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Table 3. Indications for genetx testing to dagnose TS,

As the only climical feature:
Fetal cystic hygroma, or hydrops, especially when severe
Unexplained short stature
Table 1. Type and frequency of karyotypes associated with TS Left-saded outflow congenital heart defects (excluding BAV)*
Unexplained delayed puberty/menarche, failure to progress puberry
Karyotype Frequency Description or secondary amenorrhea
(%) Infertility

— s - Charactenstic physical features”

4\\ 5 40-50 Monosomy X v As least two of the following:

45.XM46, XX 15.25 Maosacism with 46, XX Renal anomaly (horseshoe, absence, or hypoplasia)
45 X447 XXX:45. X486, 3 Mosawism with 47 XXX Madclung deformity

‘x:\*i"“q'j\j\\ ) . Neuropsychologic problems, and/or psychiatric 1ssucs
4\"\',:46,,\'\ ’ 10-12 .\hn.u;"um with 46, XY Multiple typical or melanocytic nevi
45. X446, X, 11X) Rare Ring X chromosome Dysplastic or hyperconvex nails
46, X 4(Xq); 46, X,idic(Xp) 15 Isochromosome Xq Other congenital heart defects (including BAC)'

Isodicentnc Xp; Hearing impairment <40 years of age together with short starure
46, XX, del (p11 Proximal deletion of Xp
X-autosome trans, Vanious *Coarctation; aortic stenosis; mitral valve anomalies; hypoplastic keft heart

unbalanced syndrame,

bDown-slanted palpebral Assures; epacanthal folds; low sct anomalous
pannae; micrognathia; narrow palate; short broad neck; webbing of the neck,
Partial ancmalous pulmonary venous return/connection; atrial sepeal defect,
secundum type; ventricular septal defects, muscular or membranous; BAV
(becuspid aortic valves)
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Diferentes momentos vitales

Sospecha de Sindrome de Turner
PRENATAL* NEONATAL: INFANCIA: ADOLESCENCIA / ADULTA:

CIR con malformacién renal y/o aumento | RN pequefio para edad gestacional con
del pliegue nucal. linfedema y/o cardiopatia (otras®).
Cardiopatia izquierda* Cardiopatia izquierda*
Higroma quistico y/o hydrops fetalis. Rasgos faciales turnerianos*

Talla baja en nifa. Amenorrea 1* o 2° por hipogonadismo
Rasgos faciales turnerianos* hipergonadotropo
Infertilidad
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http://wpcontent.answers.com/wikipedia/commons/a/a1/Puffy_feet.JPG

Al diagnostico en todos

Evaluacion de crecimiento y pubertad

Cardiologia

Piel: presencia de abundantes nevus

ORL Auscultacién cardiaca: soplos, pulsos, TA...

Caderas (RN)

Oftalmologia

Endocrinologia
0 Andlisis
Genética 0 BusquedarestoscrY o '
0 Ecografia renal. Uroanalisis si clinica

* **** **
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Seguimientos especificos

D ; ot

Evaluacion de crecimiento y pubertad

Coordinacién con resto de especialistas, asegurar seguimientos
Facilitar contacto con asociaciones

Problemas de alimentacion (hipoglucemia neonatal)
Problemas infecciosos, auditivos, respiratorios (SAHS)
Problemas musculoesqueléticos, cutaneos...

Estilo de vida saludable. Ejercicio.

Rendimiento académico. Esfera psicosocial
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Seguimientos especificos

Fvaluacion de crecimiento (peso, talla, IMC) | Obesidad 8% 10 afios->60% adultos

0 Indicacidon de tratamiento con rhGH

o wbes

>2 anos

TSH, T4L, anticuerpos antitiroideos (2 2fios cada 1-2 afios)
Ac antitransglutaminasa (2 afios cada 2-5 afios) //
HbA1c, glucemia en ayunas ("9t afios, cadal2afios) | o o p 50, :_/ M
IGF1, IGF1-BP3

P lipoproteico (18 afios cada 3 afios) Dislipemia 25% nifios 30% adultos |+~

Age (years)

E celiaca 4-7%

4 -
A
£ % LA
/7

Pigare A1 Height certiex or gt wih untrested Turner syndwme sged 1-20

. *: R Q _ ~ years. The grary-ahacd e ~esrmaerts (e 3 s 37 cestben b sceanl o
P hepétlco (*infancia, peripuberal, cada 1-2 afios) 40-80% EE;.:L.::::{_.:_.:m;h;;,;mﬁku;m

(*9-11 afios, cada 2-3 afios)

* %k k k
* % Kk LS
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Seg u i m ie ntOS es peCifiCOS >30% pubertad espontanea

20% menarquia
,Tf 10% embarazo
|E]\EE

9-11 aios , /\\ -

Nadmiento 6m

10-142 5
Gestacion ! Infancia  Ppubertad Edadreproductiva  Menopausia

LH !

FSH, LH, estradiol anuales {"minipubertad: 1-3 meses)
AMH anual(*prepuberal)

Ecografia pélvica

Densitometria dsea (*pubertad, adultos cada 5-10 afios) Osteoporosis 23%

13.5 afios

* **** **
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Table 11. Prevalence of CHD in TS compared to general popuation.

Lesion Is General population

Seguimientos especificos

Bicuspid aortic valve 1440 1.2

Aoruc coarctation” 4-15 0.34
. I'é Bovine arch’ 6-29 15
= TS I Ca rd Iolog I a Aberrant nght subclavian artery 68 0.5.25
) Persistent left superior vena cava 0.3-0.5

Parual anomalous pulmonary 0.4-0.7
VENOUs retum

Al diagndstico (incluido intradtero) Hypoplastic left heart - 0.0002-0,0003

Exploracion cardiologica completa: auscultacion cardiaca, pulsos femorales, toma de TA en 4 EE, pulsioximetria
TA anual

ECG: infancia, peripuberal, adultos cada 5-10 afios

Ecocardiografia: 2-3 dias de vida, peripuberal, adultos cada 5-10 afios (*en funcin de sintomas)

RM: tras el crecimiento (*en funcidn de sintomas, pregestacional)

* ok ok ok

* * % PO
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Seguimientos especificos

Prenatal

C d 1 I 4 Fetal echo
ar IO Og Ia Cardiology consultation and on the type and
multidisciplinary counseling as needed severity of CHD
1
Neonatal
TTE to rule out BAV, CoA, PAPVR,
coronary anomaly, Shone, HLHS

i
Age 4-6*
ECG, BP
Determine if additional imaging needed®
Counsel about long-term survelllance

!

Age 911
TTE, ECG, BP, discuss exercise and sports participation

i !
No aortic dilation: Aortic dilation:
Follow up after growth completion Frequency of follow up imaging
based on severity of aortic
disease

7 Age 15-16 or after growth completion
CMR or CT for baseline aortic dimensions; ECG, BPs; discuss diet and
exercise

i

Transition
Repeat TTE, ECG, BP<; CMR or CT if not already done; discuss
surveillance, hypertension, lipids, pregnancy

*******
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Seguimientos especificos

I [ Screen for hypertension annually
Ca rd IO I Og I a if suspected based on office BP or LVH, confirm using ABPM or HBPM
!

Diagnose hypertension
Adults: S8P>130 or DBP>80
Children: >95% of normative values (*)

1
L 4

Assess secondary causes
Coarctation
Kidney maformation
Thyroid disease
Obstructive uropathy
Sleep disordered breathing

:
Promote lifestyle changes

Weight loss
Diet
Exercise

Aortic disease present No aortic disease
BAV, AHI>20, ASI>20, or Z-score>2 5 TAV and AHIK20, ASI<2.0, or Z-score<2 5

! 1

Aortic disease guideline Hypertension guideline
Primary: Beta blocker £ ARB Primary: ARB or ACE| £ thiazide or CCB

*******
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Seguimientos especificos

0 Seguimiento propuesto en dilatacion de Aorta

No BAV, No HTN, No CoA

Table 12. Methods to ndex ascending aortc dis

armeter to body see

Mecthod

Calculation Dilanon High risk

cutoff cutoff

Absolute diameter
lcm)

Aortic heighr index
(AHL, mm/m)

Aortic size index”
(ASL, cm/m?)

Z-score” (Z,
dimensionless

Direct >4.0 >4 5
measurement
Absolute
diameter/Heght
Absolute
diameter/BSA*
Z=(x-pld

J—-; BAV, HTN, or CoA

l 20<ASI<23 J- | ASl<23 J- ASIr?l i
AMI £ 20 20<AMI<23 Abe AMl < 23 22
. ‘ : |
L l Low risk
Low risk ] [ Moderate risk

[ e | [ | () |m~1*

Every 5- 10 years Every 2

BAV, HTN, or CoA No BAV, No HTN, No CoA

Every 3 -5 years

*******
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Seguimientos especificos

o

Controles tempranos

Otoscopia: anual, en funcién de sintomas ("hasta pubertad, luego si precisa)
Timpanometria: anual hasta los 5 afios (*!uego si precisa)

Audiometria: cada 2-3 afios en funcién de sintomas!dultos cada 5 afios o sintomas)

36-84% hipoacusia
24-48% OMA

o 25% estrabismo
"" ¢ Oftal mOIOg 1a 40% Alt refraccion: miopia, hipermetropia, astigmatismo
Ptosis 2-21%

Nistagmo congénito 2-9%
Catarata, glaucoma
Riesgo de ambliopia/pérdida visual

0 Control al diagndstico o entre los 6-12 meses (*!ueso si precisa)

*******
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Seguimientos especificos

0 Desde infancia, cada 6-12 meses

0 Anual

D atdpica, seborreica
Psoriasis, d contacto
Vitiligo o _
Alopecia areata B APEE
Queloides 19-73% uiias hiperconvexas 18-25% cuello alado

*******
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Seguimientos especificos

% Renal 4 15-20% rinones en herradura, sistemas dobles

5% rifidn Unico, multiquistico...

0 Ecografia al diagndstico '
0 Uroanalisis (proteinuria): agenesia renal hlpopla5|a bilateral y rifiones en herradura // ITUS , HTA

Neoplasias

0 IGUAL a poblacién general
0 Busqueda restos crY. Gonadoblastoma: 1-22%; después de 22 década, metastasis raras. Individualizar actitud

W Inmunopatias

0 ANUAL: tiroideas, celiaca, vitiligo, psoriasis, déficit B12, Ell...

*******
Direccién General de Humanizacion,

. . ‘ c idad
Atencion y Seguridad del Paciente i

Comunidad ;
de Madrid | CONSEJERIA DE SANIDAD



Seguimientos especificos

— T,
\ON Sw . &l
-§

Le™l Oftalmologia

O
Traumatologia @ Neurologia/psicologia
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Actitud en funcidon del momento
RN

Endocrinologia

Cardiologia

Oftalmologia

Genética

Dental
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Actitud en funcion del momento

Endocrinologia

Cardiologia

Oftalmologia

Genética

Dental

Direccion General de Humanizacion,
Comunidad Atencion y Seguridad del Paciente

de Madrid | CONSEJERIA DE SANIDAD

O

2 afios

. e . (cada 1-2 afios)
TSH, T4L, anticuerpos antitiroideos

Acantitransglutaminasa . . . & & & 5= 8 = 5 8 8 8 8 8 8 8 8 8s 8 8 8 8 s s # # (02235809 . . 4 4w o4 ow 6w
IGF1,IGF1-BP3(GH) = = = = = =@ ) s & & & o » 2 = s s s s s s = = 2 = = = = = s s s s s = = =2 = = » s &«

*mini . . anuales
FSH, LH, estradiol (*minipubertad: 1-3 meses) FSH,LH,estradiol = = = = = = s = = = = = = » = = = = =

I N L I T R R R R R

, Ecografia pélvica
Busqueda restos cr Y

HbA1lc, glucemia en ayunas (cada 1-2 afios)

Ecografia abdominal P hepatico

Densitometria 6sea A (G LEE L I
Vitamina D IPlon s PR

P lipoproteico (¢ada 3 afios)
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Actitud en funcion del momento
R |

ECG (cada 5-10 afios)

Endocrinologia

TA anual ECG ECG

Ecocardiografia Ecocardiografia(cadas-10afios)
RM (pregestacional)

Cardiologia

Ecocardiografia

RM

Otoscopia » Otoscopia

R R R R R L SO AR R AR A IR I IR IR IR R =

Timpanometria » Timpanometria (adultos cada 5 afios)

(cada 2-3 afios)

Oftalmologia

e R I R L L R T A A R =

Genética

(cada 6-12 meses)

T A I AR =

Dental
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Transicion
|:'> 14-18 afios |:'> 18-26 afios

e Comentar Evaluar proceso * Preparar resumen e Pasar a S adultos
proceso de de transicion del programa de ¢ Confirmar cita
transicion Disefio de plan transicion (hablar con ¢ Feedback

individualizado padres-paciente)

Aspectos clinicos A realizar antes de transferencia

Cardiovascular Prueba de imagen (eco, RM), TA

Neuropsicologia Testear

Asesorar sobre insuficiencia ovarica potencial, si existe asegurar su

Terapia hormonal . . . .
P tratamiento, referir a especialistas en fertilidad

Andlisis: f hepatica, DM, celiaca; DMO;

Comorbilidades . o -
despistaje de trastornos del suefio, ORL, oftalmoldgicos

*******
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Transicion (endocrino HULP)

[0 Revision retrospectiva ST 12-18 afios (2018)

Clasico 45 X0 7 (38,9%)
[] Mosaicismo 45 XO/ 46 XX 5(27,8%)
Disgenesia gonadal mixta 45X0/46XY 3 (16,7%)
Isocromosoma, cromosoma en anillo 3(16,7%)
SINDROME DE TURNER: REVISION MULTIDISCIPLINAR PARA UN PROGRAMA DE TRANSICION A ADULTOS. Blanca Siez Gallego, Jests Dominguez Riscart, Ana Veldzquez Gonzélez, Nerea

Itza Martin, Atilano Carcavilla Urqui, Isabel Gonzalez Casado. Servicio de Endocrinologia Infantil. Hospital Universitario La Paz, Madrid.
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Transicion (endocrino HULP)

Pubertad Peso Tiroiditis E. Celiaca
5

. 11
% (6 pacientes) (2 pauggtes)

B NormJpeso Soffrepeso [Obesidad

\
1
1
1
1
1
1
1
1
1
1
1
1
1
1
1
1
1
1
1
1
1

B Inducido Espontanea o
Duracién 7,3 afios (6,3-8,9) 4 en tto con L-tiroxina
-1,58 DE talla adulta (72%) (1,93 a-1,09) ! Lentt o
ef o con metiorming 0 1 paciente (5,5%) vitiligo
‘Sessscssssscsssscssssaes ’ 0 2 pacientes (11%) 1TG [ 1 paciente (5,5%) alopecia areata
1 0,

0 DMO (66%): z-score 0,01 (-1,5 a 0,35) o 1 F’ac'e”teo(i%) TelDL
0  33% recibieron vitamina D 0 HbAlc5,1% (5-5,3)

SINDROME DE TURNER: REVISION MULTIDISCIPLINAR PARA UN PROGRAMA DE TRANSICION A ADULTOS. Blanca Siez Gallego, Jests Dominguez Riscart, Ana Veldzquez Gonzélez, Nerea

Itza Martin, Atilano Carcavilla Urqui, Isabel Gonzalez Casado. Servicio de Endocrinologia Infantil. Hospital Universitario La Paz, Madrid.
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Transicion (endocrino HULP)

CARDIOPATIAS 8 (44%)

0 Rifiones en herradura 2 (11%)

Coartacion de aorta 1(12.5%)

Valvula Ao bicuspide 3(37.5%) [ Funcidon normal
HVI 2 (25%)

CIA 2 (25%)

CIv 1(12.5%)

Tratamiento:

Farmacoldgico 0
Cirugia: 2 (25%)
-Valvuloplastia 1 (12,5%)
-Cierre CIA 1(12,5%)
SINDROME DE TURNER: REVISION MULTIDISCIPLINAR PARA UN PROGRAMA DE TRANSICION A ADULTOS. Blanca Siez Gallego, Jests Dominguez Riscart, Ana Veldzquez Gonzélez, Nerea

Itza Martin, Atilano Carcavilla Urqui, Isabel Gonzalez Casado. Servicio de Endocrinologia Infantil. Hospital Universitario La Paz, Madrid.
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S

¢ Evaluacioén psiquiatrica

\

(8 pacientes)

PATOLOGIA ORL PATOLOGIA
| pwowsioR 5 (a5

i Ansiedad 4(50%) |
i TDAH 2(25%) || Otitis media de repeticién 6 (54.5%) Astigmatismo 2(22.2%)
: Depresion 2(25%) |1 SAHS 1(9%) Hipermetropia 2 (22.2%)
i ' Drenajes transtimpanicos 1 (9%) Estrabismo 2(22.2%)
i Tratamiento Sertralina 1 (6,5%) E Adenoidectomia 1(9%) Nistagmo 1(11.1%)
E Tratamiento con Metilfenidato 1 (6,5%) i
\ 0 Ideacion autolitica 2 (11%) J
SINDROME DE TURNER: REVISION MULTIDISCIPLINAR PARA UN PROGRAMA DE TRANSICION A ADULTOS. Blanca Siez Gallego, Jests Dominguez Riscart, Ana Veldzquez Gonzélez, Nerea

Itza Martin, Atilano Carcavilla Urqui, Isabel Gonzalez Casado. Servicio de Endocrinologia Infantil. Hospital Universitario La Paz, Madrid.
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uchas gracias
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