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QUALITY OF LIFE IN PATIENTS WITH TURNER SYNDROME
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Abstract: For patients with different affections involving progressive disease progression, quality of
life becomes an even more central goal of care than for patients for whom recovery is expected.
Turner syndrome is the only chromosomal monosomy compatible with life and results from the total
or partial absence of the one of the X chromosomes. Both, the evolution of the disease and the
therapeutic strategies have an important impact on the quality of life in these patients. The aim of the
study is to demonstrate the existence of a relationship between the patients’ lifestyle and the quality of
their lives. Questionnaire response showed that out of the total of patients, 67% responded that the
disease affects their relationships with those around them, 43% of patients tend to isolate themselves,
50% claim that as the disease progressed, they were forced to make certain changes in their lifestyle,
both professionally, socially and personally. Another important thing is the communication and the
relationship established between the doctor and the patient, which must be based on devotion, much
involvement, tact and professionalism to succeed in opening the door of every soul with which the
doctor is related.
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Tulburarile de reproducere reprezintd afectiuni caracterizate prin incapacitatea unui
individ sau a unui cuplu de a concepe pe cale naturald (sterilitate primard) sau prin
incapacitatea de a mentine o sarcina si de a nastere la un copil viu, sanatos (infertilitate,
reprezentatd fie de avorturi spontane repetitive, fie de nou- nascuti morti). !

Tulburarile de reproducere reprezintd o problema medicald de actualitate, atat din
punct de vedere psiho-social, cét si din punctul de vedere al costurilor medicale, acestea fiind
inestimabile, in contextul in care, se apreciazd, ca la nivel mondial aproximativ 10-15%
dintre cuplurile cu varsta reproductiva se confruntd cu astfel de probleme de reproducere, fie
ele de cauza primara sau secundara. 12

Negresit, aceste afectiuni suscitd lumea medicald atat prin cresterea alarmantd in
ultima decada a numadrului de cazuri, cat si prin dimensiunea etiopatogenetica a acestei
afectiuni imprecis cunoscuta.

Un aspect foarte important si deloc de neglijat in cadrul acestei afectiuni il reprezinta
impactul major al tulburarilor de reproducere asupra echilibrului psihic si a stabilitatii
cuplului conjugal, la acestea contribuind si existenta unei veritabile bariere psihologice
privind relatia dintre medic-pacient.

Cauzele tulburarilor de reproducere pot fi multiple, fiind incrimitati atat factori
genetici, cat si factori endocrini, imunologici sau factori de mediu.

Studiile de specialitate dovedesc un important rol al factorilor genetici 1n
etiopatogenia acestei afectiuni, patologia cromozomiald reprezentand o problema de sanatate
publicd. In ultimii ani s-a remarcat modificarea viziunii asupra acestor patologii, astfel incat
copiii ndscuti din parintii cu astfel de afectiuni, nu mai sunt vazuti ca avand un handicap
devalorizant, si asta gratie progreselor terapeutice si a dezvoltarii treptate a relatiei medic-
pacient si astfel, cresterea calititii vietii devenind un deziderat major. >

Dintre patologiile cromozomiale, sindromul Turner reprezintdsingura monosomie
viabila la 3om, malformatie genetic legatd de lipsa sau existenta incompletd a cromozomului
sexual X.
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Notiunea de “sindrom Turner” a fost introdusad in anul 1938 de Henry H. Turner, in
urma unui studiu realizat pe un lot de 7 persoane, cu varstele cuprinse intre 15 si 23 de ani,
care s-au prezentat pentru aceleasi trasaturi clinice: infantilismul genital, cubitus valgus si
pliurile cutanate de la nivelul gatului. Cu timpul, au fost descrise si alte anomalii, precum si
substratul genetic al acestui sindrom, astfel ca la ora actuald existd o abordare
multidisciplinard: specialisti endocrinologici, cardiologici si psihologi, cooperind pentru
cresterea calitatii si duratei de viata a pacientelor cu acestor sindrom.

Un aspect important al acestei patologii 1l reprezintd variabilitatea caracteristicilor
clinice specifice, care pot directiona clinicianul in ridicarea unei suspiciuni $i in
diagnosticarea precoce a acestei afectiuni, prin coroborarea ulterior a tuturor datelor clinice si
paraclinice. >

Plecand de la aceste premise, am considerat necesar realizarea unui studiu, pornind de la
urmadtoarele observatii:

- Variabilitatea caracteristicilor clinice intalnite la pacientele cu sindrom Turner

- Importanta screening-ului prenatal prin metode neinvazive si invazive in

diagnosticarea precoce a fetitelor cu sindrom Turner

- Impactul acestei patologii asupra calitdtii vietii pacientilor.
Sindromul Turner reprezintad una dintre cele mai frecvente anomalii cromozomiale ale sexului
feminin, afectind aproximativ 1/2000- 1/2500 de nou-nascuti de acest sex. 6

Dintre trasaturile clinice caracteristice fetitelor diagnosticate cu sindrom Turner se
numard retardul major de crestere, acesta reprezentand cel mai constant semn al bolii, rareori
insa acesta putand fi sesizat inca de la nastere. De obiceli, talia finala a pacientelor cu sindrom
Turner este mai micd de 144 cm, rareori depasind 152-153 cm. Deficitul de crestere staturala
este cauzat, in mare parte, de o haploinsuficienta a genei SHOX (short stature homeobox). De
reguld, existd cate o copie a genei SHOX pe fiecare cromozom sexual (cromozomul X si
cromozomul Y), situatd la nivelul bratului scurt al cromozomului X, 1n pozitia 22.23 si pe
bratul scurt al cromozomului Y in pozitia 11.3. Dat fiind faptul ca aceasta gena este implicata
in dezvoltarea scheletald inca din perioada de embriogeneza, lipsa sau existenta incompletd a
cromozomului X (cazul sindromului Turner) va determina o serie de anomalii scheletale, de
tipul: cubitus valgus, genu valgus, scurtarea metacarpianului IV. 47

De asemenea, caracteristic sindromului Turner este si dismorfia faciald, exprimata
prin: aspectul matur al fetei, facies triunghiular, epicantus, urechi proeminente- jos inserate,
anomalii dentare, palat inalt, precum si o serie de alte anomalii de tipul: distantei
intermamelonare crescute, torace plat, gat scurt, exces de piele pe ceafa. 8

Cu toate ca inteligenta la aceste paciente este normal sau la limita inferioara a
normalului, se pot asocia o serie de modificari ce tin de dezvoltarea neuro-cognitiva, precum:
scaderea perceptiei spatial si a capacitdtii de abstractizare, dificultiti de exprimare verbal si
de insusire a cunostintelor stiintifice exacte (matematicd). Datd fiind discrepanta intre 1Q-ul
in limite normale a dificultdtilor de vorbire asociate pacientelor cu sindrom Turner s-a
urmarit o posibila corelatie intre originea cromozomului X (maternal/paterna) si dificultatile
verbale, dovedindu-se o mai buna abilitate socio-verbala in cazul amprentdrii paterne a
cromozomului X. °

Prin comorbiditatile associate acestei patologii, scade astfel calitatea vietii acestor
paciente, aparand schimbari nu doar din punct de vedere fizic prin stigmatele fizice specifice,
ci si din punct de vedere psihic, cat si la nivelul vietii personale si profesionale. Astfel de
paciente necesitd adoptarea incd de la Tnceput a unui alt stil de viata, din acest motiv fiind
necesard acordarea unei atentii deosebite atit in diagnosticarea precoce, cat si intr-o conduita
adecvatd vis-a-vis de acesti pacienti, pentru a-i ajuta sd-si inteleaga boala si modul in care pot
lupta cu ea, si de ce nu, isi pot traii viata Intr-un mod cat mai placut atat pentru ei, cat si
pentru cei din jurul lor. "
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Scopul lucrdrii este de a evalua calitatea vietii si stilul de viatd al pacientelor
diagnosticate cu sindrom Turner. Studiul 1si propune sa demonstreze ca in ciuda evolutiei
bolii acestor paciente, relatia dintre stilul de viatd adoptat si calitatea vietii poate influenta
starea de normalitate a pacientelor. Coeficientul “timp” declanseaza aparitia unor tulburari
depresiv-anxioase, care pot apdrea ca o consecintd a dezaprecierii propriei persoane $i a
scaderii stimei de sine.

Dimensiunea si impactul bolii pot fi evidentiate atat pe parcursul intregului proces
terapeutic, cat si in relatia medic-pacient. Cu cat disponibilitatea cadrului medical (medic,
asistenta medicald, psiholog) de a responsabiliza pacienta, de a o face constienta de
capacitdtile si incapacitatile sale, de a-i oferi sprijin In descrierea simptomatologiei, de a-i
oferi un cadru pentru a vorbi despre viziunea lor asupra lumii, de a-i educa, intrucat educarea
acestor copii cu sindrom Turner nu va Tnsemna doar transferul de informatii dinspre parinti
inspre copii, sau dintre psiholog inspre copii, ci va insemna mai presus de o disciplind
corectiva, o disciplind modelatoare care le va da ocazia sa isi dezvolte o imagine de sine cu
temelii solide. '

Am realizat atdt un studiu retrospectiv, cit si prospectiv pe o perioada de 10 ani,
utilizand cazuistica Spitalului Clinic Judetean de Urgenta Tirgu Mures, iar ca si metode de
investigatie am folosit observatia, conversatia, chestionarul si foile de observatie clinica.
Astfel, am distribuit chestionare tuturor pacientelor inrolate in studiu, am analizat
caracteristicile fenotipice si am evaluat ponderea diferitelor criterii clinice utilizate pentru
diagnosticul sindromului Turner, am identificat varsta la care se stabileste cel mai frecvent
diagnosticul, mediul de provenienta si comorbiditatile care se pot asocia cu aceasta patologie,
precum si impactul din punct de vedere psihologic al acestei patologii in randul pacientelor
diagnosticate cu sindrom Turner.

Colectarea informatiilor anamnestice si a datelor numerice s-a realizat prin
intermediul foilor de observatie clinica si a chestionarelor distribuite, pe baza
consimtdmantului informativ. Chestionarele au urmarit, pe de o parte evolutia si
comorbiditatile asociate, iar pe de altd parte, modificarile survenite In ceea ce priveste
calitatea vietii acestor paciente, atit din punct de vedere fizic, psihic, dar si social, profesional
si personal.

Pacientele diagnosticate cu sindrom Turner au completat un chestionar format din 10
intrebari. Pentru realizarea studiului au fost chestionati 30 paciente diagnosticate cu sindrom
Turner, cu ajutorul cdrora am incercat sa evaluam calitatea vietii pacientelor cu aceasta
afectiune.

Principalele informatii utilizate in cadrul acestui studiu au fost raspunsurile
pacientelor la intrebarile adresate in urmatorul chestionar:

Chestionar privind impactul bolii asupra calitatii vietii pacientelor diagnosticate cu
sindrom Turner

Va rog sa-mi raspundeti la urmatoarele intrebdri mentionind:

Va rog sa-mi raspundeti la urmatoarele ntrebari mengionand:

- sexul: oOF / oM - vérsta: - mediu de provenienta: o0 urban / o rural

- statusul educational: o gimnazial o profesional o liceal o postliceal o facultate
- statusul social: O angajat O somer O stat O privat O casnic/a

1. Considerati ca aveti o problema de sanatate?

0 da O nu O nu stiu O nu ma intereseaza

Daca DA, care ?

2. Va deranjeaza aceasta problema?

0 da 0 nu O nu stiu O nu ma intereseaza
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Daca DA, cand ?

3. Starea de sanatate va afecteaza relatia cu ceilalti?
0 da O nu O nu stiu O nu ma intereseaza

Daca DA, cum ?

4. Programul zilnic va este perturbat de anumite neputinte pe care le considerati ca fiind
incapabilitati?

0 da O nu O nu stiu O nu ma intereseaza

Daca DA, in ce sens ?

5. Boala va influenteaza viata de familie?

0 da 0 nu O nu stiu O nu ma intereseaza

Daca DA, sub ce forma ?

6. Puteti desfasura activitati fizice regulate?

0 da O nu O nu stiu O nu ma intereseaza

Daca DA, care ? Daca NU, de ce ?
7. Boala pe care o aveti v-a modificat stilul de viata?
Daca DA, cum ?

8. Va streseaza boala pe care o aveti?

0 da O nu O nu stiu O nu ma intereseaza

Daca DA, de ce ?

9. Considerati ca este cineva responsabil pentru starea dumneavoastra de boala?
0 da O nu O nu stiu O nu ma intereseaza

Daca DA, cine ? Daca NU, de ce ?

10. Considerati ca este necesara o relatie constanta cu medicul curant?

0 da 0 nu O nu stiu O nu ma intereseaza

Daca DA, de ce ? Daca NU, de ce ?

Chestionarele s-au Tnregistrat ntr-o baza de date, iar in urma raspunsurilor primite, s-a
observat cd majoritatea pacientilor, tineri fiind, se prezintd la medic cu o oarecare frustrare,
convingerea lor in activitatea medicala fiind, din pacate, pe zi ce trece, tot mai redusa, aspect
datorat globalizdrii si mass mediei, care permanent critica societatea medicala.

Incidenta patologiei in lotul studiat a fost de 30 de paciente, dintre care 19 paciente au
prezentat monosomie omogend( cariotip 45,X), iar 11 paciente au prezentat mozaicism.

B Paciente cu
Monosomie

M Paciente cu
Mozaicism
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Figura 1. Clasificarea pacientelor dupa cariotip

In urma studiului efectuat, s-a observat ca varsta cea mai frecventa la care s-a stabilit
diagnosticul de sindrom Turner a fost cuprinsa intre 10 si 20 de ani; din nefericire, niciun caz
nu a fost diagnosticat prenatal. Varsta diagnosticarii pacientelor a variat ntre 2 luni si 53 de
ani.
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Figura 2. Varsta decelarii afectiunii
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Figura 3. Repartitia pacientelor in functie de prezenta semnelor dismorfice

Din datele din graficul de mai sus se observa ca doar unele paciente au prezentat
majoritatea semnelor clinice caracteristice sindromului Turner, fapt ce atestd variabilitatea
fenotipica a afectiunii.
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Toate aceste stigme clinice precum si comorbiditatile asociate, conform chestionarelor
completate de catre pacientele incluse in acest studiu, au condus la schimbari importante in
ceea ce priveste stilul de viatd al acestor paciente, plecand de la stilul alimentar pand la
comunicarea cu cei din jur si perceptia acestora asupra calitatii vietii.

Din momentul in care aceste paciente resimt schimbari 1n stilul lor de viata, atat din
punct de vedere psihologic, boala versus anormalitate, creeazd acel disconfort psihic si fizic
ce aduce disfunctionalitatea, pe o perioada de timp limitative sau nu, fapt observat mai ales in
relatie cu familia sau apartenenta la comunitate. '’

Analizdnd 1n continuare raspunsurile pacientelor, putem observa ca majoritatea
pacientelor chestionate sunt constiente cd sufera de o patologie invalidanta, atat din punct de
vedere fizic cat si din punctul de vedere al interactiunii cu cei din jur, astfel ca din totalul de
pacienti, 67% au raspuns ca boala le afecteaza relatiile cu cei din jur, 43% dintre paciente au
tendinta de a se izola, 50% sustin ca o data cu evolutia bolii, acestea au fost nevoite sa faca
anumite schimbari in ceea ce priveste stilul lor de viatd, atat profesional, social, cat si
personal.

O alta observatie este aceea cd, din totalul de paciente, 85% au raspuns cd boala le
influenteaza viata personala, acestea ajungand sa se simta tot mai frustrate, uneori chiar fiind
incercate de sentimentul de neputinta, simtindu-se mai degraba mai mult “ca o povarad”, decat
un sprijin.

Judecéind aceste raspunsuri, este important atat pentru pacient, cit si pentru noi, ca si
indivizi 1n parte, sa stim sd ne recunoastem si sd ne autoevaludam gandurile, emotiile, relatiile
noastre si s fim constienti ca orice stare de anormalitate poate avea un impact major asupra
propriei noastre sanatati, atat fizice cat si psihice. 12

Un alt aspect observat atat in raspunsurile oferite de catre paciente prin chestionarele
completate, dar si din comunicarea medic-pacient este negativismul cu care aceste paciente
privesc boala, aceste paciente relatind starea de disperare si deziluzie ce uneori le stapaneste,
considerand ca aceastd patologie treptat devine invalidanta, crescind tot mai mult sentimentul
de neputinta.

Un alt lucru alarmant in randul pacientelor cu sindrom Turner il reprezintd aparitia
depresiei. La intrebarea dacd cineva este responsabil de starea lor de boald, 95% dintre
paciente au afirmat ca nu este nimeni responsabil de patologia suferitd, iar un procent mic de
5% lasa totul pe umerii sortii, fapt care ne duce cu gandul ca aceste paciente si-au acceptat
boala, s-au resemnat, accentudnd mai ales nevoia de compasiune si de sustinere din partea
familiei si din partea celor din jur. 10.11

In ceea ce priveste relatia medic-pacient, toate pacientele chestionate au subliniat
importanta relatiei dintre medic si pacient, atat In acceptarea patologiei, dar mai ales in
evolutia si tratamentul adecvat al afectiunii, in ciuda faptului ca adresabilitatea catre medic la
noi in tara se face destul de tardiv, comparativ cu celelalte tiri europene. '

Atat comunicarea, cit si relatia care se stabileste intre medic si pacient trebuie sa aiba la baza
devotament, multd implicare, tact si professionalism pentru a reusi sd deschizi usa fiecarui
suflet cu care medicul relationeaza. 12

In concluzie, in urma studiului realizat, s-a observat faptul ca modificarea stilului de
viatd, pornind de la atitudinea acestora legata de alimentatie si pana la perceptia legata de
evolutivitatea bolii, joacd un rol important in acceptarea patologiei, aceasta ajungand sa fie in
viata lor “o stare de normalitate si acceptare”.

Astfel, pacientii sunt convinsi cd pentru un rezultat terapeutic optim este necesard, nu
doar implicarea medicului, ci si implicarea activa a pacientului la actul de vindecare. Din
acest motiv, bolnavul trebuie sd Inceteze sa se culpabilizeze si sa intervind activ 1n procesul
lui de vindecare, intrucat pana la urma vindecarea, sau in cazul nostru, mentinerea evolutiei
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bolii in faza stationara reprezintd de fapt un efort de echipd medic-pacient-apartinatori, iar
credinta si speranta ca totul va fi bine este de bun augur. '

Normalitatea din spatele acestor boli std tocmai in acceptarea bolii, in dorinta de a te
ridica deasupra tuturor incercdrilor si de a gasi puterea in tine si in cei din jur de a merge mai
departe si de a te bucura de fiecare clipa oferita, chiar si bolnav, cdci pand la urma starea de
boali este normalitatea ta ca si pacient pe care ti-o asumi si cu care convietuiesti. '
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