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Qué és la Sindrome de Turner?

Es un trastorn cromosdmic associat a una abséncia parcial o total dun cromosoma X, que només
afecta el sexe fement.

Aquesta sindrome no és hereditdria i estd catalogada com a malaltia minoritaria. Afecta
aproximadament a un de cada 2500 naixements femenins vius.

La causa és la perdua total o parcial d'un cromosoma X, tenint 45X en lloc de 46X X, tot i que poden
haver-hi dltres anomalies cromosodmiqgues. El seu diagnostic es pot fer a partir d'un test prenatal
no invasiu en sang materna, amb una amniocentesi o, un cop han nascut, a través dun cariotip
(analisi de sang). A vegades es pot endarrerir el seu diagnostic, donat que la pacient pot presentar
pogues caracteristiques fenotipiques de la sindrome.

Principalment sexpressa amb una talla baixa i és frequent una insuficiencia ovarica dinici, que en
a majoria de casos els hi produeix esterilitat. Existeixen opcions de preservacié de fertilitat que han
de ser valorades en cada cas.

Si el diagnostic és precog, sha demostrat que el tractament amb hormona de creixement ajuda
a majoria de les nenes a incrementar la seva alcada final. En la majoria de casos, han de fer un
tractament amb hormones femenines que comencga sobre els dotze o tretze anys.

El prondstic €s molt variable, depen de cada pacient i la seva afectaciéd. Shan detectat algunes
patologies que poden ser inherents a la sindrome com cardiopaties, diabetis, hipertensié arterial,
problemes renals, hipoacusia, osteoporosi, obesitat, ixi com possibles problemes cognitius /
neurologics en un menor percentatge. Per aixd és molt recomanable fer seguiment de la pacient
per un metge amb expertesa en el tema, normalment un endocri, que dictamini el seguiment a
dur a terme en cada cas.

La sindrome no és una malaltia, sind un conjunt de signes que afecten diversos organs. Cada
nena/noia/dona Turner €s Unica i ha de ser tractada com a tal, no podent generdlitzar en les
possibles patologies que pot desenvolupar al llarg de la seva vida. Per tant, us recomanem que
sequiu els consells del vostre metge i no feu gens de cas al senyor Google.

*"Aquest contingut és purament informatiu i no té com a finalitat substituir la informacié proporcionada per un expert
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Queé t'ofereix la nostra associacio?

Conéixer i interactuar amb nenes, joves i adultes Turner de tota
Catalunya i altres indrets, aixi com amb els seus familiars, fent
trobades/jornades amb activitats tant Idiques com informatives.

Crear grups per edats per poder parlar i interactuar amb altres
Turner amb les mateixes inquietuds.

Promoure actuacions amb els professionals medics implicats
en aquesta sindrome (seguiment multidisciplinari, protocols
medics, ponencies, seminaris web, projectes dinvestigacio, suport
psicologic..)

Accés a dades d'especialistes i centres meédics de tota Catalunya,
compromesos amb la Sindrome, tant publics com privats.

Activitats de sensibilitzacio social sobre la Sindrome.

Acompanyar i assessorar a les afectades | familiars sobre recursos
I ajuts que poden sollicitar al llarg de la seva vida.

La possibilitat de formar part activament dels grups de treball per
avancar en els nostres projectes.

Contacta amb nosaltres 1 t'informarem de tot.

T'hi esperem!
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