati, prin:

— examen ecografic la fiecare 4-6 luni, pana la varsta de 8 ani, apoi:
— lafiecare 6-12 luni.
e Examenul audiologic, se efectueaza periodic, pentru a evita surditatea:

- | —la nastere;

- ll-lalan;

- Il1 — 6-7 ani (inainte de-a merge la scoald);

- la necessitate mai frecvent (otite medie recurente).

e Psiholog

- evaluarea inteligentei, capacitatea de studiere, abilitai motorii si integrarea sociala ar
trebui evaluate inainte de Inscriere la gradinita;

- sindromul de hiperactivitate cu deficit de atentie este mai frecvent intilnit la fetele cu
sindrom Turner decit la fetele din populatia generala;

- inteligenta, de obicei, este in limitele normei, dar persoanele cu cromozomi inel pot avea
inteligenta diminuata;

- promovarea reintegrarii sociale si planificarea familiei;

- suportul psihologic si social a copiilor acestora si familiilor acestora.

C.2.2.4. Diagnosticul diferential

Caseta 12. Maladii pentru diferentierea sindromului Turner la copii
— sindromul Noonan; — limfedemul;
— disgenezia gonadala de alta cauza. — disgenezia gonadala XY— sindromul Swyer.

C.2.3. Tratamentul

Caseta 13. Tipurile de tratament in sindromul Turner la copii
e Tratament nemedicamentos.
e Tratament medicamentos:
- tratamentul enteropatiei exudative (vezi PCI ,,Boala Waldmann la copil”);
- tratamentul deficientelor instalate (hipostaturd, amenoree);
- tratamentul hipotiroidii ;
- medicamente antihipertensive (vezi PCI ,, Hipertensiunea arteriald la copil ”).

C.2.3.1. Tratamentul nemedicamentos

Caseta 14. Obiectivele regimului igienodietetic
e aport adecvat de Calciu (1- 1,5 gr/zi) si ergocalciferol (vitamina D) (cel putin 400 Ul/zi);
e unregim si o ratie alimentara cit mai echilibrata, pentru profilaxia obezitatii, ea fiind un factor
de risc in aparitia rezistentei la insulina, cu dezvoltarea diabetului zaharat;
e activitate fizica zilnica.

C.2.3.2. Tratamentul medicamentos

Caseta 15. Administrarea somatotropinei la copii cu sindrom Turner
» Somatotropina
Doza:
- 0,14 U/kg/zi (0,047 mg/kg/zi) sau:
- 4,3 U/m?/zi (1,43 mg/m?/zi).
Supradozare:
- acutd: hipoglicemie urmata de hiperglicemie;
- cronica: gigantism/acromegalie;
- terapie simptomatica, ajustarea dozei.

Caseta 16. Tratamentul hipotiroidiei la copii cu sindrom Turner
> Levotiroxina

11




Forma de livrare:

Doza:

Administrare:

- comprimate 0,025 mg; 0,05 mg; 0,075 mg; 0,1 mg; 0,125 mg; 0,15 mg.

v 0-3 luni: 10-15 pg/kg/zi, per os sau 5-7,5 pug/kg/zi, ilv, i/m.
v 3-6 luni: 8-10 ug/kg/zi, per os sau 4-7,5 pg/kg/zi, ilv, i/m.

v' 6-12 luni: 6-8 ug/kg/zi, per os sau 3-6 pg/kg/zi, ilv, i/m.

v 1-5 ani: 5-6 pg/kg/zi, per os sau 2,5-4,5 pg/kg /zi, ilv, i/m.
v' 6-12 ani: 4-5 pg/kg/zi, per os sau 2-3,75 pg /kg/zi, ilv, i/m.
v' >12 ani: 2-3 pg/kg/zi, per os sau 1-2,25 ug/kg/zi, ilv, i/m.

- dimineata, d jeune.

Caseta 17. Criteriile de spitalizare a copiilor cu sindrom Turner
confirmarea sau infirmarea diagnosticului de sindrom Turner;
e prezenta complicatiilor;

o efectuarea investigatiilor invazive;

e tratament chirurgical.

Caseta 18. Criteriile de externare a copiilor cu sindrom Turner
e ameliorarea starii generale;
e cxcluderea complicatiilor;
e raspuns la tratamentul medicamentos.

C.2.4. Supravegherea

Caseta 19. Supravegherea pacientilor cu sindrom Turner
% Se vor respecta urmatoarele recomandari:
- Respectarea regimului igienodietetic;
- Monitorizarea la specialisti (vezi caseta 16).
& Perioada de supraveghere va dura toata viata.

D. RESURSE UMANE SI MATERIALE NECESARE PENTRU IMPLEMENTAREA
PREVEDERILOR PROTOCOLULUI

D.1. Sectia
consultativa
pentru copii si
sectia
gastroenterologie
IMSP IMsiC

Personal:

e medic pediatru;
medic genetic;
medic endocrinolog;
medic cardiolog;
medic gastroenterolog;
medic nefrolog;
medic de laborator;
medic imagist;
medic psiholog;
asistente medicale.

Dispozitive medicale:

cintar pentru sugari;

cintar pentru copii mari;

panglica-centimetru;

fonendoscop;

EchoCG;

laborator clinic standard pentru determinarea: hemoleucogramei, teste biochimice
(proteina totald, albumina, gamaglobuline, ASAT, ALAT, ureea, creatinina,
glucoza);

= LH, FSH, TSH, T4;

e serviciul morfologic cu citologie.

12




Medicamente:

e stimularea cresterii (Somatotropina);
e suplinirea deficientelor vitaminice (vitamina D) si minerale (Calciu).

E. INDICATORII DE MONITORIZARE A IMPLIMENTARII PROTOCOLULUI

No Scopul Scopul Metoda de calculare a indicatorului
Numairiatorul Numitorul
1. | Depistarea 1.1. Ponderea pacientilor Numarul pacientilor cu Numarul total de pacienti cu
precoce a cu diagnosticul stabilit de diagnosticul stabilit de diagnosticul de sindromul
pacientilor | sindromul Turner in prima | sindromul Turner in prima Turner, care s-au aflat la
cu luna de la aparitia semnelor | luna de la aparitia semnelor tratament de stationar in
sindromul clinice clinice, pe parcursul unui an sectia gastroenterologie, pe
Turner x 100 parcursul ultimului an.
Ameliorarea | 2.1. Ponderea pacientilor cu | Numarul pacientilor cu Numarul total de pacienti cu
calitatii diagnosticul de sindromul diagnosticul de , sindromul sindromul Turner, care s-au
examinarii Turner, carora li sa efectuat | Turner carora li sa efectuat aflat la tratament de
si examenul clinic si examenul clinic, paraclinic si | gtatjonar in sectia
tratamentulu | paraclinic si tratament tratament obligatoriu gastroenterologie, pe
i pacientilor | obligatoriu conform conform recomandarilor parcursul ultimului an.
cu recomandarilor protocolului | protocolului clinic
sindromul clinic institutional institutional ,,Sindromul
Turner »Sindromul Turner la Turner la copil”, pe parcursul
copil” ultimului an x 100

. ASPECTELE MEDICO-ORGANIZATIONALE
. Indicatiile (sau criteriile) de trimitere a pacientului cu sindromul Turner.

Tabelul 1. Transferul in alte sectii (transfer intern si transfer extern) a pacientilor cu
Sindromul Turner conform indicatiilor

Indicatii (criterii)
de transfer

Transferul (destinatia)

Persoanele de contact

Complicatiile sindromului
Turner

Sectia chirurgie septica, sau
sectia reanimare i terapie
intensiva chirurgicala

Sef sectie - Larisa Boistean
Nr.telefon: 523-782; 2-33, 5-48
Tatiana Pasicovchi

Nr.telefon: 55-96-59; 5-43, 2-39

Agravarea starii pacientului cu
sindromul Turner

Sectia de reanimare i terapie
intensiva pediatrica

Sef sectie — Ana Oglinda
Nr.telefon:523-613;3-38,4-14

Abdomen acut sau alte stari
chirurgicale urgente la pacientii
cu sindromul Turner

Sectia chirurgie urgenta

Sectia chirurgie septica

Sef sectie: Mihai Seu
Nr.telefon:55-96-58;5-63,6-19
Sef sectie - Larisa Boistean
Nr.telefon: 523-782; 2-33, 5-48

Sindrom genetic

Centrul genetic

Sef sectie: Mihai Stratila
Nr.telefon:56-27-46; 6-46, 4-50

Prezenta manifestarilor
cardiovasculare

Sectia cardiologie

Sef sectie: 1. Palii
Nr.telefon: 52-35-58; 4-18, 4-19

Prezenta manifestarilor
ginecologice

Sectia ginecologie infantila

Sef sectie:M. Ceahlau
Nr.telefon: 52-37-32; 5-06, 4-96

Caz suspectat/confirmat
oncologic

IMSP Institutul Oncologic
str. N.Testemitanu, 30

Sectia internare
Nr. telefon: 72-55-88

Procedura generala de transfer a pacientului:
1. Medicul curant informeaza seful sectiei despre: complicatiile/patologia concomitenta/agravarea starii,
parvenite la pacientul cu sindromul Turner.

13




w N

SN

9.

2.

. Seful sectiei consulta pacientul in comun cu medicul curant.
. Pacientul este obligatoriu consultat de seful clinicii sau conferentiarii catedrei, responsabili de sectia

respectiva.

. In caz de transfer intern, seful sectiei invita consultantul din sectia respectiva si se i-a decizia respectiva.
. In caz de transfer in altd institutie, prin intermediul sefului sectiei se informeaza directorul

departamentului respectiv despre cazul respectiv.

. Directorul departamentului respectiv invita consultantul din institutia competenta externa pentru

determinarea tacticii ulterioare de tratament sau transfer in alta institutie, la necesitate.

. Se convoaca C onsiliul medical in componenta: Directorul departamentului, seful clinicii, seful sectiei,

medicul curant, consultantul invitat si alti specialisti de profil (la necesitate).

. Medicul curant scrie epicriza de transfer (pentru transfer intern - forma 003e; pentru transfer extern -

f 027e), care va include obligatoriu: datele de pasaport, diagnosticul, starea pacientului, date despre
evolutia bolii, rezultatele investigatiilor, tratamentul administrat, concluzia consiliului cu argumentarea
necesitatii transferului, recomandari.

Pentru transportarea pacientuluiin altd institutie medicala (transfer extern) va fi utilizat transportul IMSP
IMsiC.

Cerintele fata de continutul, perfectarea si transmiterea documentatiei medicale pentru trimiterea

pacientului si/sau a probelor de laborator

1.

Pentru efectuarea investigatiilor in alta institutie (care necesitd prezenta pacientului), se elibereaza, de
catre medicul curant indreptare, care va include obligatoriu diagnosticul, argumentarea procedurii si
numarul politei de asigurare (forma 027e).

. Pentru efectuarea investigatiilor in alte institutii (care nu necesita prezenta pacientului) materialul

biologic va fiinsotit de forma standarda de intreptare si transportat de catre IMSP IMsiC.

. Pentru consultatii in alte institutii, medicul curant argumenteaza necesitatea efectuarii consultatiei in

forma 003e. Consultatia preventiv se coordoneaza prin seful sectiei sau vice-director medical. Pacientul

este insotit de catre personalul medical, care este responsabil de documentatia medicala.

3. Ordinea de asigurare a circulatiei documentatiei medicale, inclusiv intoarcerea in institutie la locul de

observare sau investigare

1. In contract cu institutiile subcontractate este mentionat modalitatea de expediere si receptionare a
rezultatelor.

4. Ordinea instruirii pacientului cu privire la scopul transferului la alt nivel de asistentd medicala

1. Pacientul este informat de catre medicul curant despre necesitatea transferului la alt nivel de asistenta
medicala (transfer extern sau intern). Transferul se efectueaza cu acordul informat al pacientului.

5. Ordinea instruirii pacientului cu privire la actiunile necesare la intoarcere pentru evidenta ulterioara

(de exemplu: dupa externarea din stationar etc.)

1. Extrasul (forma 027e) obligatoriu va include recomandari pentru pacient.

Anexa 1. Ghidul pacientului cu sindromul Turner

Sindromul Turner este o boald congenitald, ce afecteazd numai fetitele, deoarece in substratul
genetic al acestora lipseste total sau partial cromozomul X. Sindromul Turner este cea mai
frecventd maladie dintre cele ce sunt legate de tulburdri a numarului de cromozomi sexuali, astfel
se intilneste 1 caz la 2500 nou-niscuti vii, de gen feminin. Insd, este imbucuritor faptul, ci
ponderea acestui sindrom este in descrestere, gratie diagnosticului prenatal, ipoteza sustintd de
foruri internationale. Cel mai trist fapt, este ca aceasta patologie nu poate fi tratata, ea necesitind o
supraveghere riguroasa pentru toatd viata si un tratament de sustinere continuu.

Pentru a intelege mai bine ce se intimpld in substratul genetic al fetitelor va oferim niste
notiuni si explicatii referitor la cariotipul uman.
Cum se manifesta sindromul Turner?
La nastere — 1/3 din cazuri pot fi diagnosticate prin
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o fetita;

e indltime si greutate mai mica decit norma;
e miini si picioare umflate;

e git scurt;

e exces de piele pe ceafa;

e distantd mare intre mameloane.

Cum se stabileste diagnosticul de sindrom Turner?

Metoda principala de diagnostic este stabilirea CARIOTIPULUI. Cariotipul uman normal contine
46 cromozomi, dispusi in perechi similare, 22 de perechi autozomale, 2 cromozomi sexuali, XY la
barbat, XX la femei. In fine, un cariotip normal este 46, XX la genul femenin si 46,XY la barbati. In
sindromul Turner, care poate fi doar la fete, lipseste un cromozom X, adica 45, X, sau sunt prezenti
ambii, dar cu defecte. La fel, fetitele vor examinate la diversi hormoni pentru a determina dozele
preparatelor medicamentoase. Copii vor fi consultati si supravegheati de numerosi specialisti: genetic,
gastroenterolog, cardiolog, endocrinolog, ginecolog, ORL, nefrolog si altii.

Cu ce putem sda ne ajutim copii?
Tratament medicamentos

Sindromul Turner necesitd administrarea tratamentului medicamentos. Sint mai multe tipuri de
medicamente ce se folosesc, scopul lor fiind stimularea cresterii, aparitia ciclului menstrual, precum
restabilirea deficientelor vitaminice. Dintre acestea fac parte: Somatotropina, Estrogen, Progesteron, vitamina
D si Calciu. Doar medicul este sursa de baza de la care va puteti informa in legaturd cu modul in care sa
folositi medicamentele.
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