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CAPÍTULO I

TEMA:

“CONOCIMIENTO, ACEPTACIÓN Y MANEJO DEL SÍNDROME DE TURNER: MANUAL DE ACTUACIÓN PARA PADRES DE NIÑAS CON ESTE SÍNDROME” 

PREGUNTA DE INVESTIGACIÓN:

¿SE REQUIERE LA CREACIÓN DE UN MANUAL DE ACTUACIÓN PARA PADRES DE NIÑAS CON SÍNDROME DE TURNER, COMPRENDIDAS ENTRE LOS 0 Y 18 AÑOS, QUE PERTENECEN A FEPAST (FUNDACIÓN ECUATORIANA PARA AYUDA AL SÍNDROME DE TURNER) A FIN DE QUE PUEDA AYUDAR A UN MAYOR CONOCIMIENTO, ACEPTACIÓN Y MANEJO DEL MISMO?
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CAPÍTULO II

MARCO TEÓRICO

INTRODUCCIÓN

En la actualidad, es muy poco lo que se ha logrado conocer acerca del Síndrome de Turner, sobre todo, en la comunidad médica del país. Incluso, muchas veces, los mismos padres, son quienes deben explicar a los médicos en qué consiste dicho síndrome, lo que, provoca gran descontento y desconcierto en ellos. Además, esto casi siempre, les lleva a sentirse solos sin saber como manejar la “enfermedad” de sus hijas o cómo ésta les afecte en su futuro. 

El problema consiste en que actualmente no existe un manual para que los padres de niñas con Síndrome de Turner, puedan tener un mayor conocimiento, aceptación y manejo del mismo, dentro de su cotidianidad. 
El propósito del presente trabajo es el de colaborar con estas niñas, adolescentes y con sus padres, para que conozcan más acerca de la anomalía cromosómica con la que tendrán que convivir durante toda su vida, no solamente desde el punto de vista médico-científico, sino también educativo y socioemocional que, a primera vista, parecen no afectar, pero que, en muchos de casos puede ser difícil sobrellevar. 
Por lo tanto, este trabajo recopila los estudios e investigaciones realizadas hasta la presente fecha sobre esta alteración cromosómica, que se presenta exclusivamente en niñas, una de cada 2.500 casos nacidas vivas aproximadamente y, que afecta a unas 3500 mujeres ecuatorianas, de acuerdo al último censo realizado por el INEC, de las cuales son pocas las que conocen de su existencia. 
Posteriormente, se planteará un manual de actuación para padres de niñas que poseen Síndrome de Turner, donde se entregarán orientaciones y actividades que pueden ayudar a manejar y convivir con éste de una mejor forma desde el punto de vista psicoeducativo y socioemocional. Es decir, una guía que podrá ayudar a enfrentar la presencia del Turner dentro del entorno de una niña o adolescente afectada. 

En todo el trabajo planteado, se refleja, especialmente, la experiencia personal de la autora, pues, considera necesario que todo lo que con ella no pudo hacerse, se logre realizar con las nuevas generaciones de mujeres con Turner.

JUSTIFICACIÓN

El estudio del desarrollo integral del ser humano es vital para brindar a las nuevas generaciones la más alta calidad de vida, potencializar sus capacidades y apoyar sus aspiraciones desde todas las esferas del entorno. Gracias a esta formación se buscará su progreso y seguridad, repercutiendo en el crecimiento de la sociedad en general.

Por todo lo anterior, el Estado, la sociedad y la familia deben promover dicho desarrollo y contribuir en el pleno ejercicio y protección de sus derechos, más aún, cuando poseen alguna complicación que impide el correcto desenvolvimiento de la persona. Por lo tanto, el Manual que se pretende realizar busca ser un acercamiento y un apoyo a las necesidades que surgen tanto en familias como en pacientes afectadas con el Síndrome de Turner. 
Es importante contar con la mayor información posible sobre aquellos problemas que afectan a la salud. Se debe no sólo investigarlos, sino aprender de ellos, transmitirlos y crear actitudes positivas en la sociedad para lograr la completa inclusión de estos grupos vulnerables de población. 

Como futura profesional de la carrera de Psicopedagogía, considero de suma importancia investigar y entregar en este trabajo un aporte a mis colegas, de esta especial problemática, que puede presentarse a lo largo de nuestro desempeño profesional, y que les podrá ofrecer pautas acerca de cómo tratar y evaluar aquellas dificultades que podrían tener repercusiones en el desarrollo educativo de los niños en general. 

Con todos estos antecedentes, y por la insuficiente información de esta anomalía en el país, se hace necesario, preparar un manual de actuación para padres de niñas con esta afectación. El propósito de dicho manual es proporcionar mayor conocimiento que lleve a un mejor entendimiento y manejo del Síndrome. 
OBJETIVOS

Generales

Proponer un Manual de actuación para los padres de niñas, comprendidas entre los 0 y 18 años, con Síndrome de Turner, para proporcionarles conocimiento, aceptación y pautas para el manejo de éste, en beneficio del entorno familiar y de la misma paciente
Específicos

· Recopilar información, lo más actualizada posible, sobre el estudio y desarrollo del Síndrome de Turner, para generar indicadores de actuación que den soporte al manual. Al igual que en sus destrezas académicas, afectivas y sociales.  
· Obtener información de fuentes directas: mujeres con Síndrome de Turner de diferentes edades y/o con sus padres para reflejar la realidad de estas pacientes en el país.
· Analizar el entorno familiar de dichas niñas, a fin de generar y desarrollar herramientas de trabajo, que faciliten y complementen el manual, tomando en cuenta toda la problemática que pueda surgir y que es necesario enfrentar. 

CAPÍTULO III

MARCO REFERENCIAL

ESTUDIO DEL SÍNDROME DE TURNER

1. ANTECEDENTES GENÉTICOS
1.1. Generalidades

Antes de iniciar con el abordaje de los aspectos más representativos del Síndrome de Turner, es necesario repasar algunos conceptos manejados por la Psicología del Desarrollo. Entender los aspectos básicos en el desarrollo de una persona, permite comprender de mejor manera aquellas complicaciones que pueden darse durante el mismo. 

Para Santrock, catedrático de la Universidad de Minnesota, el desarrollo corresponde al modelo de cambio y evolución que empieza desde la concepción y se da durante todo el transcurso de la vida de un individuo. (Santrock, 2006: 5)

De igual forma, según Diane Papalia, catedrática de la Universidad de Wisconsin, explica que el enfoque de estudio del desarrollo infantil se centra en los procesos de cambio y estabilidad que se da en las personas. La autora afirma que, los científicos del desarrollo se encargan de la búsqueda de los cambios que se dan en el individuo desde la concepción hasta la adolescencia y los patrones estables que se dan después de la pubertad hasta la vejez. (Papalia, Wendkos, & Duskin, 2009: 6)
La Dra. Papalia, da a conocer los tipos de cambio estudiados por los científicos del desarrollo:

“El cambio cuantitativo es el relacionado con el número o la cantidad, como la estatura, el peso, la amplitud de vocabulario o la frecuencia de comunicación. Este cambio es primordialmente continuo a largo de la infancia. Mientras que, el cambio cualitativo es el relacionado con el tipo, estructura u organización. Este cambio es discontinuo y se da debido a fenómenos que no se pueden anticipar”  (Papalia, Wendkos, & Duskin, 2009: 7)

Sin embargo, cuando suceden complicaciones en el proceso normal de desarrollo, las mismas pueden traer consecuencias que afectan en diferente grado el comportamiento, capacidad intelectual, motora, entre otras de un individuo. Lo que podría provocar una inadecuada adaptación y un dominio perjudicial sobre el medio. Por ende, la calidad de vida de una persona desciende inevitablemente. 

El Síndrome de Turner es una de esas anomalías que afectan el proceso integral normal del desarrollo debido a una alteración cromosómica durante la división celular en la formación del embrión. Incluso, Santrock la ubica entre las anomalías cromosómicas ligadas al sexo.  (Santrock, 2006: 80)

1.2. Descubrimiento

A continuación se presentan algunos de los investigadores que han definido el cuadro clínico de esta anomalía, desde la primera descripción, hasta la revelación de la base genética que lo envuelve. 

Se conoce por primera vez una descripción del Síndrome de Turner en 1930 por parte del doctor Ullrich. Pero, no fue sino hasta 1938 cuando el endocrinólogo estadounidense Henry H. Turner lo documentó, por primera vez.  (Barreda, González, & Gracia, 2011: 218)

Henry Turner, analizó un grupo de siete mujeres que llamaron su atención debido a sus características clínicas poco comunes. Entre las que fueron descritas están: infantilismo sexual, talla baja, cuello alado y cubitus valgus o deformidad del codo.  (Sepúlveda, Flores, & Gutiérrez, 2000: 50) El mérito del Dr. Turner fue el relacionar todos estos signos y agruparlos en una sola anomalía únicamente con ver a 7 niñas con las mismas características. 
Fue solo hasta 20 años después, en 1959, cuando el Dr. C.E. Ford, junto a sus colaboradores, descubrieron su base genética y demostraron que este síndrome ocurría por la presencia de un solo cromosoma X funcionante debido a la pérdida o anormalidad del otro cromosoma sexual.  (Sepúlveda, Flores, & Gutiérrez, 2000: 50)

Finalmente, cabe mencionar que médicos del Hospital Guy en Londres, colaboradores de Ford, descubrieron cómo se da el desarrollo ginecológico de una mujer con Turner.
1.3. Otros términos dados para el Síndrome de Turner.
De manera general se conoce a esta anomalía genética como Síndrome de Turner debido al primer médico que lo hizo público, pero, también se la llama, entre los especialistas médicos, Monosomía X, por su principal característica que es, la ausencia total o parcial de uno de los cromosomas sexuales.  (Barreda, González, & Gracia, 2011)

De igual manera, también se le llama Síndrome de Bonnevie-Ullrich por su primer descubridor y una de sus colaboradoras más cercanas Dina Bonnevie. 

También, lo llaman Disgenesia gonadal ya que existe una formación defectuosa o anormal de los órganos sexuales provocando la infertilidad. (Alpera, Borras, López, & Martin, 2003). Existen muchos otros sinónimos que corresponden a las características principales que envuelven a ésta anomalía. 

1.4. Definición de Síndrome de Turner
Según la Real Academia de la Lengua, Síndrome es “el conjunto de síntomas que caracterizan una enfermedad o el conjunto de fenómenos característicos de una situación determinada.” (Mediasat group, 2004: tomo 18). 

Muchas personas, al escuchar está palabra, la asocian directamente con retraso mental o con alguien que no se podrá valer por sí misma; y, por lo tanto, asusta. Pero, como explican médicos endocrinólogos, no siempre es así: 

“Síndrome es un conjunto de signos que afectan a varios órganos, con más o menos relación entre ellos, que permiten una agrupación entre ellos, para darnos un diagnóstico. Este diagnóstico es muy útil porque permite buscar anomalías ocultas, predecir problemas futuros y, si es posible, iniciar medidas terapéuticas” (López, 2011: 13).
Mientras que el término Turner se debe al médico que describió por vez primera sus características típicas. 
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Fotografía 1

Cariotipo de una niña con Turner

Por lo tanto, esta anomalía se define como un trastorno genético que surge de “la combinación de una serie de hallazgos físicos característicos, y de la pérdida total o parcial de un cromosoma X , que se da únicamente en mujeres”
  (Sociedad Española de Endocrinología y Nutrición, 2009: 5) 
1.5. Prevalencia
La Literatura médica explica que la prevalencia del Síndrome de Turner gira en torno a 1 de cada 2500 recién nacidas vivas. Sin embargo, se conoce que de los fetos 45X0, el 99% son abortos espontáneos y el 1% únicamente sobreviviría. Además, los médicos indican que afecta al 3% de todos los fetos femeninos. (Barreda, González, & Gracia, 2011)

Esto implica que cerca del 100% de los nacimientos de niñas Turner no llega a su fin; convirtiéndose, aquellas niñas Turner que nacen, en verdaderos milagros.
Además, es necesario mencionar lo que el Dr. Alfredo del Álamo, neuropsicólogo español, afirma que el Síndrome de Turner no es heredable, por lo que, si una pareja ha tenido una hija con Turner, tiene la misma probabilidad de tener otra hija con Turner o no tenerla (Del Álamo, 2005: 1)

1.6. Etiología
Aunque no existe una causa determinada para el aparecimiento de esta anomalía genética, algunos endocrinólogos del Hospital Universitario la Paz en Madrid afirman que: “La monosomia parcial o total del cromosoma X sucede por una incompleta separación en la gametogénesis, o pérdida cromosómica en las mitosis iniciales del feto femenino” (Barreda, González, & Gracia, 2011: 218).

En otras palabras, según la Sociedad Española de Endocrinología y Nutrición:

“En los primeros momentos de la división celular que dará lugar a un embrión, una división errónea hace que se pierda parte o todo el cromosoma X. Si el embarazo sigue adelante, la niña tendrá un Síndrome de Turner” (Sociedad Española de Endocrinología y Nutrición, 2009: 2)

Además, se desconoce las razones por las cuales se da esta división celular anormal; aparentemente, su aparecimiento no se debe a alguna circunstancia dada durante el embarazo, a alguna medicina tomada durante el mismo o a la edad de la madre.

Conforme a los médicos de La Paz en Madrid, habitualmente, los cromosomas de los progenitores son normales, siendo este trastorno de aparición esporádica sin riesgo en la descendencia.  (Barreda, González, & Gracia, 2011: 218)

1.7. Frecuencia
De acuerdo a los estudios realizados por la Sociedad Española de Endocrinología, se ha encontrado que conforme pasan los años, la frecuencia del Turner aumenta, pero no porque suba su prevalencia, sino debido a que se diagnostica de mejor forma y más temprano”  (Sociedad Española de Endocrinología y Nutrición, 2009: 4)

Ahora, para tener una idea más clara sobre la frecuencia de esta anomalía, es necesario compararla con otras enfermedades. Por ejemplo, el Turner es la mitad de frecuente que la diabetes infantil, tan frecuente como el hipotiroidismo congénito y cuatro veces menos frecuente que el Síndrome de Down.  (Sociedad Española de Endocrinología y Nutrición, 2009: 5)

1.8. Niveles de afectación
Acorde con el grado de afectación que tenga el cromosoma sexual, sea la pérdida total o parcial del mismo, existen diferentes tipos o niveles de gravedad.

Aproximadamente la mitad de los casos de niñas con Turner, presentan la falta total del cromosoma X y su fórmula genética es 45XO. Así mismo, se encuentran las pérdidas parciales de trozos de cromosomas o de un brazo completo de la X. Pero, también otras mujeres Turner, presentan mezclas o mosaicos en cada célula (puede ser total o parcial). Y, finalmente existen casos en que el cariotipo lleva parte del cromosoma Y. En este caso es necesario la extirpación de las gónadas al presentarse una mayor probabilidad de desarrollar tumores”  (Del Álamo, 2005: 1)

1.9. Cariotipo

Antes de establecer cómo se da el diagnostico del Síndrome de Turner, es necesario presentar un concepto básico que constituye el criterio mínimo para determinar su presencia en al menos un tejido corporal. Esta palabra es “cariotipo”.
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Fotografía 2

Cariotipo Daniela Díaz

Cariotipo, según la Dra. Rosa Fernández, autora de un libro acerca de este síndrome, es:

“Un análisis que permite ver los cromosomas que tienen las células, generalmente se hace con un simple análisis de sangre y permite tener con gran seguridad el diagnóstico del Turner en sus diferentes niveles de gravedad. Es absolutamente indispensable para ello y para establecer su grado de afectación” (Fernández, Rosa cit. por López, 2011: 15)

Además, cabe recalcar que, existen pequeñas diferencias entre las niñas Turner según el cariotipo que presenten al momento del diagnóstico. Por ejemplo, cuando está presente el brazo corto del cromosoma X, las pacientes tienen un desarrollo espontáneo de la pubertad (10-15%). Pero, si falta, tendrá talla baja, por falta de un gen denominado SHOX que se encuentra en este brazo”.  (López, 2011: 16) 
1.10. Diagnóstico
Según médicos de la Unidad de Endocrinología del Hospital Infantil Universitario Miguel Servet en Zaragoza, para que haya un diagnóstico fundamentado, es necesario que existan ciertas características fenotípicas determinas con la ausencia total o parcial de uno de los cromosomas sexuales (Labarta, Arriba, Mayayo, & José, 2010: 74) 

Además, se debe tomar en cuenta la cantidad y claridad de los signos físicos que presenten las pacientes, al igual que, de la información, experiencia y sutileza del médico que las atiende. (López, 2011: 19)
Los endocrinólogos explican que la edad del diagnóstico es variable, pero, sigue siendo tardía, por lo que, es necesario continuar informando y formando a todos los agentes sanitarios. Esto con el fin de que, cada vez, el diagnóstico se realice a menor edad, mejorando, en consecuencia, los tratamientos existentes. (López, 2011: 19)
Como explica la literatura médica, es importante que el diagnóstico se haga lo más pronto posible (se considera un diagnóstico temprano en los primeros 3 años de vida y tardío a partir de los 7 años), lo que dependerá de la expresión clínica; además del conocimiento y sagacidad de los médicos. Entre las razones principales para un diagnóstico inmediato tenemos 2:

Es necesario hacer un diagnóstico temprano para que la familia, en especial los padres, obtengan una buena información y logre aceptar el diagnóstico con mayor facilidad. Al ser frecuente que las niñas presenten dificultades de salud, el diagnóstico produce cierta tranquilidad, porque aclara y centra en un solo punto aquellos síntomas que la niña presenta y posibilita soluciones inmediatas. (López, 2011: 23)

Otra razón, de base científica para el diagnóstico rápido, es la posible afectación de otros órganos. Estas posibles afectaciones pueden ser tratadas de manera inmediata para evitar otras más graves. Esto se debe a que, todos los problemas que aparecen por el Síndrome de Turner, con excepción de los cardiacos, son leves y pueden ser manejados con tratamientos especializados. (López, 2011: 23)

Es por eso que, en la actualidad, existe la posibilidad de realizar dicho diagnóstico desde antes del nacimiento del bebé a través de la ultrasonografía. A continuación se presentan opiniones de los autores sobre este aspecto:

“Gracias al uso masivo de la ultrasonografía en el cuidado prenatal ha sido posible identificar y estudiar la historia natural del síndrome de Turner in útero. Incluso, existen investigaciones de los 24 casos diagnosticados prenatalmente entre 1996 y el 2000. La edad de diagnóstico fue entre 11 y 31 semanas de gestación y el diagnóstico se realizó con muestras de placenta, vellosidades coriales y líquido amniótico y la mayor característica encontrada fue el higroma quístico (tumor en el cuello)”  (Sepúlveda, Flores, & Gutiérrez, 2000: 50 – 54)

Los médicos endocrinólogos del Hospital de la Paz, indican que el diagnóstico durante el parto también es posible. Es común que las niñas Turner nazcan con unos 2 o 3 centímetros por debajo de lo esperado para su edad gestacional. Los rasgos característicos que sirven para el diagnóstico son: paladar hendido, cuello alado, cabello con implantación baja, mamilas separadas. Además, es necesario, en este tiempo, descartar malformaciones asociadas como una coartación aórtica o una luxación congénita de caderas.  (Barreda, González, & Gracia, 2011: 219)
Por otra parte, el diagnostico en la infancia, si no se logra durante la etapa prenatal, debe ser realizado de manera inmediata y depende no solo del resultado del examen del cariotipo, con la pérdida total o parcial del cromosoma sexual, sino también, de la presencia de las características físicas típicas. 

El Servicio de Endocrinología Pediátrica del Hospital Universitario La Paz, en Madrid, indica que el diagnóstico se puede realizar fundamentalmente en el argumento de talla baja e infantilismo sexual debido a disgenesia ovárica (Barreda, González, & Gracia, 2011: 219)

Como se explicó anteriormente, el diagnóstico debe ser realizado lo antes posible, pero, lo mejor es realizarlo antes de la pubertad; pues, el tratamiento con hormonas femeninas no puede retrasarse, porque puede traer consigo consecuencias graves tanto físicas como psicológicas.  (Fernández & Pásaro, 2005: 32)

Además del cariotipo, son necesarios otros estudios que complementan y confirman el diagnóstico, adicionalmente para descartar la afectación de otros órganos. El principal estudio es la radiografía de muñeca (conocida como edad ósea
) que permite observar la maduración de los huesos y el control de calcificación en los mismos.  (López, 2011: 24) 
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Radiografía de la mano y muñeca para determinar edad ósea de la paciente

2. CARACTERÍSTICAS CLÍNICAS Y FÍSICAS
Antes de explicar cuáles son las principales características clínicas típicas que trae consigo el Síndrome de Turner, es necesario indicar lo que el Dr. Del Álamo, neuropsicólogo español, explica sobre el grado de afectación según el cariotipo que posee cada paciente.

“No todas las niñas con síndrome de Turner muestran igual grado de afectación física, y las alteraciones varían considerablemente de unas a otras. Aunque no es totalmente exacto, se acepta que las niñas con mosaico 45X0/46XX tienen síntomas físicos menos severos que aquellas con cariotipo 45 X0”  (Del Álamo, 2005: 1)

2.1. Frecuencia de las características clínicas

La Literatura médica indica que el cuadro clínico del Síndrome de Turner se caracteriza porque las pacientes llegan con un retraso en el desarrollo de su estatura (normalmente algo mayor a un metro). Además, su aspecto físico redunda, en la mayoría de los casos: mandíbula poco desarrollada, paladar hendido, pecho ancho, mamas separadas, cuello corto con una especie de alas.  (Muñoz P., Alarcón, Noriega, & Vega, 1970: 25)

A continuación se presenta un cuadro establecido por Dr. Enrique Galán Gómez de la Junta Directiva de la Asociación Española de Pediatría; la cual ha redactado una obra denominada “Protocolos Diagnósticos y Terapéuticos de la A.E.P”.  (Galán, 2010: 45)
	HALLAZGOS CLÍNICOS EN EL SÍNDROME DE TURNER

	Característica Clínica
	Frecuencia (%)

	MUSCULO ESQUELÉTICOS
Talla corta………………………………………………….
Cuello alado………………………………………………..
Proporción anormal de segmento superior/inferior………..
Cubitus valgus……………………………………………..
Metacarpianos cortos……………………………………...
Deformidad de Madelung…………………………………
Escoliosis…………………………………………………..
Genu valgo………………………………………………...
Paladar ojival……………………………………………...
Mamas hipoplásicas y muy separadas…………………...
	100

40

47

47

37

8

35

35

38

80

	OBSTRUCCIÓN LINFÁTICA

Implantación baja de cabello……………………………..
Displasia de las uñas………………………………………
Edema de manos y pies…………………………………… 
Dermatoglifos característicos……………………………...
	42

80

13

35

	DEFECTOS DE CÉLULAS GERMINALES

Fallo gonadal………………………………………………

Infertilidad…………………………………………………
	96

99

	OTRAS ANOMALÍAS

Cardiovasculares………………………………………….. 

Renales……………………………………………………..
Nevus pigmentados……………………………………....... 
Ptosis……………………………………………………….
Estrabismo………………………………………………….
Defectos de audición………………………………………. 
	55

39

50

11

18

50

	ANOMALÍAS ASOCIADAS

Tiroiditis de Hashimoto……………………………………

Hipotiroidismo……………………………………………...
Calvicie…………………………………………………….
Despigmentación de la piel………………………………. 
Intolerancia a carbohidratos………………………………. 
Anomalías gastrointestinales………………………………
	34

10

2

2

40

3


Tabla 1: Cuadro Clínico y Frecuencia

Según el cuadro presentado, se puede observar que las características clínicas más comunes en el Síndrome de Turner son: talla baja en un 100%, infertilidad en un 99% y fallo ovárica en un 96%. Mientras que, las características menos frecuentes son: calvicie en un 2%, problemas gastrointestinales en 3% y despigmentación de la piel en 2%. En el siguiente acápite se explicará a detalle las características principales que envuelve este síndrome. 

2.2. Descripción del cuadro clínico

A continuación, se irá describiendo, de manera breve, una a una las principales características clínicas de las niñas con Turner.  

2.2.1.  Talla Corta
:
Es la característica que más prevalece en el Síndrome de Turner con el 100%, es por eso que vale la pena considerar al Turner como posible diagnóstico en niñas con talla baja en edad pediátrica. Se puede decir que, desde el nacimiento, las niñas Turner nacen con una longitud menor a lo establecido, durante los tres primeros años su velocidad de crecimiento se hace más lento. Esto se va intensificando durante la pubertad ya que no se da el estirón esperado dado por las hormonas sexuales. Es decir, su talla final, en pacientes sin tratamiento hormonal, se estima en 1.42 cm (sin datos para relacionarlos con la talla promedio del Ecuador). Cabe recalcar que, también influye la talla media parental y el nivel de gravedad.  (Barreda, González, & Gracia, 2011: 219 – 220)
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Mujer con Síndrome de Turner y su talla baja

La Asociación del Síndrome de Turner de los Estados Unidos, en su guía para familias, explica, de manera clara, qué gen es el que no se encuentra presente en las niñas Turner y causa la estatura baja. 

“Por décadas, los científicos han tratado de encontrar que genes en el cromosoma X causan las características de Síndrome de Turner. En 1997, el primero de estos genes, SHOX (“short stature homeobox-containing”), fue descubierto. La pérdida de este gen del cromosoma X parece ser la clave principal que causa la estatura baja de las niñas con Síndrome de Turner. Debido a que este gen es expresado durante el desarrollo fetal,  en las extremidades (especialmente codo, rodilla y muñeca), huesos de la quijada y orejas, probablemente también es la causa de algunos otros rasgos o características”  (Asociación de Síndrome de Turner de los Estados Unidos, 2000: 7)

2.2.2. Cuello Alado
:

La presencia de cuello corto y alado es una de las características comunes en el Síndrome de Turner, su frecuencia radica entre el 25 y el 40% de los casos. Según la Dra. Rosa Fernández esta condición aparece también en otros síndromes como el Noonan o el de Down pero con menor frecuencia. Además afirma que es una especie de pliegue en la epidermis del cuello, a manera de aletas. Aparece desde el final de las orejas hasta los hombros. (Fernández & Pásaro, 2005: 15)
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Paciente que presenta cuello alado

2.2.3.  Proporción anormal de segmento superior/inferior:

Es muy frecuente apareciendo en un 97% de los casos. Los especialistas explican que  existe una desproporción entre el segmento superior e inferior del cuerpo de las niñas Turner. Se observa que hay un acortamiento distal (segmentos alejados del centro – brazos y piernas) con un tórax ancho y corto y piernas más musculosas.  (Barreda, González, & Gracia, 2011: 221) 

2.2.4.  Cubitus Valgus
:

Esta condición es frecuente en el diagnóstico del Turner, con un 47% de los casos. Algunos especialistas como los endocrinólogos del Hospital Universitario de la Paz en Madrid, le dan como causa la pérdida del gen SHOX en el cromosoma X, el mismo de la estatura corta.  (Barreda, González, & Gracia, 2011: 220)
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Paciente que presenta cubitus valgus

La literatura médica establece que esta situación se refiere a una malformación de los huesos de brazos y codos. Establece que es “una rotación de los brazos ligeramente hacia afuera a partir del codo”  (López, 2011: 39). Se dice también que es una deformidad de los codos debido a que el ángulo entre el eje del brazo y el antebrazo es mayor a 150  (Asociación Española de Pediatría: 6)

2.2.5. Deformidad de Madelung
:

Es otra de las condiciones que aparecen de manera muy poco frecuente en el diagnóstico del Turner, 8%. Los médicos del Centro de Traumatología de Portugal explican que  la alteración en los huesos de los brazos, aparece desde la pubertad y el diagnóstico se da en mujeres de talla baja y con deformidades bilaterales. Además, se debe a una malformación o crecimiento asimétrico del extremo inferior del hueso radio (corto y arqueado) apareciendo una separación del hueso cúbito.  (J.J, G., S., J., & S., 1980: 1)
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Paciente que presenta Deformidad de Madelung
2.2.6. Escoliosis
:

Esta condición, aunque no está directamente ligada al Síndrome de Turner, por la tendencia a la descalcificación y malformaciones óseas, puede que aparezca como parte de su diagnóstico en un 35% de los casos. 

Esta anomalía se produce por una curvatura anormal de la columna vertebral, la cual podría lucir como una S o una C.  Es producida por la rotación de las vértebras flexionadas. El síntoma principal es un fuerte dolor de espalda y cansancio después de estar parado o sentado por mucho tiempo. (Zieve, 2011)
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Fotografía 8

Paciente que presenta Escoliosis

2.2.7. Genu valgo
:

Esta característica aparece en el diagnóstico del Síndrome de Turner en un 35% de los casos. Los endocrinólogos explican que esta es una condición esperada de esta anomalía. Además, es considerada como una deformidad que se caracteriza por la desviación de la pierna y el muslo donde se forma un ángulo hacia afuera, como arco, causando pies separados y rodillas juntas.  (López, 2011: 40) 
[image: image10.jpg]N




Fotografía 9

Paciente que presenta Genu Valgo

2.2.8. Nevus Pigmentados
:

Esta es una característica propia de una niña diagnosticada con Síndrome de Turner. Lo presentan en un 50%, se la conoce más comúnmente como lunares y pecas. La presencia de estos se da en exceso en el Turner. 
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Lunares y pecas (nevus)

Según, la Dra. Elsa Rivero, dermatóloga española, el Nevus Pigmentado “es una lesión cutánea superficial proveniente de la acumulación de las células pigmentadas con melatonina, denominadas nevus (malformación congénita de la piel)”  (Riveros, 2009: 3)

2.2.9.  Ptosis
: 

Esta característica no es muy común en el diagnóstico del Síndrome de Turner, solo se da en 11% de los casos. Esta dolencia, según la enciclopedia web Medline Plus, afecta a los párpados de los ojos. 
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Paciente que presenta Ptosis

Se lo conoce también como "párpado caído", es una  alteración causada por una debilidad del músculo responsable del levantamiento del párpado, debido a un daño de los nervios que controlan esos músculos. También se puede dar por flacidez de la piel que rodea los párpados superiores. A veces puede ser causado por una anomalía congénita o como resultado de una enfermedad o lesión (Zieve, 2011) 

2.2.10.  Infantilismo Sexual:

En las niñas con Síndrome de Turner, según los médicos del Hospital Universitario La Paz de Madrid, es una de las características más comunes en el diagnóstico, con un 96%.

Desde la semana 18 de gestación, comienza la formación de las células germinales en el ovario. Aproximadamente el 76% de las niñas con mosaicismo y el 26% de las que tienen cariotipo 45X0 presentan ovarios detectables, pero, la falta del cromosoma X precipita la desaparición de dichas células, por lo que, a los dos años no existen prácticamente ovarios y voluntariamente aparecen cintillas gonadales”  (Barreda, González, & Gracia, 2011: 220)

Por esta razón, casi el 100% de las niñas o mujeres con Síndrome de Turner presentan una insuficiencia en los ovarios, no aparecen caracteres sexuales secundarios, ausencia de la menstruación e infertilidad en la época de la pubertad.  (Carballo & Bouthelier, 1996: 22)

Los endocrinólogos explican que, solo un 10 o 15% de los casos de 45X0 y el 30% de los mosaicos pueden presentar pubertad espontánea. Algunos de estos casos pueden llegar a tener menstruación, e incluso, pueden quedarse embarazadas. Aunque estos embarazos son de alto riesgo debido al desarrollo incompleto del útero y genitales internos, alteraciones cardiovasculares y a una tasa alta de abortos y malformaciones. (Barreda, González, & Gracia, 2011: 220) 

Algunos casos estudiados, sobre todo el de la Revista Estomatológica de Cali, confirman que la falta de madurez sexual se da porque los ovarios presentan un desarrollo incompleto y existe una baja capacidad de almacenar los óvulos, por lo que, no pueden concebir. A pesar de esto, los demás órganos sexuales están presentes y funcionan normalmente. (Soto & Villegas, Caso clínico del Síndrome de Turner, 1996: 8)

2.2.11. Problemas cardiacos:

Otra de las características típicas del Síndrome de Turner es la presencia de ciertas complicaciones cardiacas como coartación aórtica y estrechez. Estas se dan en un 55% de los casos. Muchos de estos requieren de cirugías y tratamientos especializados; además de un monitoreo constante.

Los médicos endocrinólogos del Hospital Universitario La Paz en Madrid establecen que algunos de los problemas cardiacos que puede padecer una paciente Turner son: cardiopatía congénita (30%), válvula aórtica bicúspide (30-50%), coartación de aorta (30%). Menos frecuentes son: dilatación aortica (5%) la cual puede ser mortal, corazón izquierdo hipoplásico, entre otros.  (Barreda, González, & Gracia, 2011: 221) 

2.2.12. Problemas renales:

Además de los problemas cardiacos, las niñas y mujeres con Síndrome de Turner presentan, en un 39% de los casos, problemas renales que necesitan de tratamiento especializado y screening anual para evitar la presencia de infecciones de vías urinarias.

Los más comunes en estas pacientes son: riñón en herradura, sistemas colectores dobles. Por lo que, las pacientes tienen un mayor riesgo de infecciones urinarias. Este tipo de malformaciones estructurales que son más comunes se asocian a las chicas con cariotipo 45X0; mientras que, las anomalías de los colectores son más frecuentes en el mosaicismo y las alteraciones del cromosoma X. (Barreda, González, & Gracia, 2011: 221)

2.2.13. Problemas auditivos y visuales:

De igual forma, el Síndrome de Turner presenta ciertas características clínicas que afectan a los sentidos de la vista y de la audición. Estas pueden ser, según los médicos del Hospital de la Paz:

“A nivel ocular se han descrito estrabismo, ptosis, epicanto, hipertelorismo, ambliopía, daltonismo, glaucoma, lenticono, cataratas, daltonismo, entre otros. De todos ellos, el estrabismo es el mas frecuente, afectando a un 30% de las pacientes, sobre todo a los 2-3 años de edad. Algunas de estas afectaciones puede generar en ceguera”  (Barreda, González, & Gracia, 2011: 222) 

En cuanto a las alteraciones auditivas, los médicos indican que se dan entre un 50 y 85% de los casos. A continuación se presentan los más comunes:

“Es común la presencia de otitis media y mastoiditis con progresión a colesteatoma, particularmente entre uno y seis anos de edad. Si no son tratados a tiempo, estos problemas pueden degenerar en hipoacusia neurosensorial, con rápida progresión a partir de los 35 años de edad” (Barreda, González, & Gracia, 2011: 222)

2.2.14. Osteoporosis
:

Las pacientes Turner presentan normalmente alteraciones esqueléticas que provocan la talla baja, el cuarto metacarpiano corto, cúbito valgo, etc. Además, la literatura médica establece la presencia de osteoartritis de cadera y osteoporosis en edad adulta, sobre todo entre las mujeres que no han tenido tratamiento con estrógenos. Cabe recalcar que para prevenirlo, es necesario la realización de densitometrías óseas y tratamiento con calcio y vitamina D. (López, 2011: 72-73)
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Comparativo de huesos normal y con osteoporosis

2.3. Signos clínicos claves según la edad cronológica

Como se explicó en secciones anteriores, los signos clínicos dependen de la intensidad de la alteración genética y son más evidentes en las niñas con cariotipo 45X0. Pero, en muchas ocasiones no es así ya que los signos que se presentan no son tan evidentes y, por lo tanto, el diagnóstico se retrasa, evitando el pronto inicio del tratamiento. 

Es por eso que, a continuación, se exponen algunas características claves que pueden servir para detectar, de manera oportuna, la presencia del Síndrome de Turner en ciertos períodos del desarrollo. 

Recién Nacidos
: Son más pequeñas de lo esperado tanto en peso como en talla. Suelen presentar hinchazón en manos y pies, debido a un desarrollo incipiente del sistema linfático. De igual forma, puede aparecer el cuello alado; por esta razón, sus orejas pueden estar por debajo de la línea que sigue el ángulo externo de los ojos. Su pelo surge desde la zona inferior del cuello. Su tórax es ancho con pechos muy separados. La barbilla suele ser más pequeña y aparecen los problemas cardiacos como la coartación aórtica” (López, 2011: 20)
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Recién Nacido: paciente con pechos separados y edema manos y pies

Por otro lado, la Sociedad Española de Endocrinología y Nutrición explica las características claves para detectar el Turner a los 2 años
: 
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Fotografía 14

Paciente de 2 años con Síndrome de Turner

 “En esta edad se aprecia ya el aspecto típico del Turner, tronco ancho, aspecto atlético, fuerte y manteniendo los pezones separados. En la cara, los ojos parecen grandes, las orejas están en posición baja, el labio superior es fino con las comisuras de la boca rectas o hacia abajo, el paladar es arqueado, la barbilla pequeña y posicionada hacia atrás. Es frecuente la otitis de repetición”  (Sociedad Española de Endocrinología y Nutrición, 2009: 7)

Los endocrinólogos indican cuáles pueden ser las características claves para la detección del Turner entre los 5 y los 7 años
: 

“El aspecto atlético, fuerte y ancho continúa. Comienzan a aparecer lunares y pecas en todo el cuerpo y en la cara. Su brazo se ubica hacia afuera desde el codo. Finalmente, el problema de crecimiento se hace cada vez más evidente con una desproporción del tronco con respecto a las piernas, siendo estas más cortas de lo normal”  (López, 2011: 21) 
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Fotografía 15

Paciente de 6 años con lunares y cuello alado

Es importante mencionar lo que sucede con las características durante la etapa de los 10 años cuando empieza, en muchos casos, la pubertad en las niñas. La Sociedad de Endocrinología y Nutrición explica este aspecto:

“Aproximadamente en esta edad se inicia la pubertad en las niñas, es decir aparecen los caracteres sexuales secundarios. Esto no suele ocurrir en la mayoría de las Turner. Todos los signos anteriores son más marcados y especialmente la talla se ha desviado bastante de la de las niñas de su edad. Aumenta el número de pecas. Las uñas suelen ser pequeñas, curvadas y encarnadas en los tejidos de alrededor” (Sociedad Española de Endocrinología y Nutrición, 2009: 7)

Finalmente, es necesario mencionar lo que la literatura médica indica acerca de las características durante los 12 y los 14 años
. Esta es la última fase, pues, después las características no presentan cambios significativos.
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Fotografía 16

Paciente de 14 años con Síndrome de Turner

“En esta edad todos los signos suelen ser muy claros: el crecimiento está muy afectado, no han aparecido los signos de la pubertad (falta de caracteres sexuales secundarios) y el aspecto más llamativo es la amenorrea. Una quinta parte de las niñas presenta un brote mamario, aunque en general su desarrollo no suele ser completo”  (López, 2011: 22) 

3. ASPECTO NEUROPSICOLÓGICO
De acuerdo a la literatura médica, existe relación entre el Síndrome de Turner y ciertos  problemas conductuales o cognitivos de base cerebral.  

Según estudios realizados por el Doctor Alfredo del Álamo, neuropsicólogo, podrían existir algunas deficiencias neurocognitivas en las niñas con Síndrome de Turner; pero, que no necesariamente dependen de las alteraciones genéticas que explica esta anomalía, sino, de las experiencias y circunstancias diarias que vive una paciente Turner. 


3.1. Evaluación Neuropsicológica en el Síndrome de Turner

La realización de una evaluación neuropsicológica es indispensable para establecer cuáles son las complicaciones cognitivas y conductuales presentes en el Síndrome de Turner. 

Una evaluación neuropsicológica es una evaluación dinámica de las debilidades y  potencialidades del individuo en el área cognitiva y conductual. Se la realiza con la aplicación de una serie pruebas psicométricas, que permiten valorar ciertas funciones cognitivas como: velocidad de procesamiento de la información, capacidad de resolución de problemas, atención, concentración, lenguaje, etc., esto con el fin de establecer la existencia de un descenso en el rendimiento cognitivo o conductual de un paciente (López, 2011: 56)

Con este antecedente, se puede determinar que la necesidad de una evaluación radica en la presencia o no de dificultades escolares de consideración en una paciente Turner, o debido a la falta de motivación o de habilidades sociales, la cual será confirmada mediante dicha evaluación, pues permite descartar la presencia de una dismadurez cortical. 
La necesidad de una evaluación neuropsicológica, en las pacientes Turner, se determina cuando la niña presente dificultades de consideración en el rendimiento escolar, habilidades sociales, falta de motivación o déficit de atención. Ante este tipo de casos, es recomendable establecer una evaluación neuropsicológica adecuada para, luego, presentar una orientación terapéutica que busque optimizar las potencialidades y fortalecer las debilidades de la niña.  (López, 2011: 57)

3.2.  Posibles afectaciones

Algunas de las posibles desventajas neuropsicológicas que pueden desprenderse del Síndrome de Turner, son abordadas por el neuropsicólogo español, Alfredo del Álamo.

Aunque en la actualidad se le ha dado mayor importancia al estudio neurológico de las pacientes Turner; hace algunos años, se descuidó el estudio e  intervención de las posibles deficiencias neurocognitivas que esta afectación puede sobrellevar. Esto puede deberse, según la literatura médica, a que no se ha logrado identificar cuáles son los síntomas principales de estas posibles deficiencias, como en el caso de las características clínicas, porque generalmente no son de gran intensidad o no son tan notorias. 

El autor, en su obra, explica la posible presencia de déficits parciales asociados que son más frecuentes y de gran variabilidad de presentación por lo que, su detección debe ser muy sutil con el uso de baterías neuropsicológicas especializadas. En algunos casos suelen afectar al rendimiento escolar de las niñas. 

La literatura médica considera que la alteración genética responsable está localizada en el brazo corto del cromosoma X heredado del padre. Normalmente, se encuentran afectadas funciones específicas del hemisferio derecho con una baja función del lóbulo temporo-pariental y occipital. Entre las más comunes están: 

A. Problemas para generar o comprender conceptos abstractos: en muchas ocasiones, los conceptos que utilizan son concretos; los conceptos abstractos les causan confusiones constantes.

B. Menor habilidad para planear y llevar a cabo tareas: Para poder realizar planes o proyectos necesitan dividirlos en partes muy pequeñas para poder desempeñarlos poco a poco. Se frustran con facilidad al presentárseles varias cosas a la vez. 

C. Dificultad para el manejo del factor numérico: Presentan complicaciones en la compresión y manejo de factores numéricos, matemáticas y cálculos complejos. Comúnmente suelen tener bajas notas en estas áreas. 

D. Dificultad con el factor viso-espacial: Frecuentemente tiene complicaciones con los conceptos espaciales. Complicaciones en la realización de dibujos, planos e  interpretación de caras. 

E. Déficit para mantener atención activa: Suelen ser personas que se distraen con facilidad y no logran mantener la concentración por mucho tiempo. 

F. Hiperactividad leve o inquietud psicomotora: Presentan actividad e inquietud constante. No pueden mantenerse tranquilas por mucho tiempo. Este riesgo es 18 veces mayor a la de una persona sin esta anomalía.

G. Insomnio: Tienen cortos períodos de sueño.

H. Déficit con la memoria no-verbal, en especial la memoria a corto plazo: Presentan complicaciones en su memoria a corto plazo, les cuesta aprenderse de memoria las cosas, suelen olvidar rápidamente lo que estudian.

I. CI verbal suele ser mayor que CI manipulativo: Su habilidad verbal es más desarrollada que su habilidad motora. Es por eso que prefieren profesiones más sociales que técnicas. (Del Álamo, 2005: 2)

Por otro lado, la Dra. Rosa Fernández explica otra característica neuropsicológica del Síndrome de Turner. Ella indica que, aunque su rendimiento cognitivo se encuentra dentro de los parámetros normales, los resultados del WISC arrojan mayores complicaciones en las subpruebas de matrices y aritmética. Además, explica que, en general, son niñas inquietas, se distraen con facilidad y presentan dificultad para entablar relaciones sociales. De igual forma, presentan conductas obsesivas, tendencia a repetir preguntas, palabras o frases.  (Fernández & Pásaro, 2005: 56) 
3.3. Inteligencia

La Sociedad de Síndrome de Turner de los Estados Unidos, en su guía para familias, presenta un apartado sobre la inteligencia en esta anomalía. En esta guía se indica que los estudios que se han realizado hasta le fecha, arrojan que las mujeres con Síndrome de Turner presentan una inteligencia normal. (Asociación de Síndrome de Turner de los Estados Unidos, 2000: 3)

Así también, indica que presentan un CI entre 85 y 115, es decir una capacidad normal, pero en los límites inferiores del rango. Esto, tomando en cuenta, la inteligencia como la capacidad general que permite la realización de determinadas actividades mentales. (Asociación de Síndrome de Turner de los Estados Unidos, 2000: 3)

Cabe recalcar que el coeficiente de inteligencia que obtienen se ve afectado por el peso que los test de inteligencia dan a las tareas que requieren habilidades matemáticas, perceptivas y espaciales (percepción de los objetos en relación del uno al otro), memoria de trabajo y memoria manipulativa, y que, precisamente son aquellas en las que estas niñas tienen menor rendimiento. Estas habilidades pueden ser rectificadas con el esfuerzo de los maestros en los primeros años, el interés de la niña y el apoyo de los padres.  (Del Corral, 2011: 62-63)

3.4. Fenotipo Conductual

Estas complicaciones dependen de la gravedad del cariotipo de la paciente. Es por eso que, es necesario la personalización de los tratamientos, con el fin de que sean más eficaces. Pero, hasta hace algunos años, las niñas Turner eran evaluadas por igual y consideradas con habilidades y debilidades similares. Sin embargo, varios estudios realizados demuestran que hay una gran variabilidad en el fenotipo conductual de las niñas y mujeres con Turner. (López, 2011: 57)

El fenotipo conductual es el “patrón característico de las disfunciones motoras, cognitivas, lingüísticas y sociales que se asocian de forma compatible con un trastorno biológico que afecta a funciones especificas del sistema nervioso”. (López, 2011: 57)

Dicho fenotipo conductual no es homogéneo, por lo que, aparecerán diferencias individuales que dependen de la afectación de la paciente Turner y de la estimulación que reciba tanto en casa como en el centro educativo. 

Los factores que pueden influir en el desarrollo cognitivo y conductual de las pacientes Turner son de tipo hormonal y genético. Por lo que, los efectos de las hormonas femeninas (estrógenos) pueden afectar a la función motora y la velocidad del procesamiento de la información; mientras que, las hormonas masculinas (andrógenos) a la memoria de trabajo. Sin embargo, también, algunos déficits pueden mejorar con el tratamiento hormonal especializado. (López, 2011: 57) Sin embargo, también puede influir el entorno en el que  la niña con Turner se desenvuelve; pues, en un ambiente con la suficiente estimulación y apoyo de los padres, estas características se pueden manifestar con menor intensidad, que, en un ambiente poco estimulado y sin los recursos necesarios para cubrir las necesidades de aprendizaje de la niña.

3.5. Tratamiento Neuropsicológico

Al ser una población considerable, y, en vista a la diversidad en las características cognitivas de las pacientes Turner, se hace necesario, como ya se explicó, una atención individualizada y estimulaciones a través de programas especializados. 

Es por eso que, el planteamiento de un programa de intervención temprana se hace vital para el trabajo y fortalecimiento de las posibles áreas cognitivas comprometidas. El objetivo de estos programas, debe estar encaminado a dar respuesta a las necesidades transitorias o permanentes de la población de niñas Turner con el fin de optimizar las fortalezas y debilidades que aparezcan. 

El programa de intervención debe considerar todas las condiciones y características del Síndrome de Turner con el fin de conseguir una reorganización y recuperación de aquellas afectaciones tanto conductuales como cognitivas. Es por eso que, entre más rápido sean detectadas, es mucho mejor para que tenga mayor efectividad debido a la gran capacidad de plasticidad cerebral durante los primeros años de vida.

3.6. Habilidades cognitivas y sociales mejor conservadas en las pacientes con Turner

Entre las características neuropsicológicas que se pueden rescatar como fortalezas de las niñas con Síndrome de Turner, observadas en el comportamiento y actitudes de las niñas de FEPAST se encuentran:

Están bien integradas socialmente, pues, aunque les cuesta hacer amigos, cuando tienen la confianza suficiente con una persona, son muy abiertas, sociales. Incluso, se puede decir que, llegan a hablar demasiado y a dominar la conversación. Son muy confiables y reservadas. Cuando tienen un amigo, se entregan por completo a la relación y hacen cualquier cosa por el otro. 

Tienen un desarrollo verbal avanzado que compensa a su bajo desarrollo manipulativo o de ejecución. Prefieren carreras que tengan que ver con lo humano, son muy pocas las que elijen una carrera técnica. Sus materias fuertes son lengua, ciencias sociales, lógica y filosofía. Todas estas áreas donde el aprendiz debe poner en marcha su capacidad para dar a conocer opiniones, debatir y argumentar. 

A pesar de las complicaciones en memoria a corto plazo, su memoria a largo plazo está bien integrada. Tienen mayor tolerancia a la frustración y adversidad. Su inteligencia está dentro de los parámetros normales, pues, los resultados del WISC arrojan un CI entre 85 y 115. De igual forma, aunque se les hace difícil realizar tareas grandes, la logran cumplir dividiéndola en trabajos más cortos. 

Además, las complicaciones cognitivas y conductuales no tienen una base neurológica que incida su tratamiento. Normalmente, suelen depender de factores hormonales o la falta de estimulación necesaria que, al ser manejados a tiempo,  pueden llegar a desaparecer o disminuir.  Por ejemplo, la terapia con estrógenos suele mejorar la memoria verbal y la no verbal, la motricidad fina y el procesamiento de la información y la memoria de trabajo. 
4. ASPECTOS PSICOSOCIALES
El desarrollo psicosocial de las pacientes con Turner, es otra de las áreas que deben ser tomando en cuenta, pues, se puede ver muy afectada debido a las características físicas y clínicas que se desprenden de este síndrome. 

Según estudios realizados por los investigadores, podrían existir algunas afectaciones psicológicas que aparecen y se incrementan o disminuyen conforme se desarrolla una mujer Turner. Al igual que en los neuropsicológicos, no necesariamente dependen de la expresión fenotípicas del problema genético, sino, de las experiencias y circunstancias diarias que vive una paciente Turner y sus características físicas. 

4.1. Aspectos Generales

Desde el momento del diagnóstico, es importante que los padres comprendan que cada niña, adolescente o mujer Turner tienen características particulares que las hacen diferentes a las demás mujeres Turner, por lo que, debe ser tratada de manera individual, dependiendo de sus diferencias individuales. Esto con el fin de que, se logre desarrollar en ella una personalidad firme y autónoma, así como la capacidad para establecer relaciones interpersonales. (López, 2011: 47)

El desarrollo de una persona depende tanto de factores genéticos como ambientales. Los factores genéticos suministran todas las capacidades propias del desarrollo de una persona y no son modificables. Por otro lado, los factores ambientales establecen la forma en que se expresan aquellas capacidades genéticas; éstas pueden ser modificadas a través de programas de estimulación e intervención temprana. 

Por lo tanto, los padres de niños con cualquier trastorno de desarrollo, deben buscar entregar estímulos adecuados, con el fin de aprovechar al máximo sus potencialidades y capacidades, además de neutralizar aquellas debilidades que evitan el óptimo desarrollo del paciente.  (López, 2011: 48)

Según la Dra. Isabel Del Corral Robles, psicóloga española, luego del diagnóstico, existen 2 momentos que preocupan mucho a los padres y los médicos referente a la capacidad intelectual y psicológica de las niñas Turner: 

El primero es su capacidad intelectual, ya que, casi siempre, se relaciona de manera automática la palabra "Síndrome" con la presencia de un retraso mental. El segundo, y sobre todo cuando el diagnóstico se da en la infancia o pubertad, aparece la incertidumbre sobre la influencia del síndrome sobre la conducta y las relaciones sociales de la niña  (Del Corral, 2011:61)
4.2. Posibles complicaciones psicológicas 

Las posibles complicaciones psicológicas que pueden surgir en una paciente Turner dependen, en la mayoría de los casos, de las reacciones vivenciales de cada paciente; por lo que, son tan variables como casos existen alrededor del mundo. A continuación se presentan aquellas que pueden darse durante la infancia:

Problemas psicológicos infantiles: Han sido los más estudiados por los investigadores:

A. Infantilismo general: Generalmente tienen actitudes y comportamientos de niñas menores a su edad cronológica, éste está relacionado con la sobreprotección de los padres hacia su hija “enferma”. Por ello también pueden ser estas niñas más dependientes de sus padres o profesores. Es fundamental, entonces, examinar la forma en que la tratan. 

B. Ansiedad, nerviosismo: Es muy común que estas pacientes presenten períodos de ansiedad y nerviosismo alto en su vida diaria. Los médicos discuten la presencia o no de una base endógena (si depende de  algún factor interno).

C. Problemas de adaptación e integración escolares: Suelen presentar problemas en la escuela con sus compañeros. Les cuesta entablar una relación interpersonal debido a que poseen pocas habilidades sociales, aunque cuando logran entablar amistades de confianza, se muestran abiertas y cariñosas con ellos. 
D. Necesidad de rutinas prestablecidas: Necesitan tener el control y un orden sobre lo que realizan a diario, les cuesta realizar cambios en su rutina y tratan de evitarlo a toda costa. Se frustran cuando deben realizar algo diferente a lo prestablecido.  (Del Álamo, 2005: 2)
De igual forma, se presentan ciertas complicaciones durante la pubertad y la juventud. Suelen ser lo más notorios debido a que es cuando más evidentes son las diferencias con sus compañeras de la misma edad. 

Problemas psicológicos juveniles: Se citan como posibles complicaciones:

A. Mayor dependencia de la familia de origen: Se sienten más seguras cuando están con sus familias debido a que se sienten protegidas por ellos. 
B. Peor aceptación del propio cuerpo y distorsión del esquema corporal: Debido a las características físicas y biológicas, es difícil para ellas aceptar su condición y sobrellevarla. 

C. Baja autoestima: Debido a sus características y a su rendimiento escolar, pueden llegar a tener sentimientos de inferioridad respecto a sus compañeras, llevándoles a presentar períodos de depresión. Buscan constantemente la aprobación social e imitar a quien admiran; esto debido al miedo de expresar sus sentimientos y opiniones. 
D. Problemas de relación social: les cuesta establecer relaciones sociales debido a que piensan constantemente si caerán bien a los demás y cómo se interpretará lo que dicen o hacen. Se dejan muchas veces atropellar por los demás. Tienen una ansiedad social “tipo escénico”.

E. Tienen pocos amigos y de menor edad que el de ellas: Al presentar un infantilismo emocional, buscan relacionarse con personas menores a ellas, con quienes se sienten más cómodas y seguras. 
F. Mayor grado de ansiedad y depresión: Presentan altos estados de depresión, melancolía debido al posible rechazo y discriminación de sus compañeras por sus características físicas  (Del Álamo, 2005: 2)
Las mujeres Turner en la adultez psicológicamente presentan:

A. Poca preferencia por licenciaturas universitarias en carreras técnicas y científicas: Debido a sus habilidades cognitivas, prefieren carreras y diplomados en humanidades o “letras”.

B. Menor proporción de mujeres que forman parejas estables. 

C. Vulnerabilidad ante problemas sociales y de adaptación: Aunque presentan mayor tolerancia a la frustración, suelen presentar complicaciones a la hora de adaptarse a nuevas situaciones y a entablar nuevas relaciones sociales. Por ejemplo, en empleos o estudios superiores. 

D. Pobre concepto de sí mismas en áreas concretas: Dependiendo de los problemas particulares y sus vivencias diarias, suelen tener una imagen errónea de si mismas, aunque, sepan todo lo que son capaces de hacer. Además, suelen presentar fracasos en áreas como la autonomía.  (Del Álamo, 2005: 3).

4.3. Habilidades Sociales

La Dra. Isabel Del Corral, explica en su libro que a las niñas con Síndrome de Turner las caracteriza, como ya se explicó, una mayor dependencia de los padres y profesores. Además, indica que presentan una menor adaptabilidad a llevar una vida de pareja en la adolescencia o la adultez y una escaza capacidad para tomar decisiones por sí mismas.  Por esta razón son fácilmente influenciables por las personas que las rodean (Del Corral, 2011: 65).

Es por eso que, puede surgir un gran retraimiento social por la discriminación y mayor número de bromas que por su talla baja suelen darse. Otra razón es porque las personas que conviven con una niña Turner pueden tratarlas más de acuerdo a su talla que a su edad 

Pero, a pesar de que su capacidad de relacionarse socialmente está disminuida en su conjunto, llama la atención que presentan una buena disposición para relacionarse socialmente en círculos de amigos más restringidos, porque se les hace más fácil responder adecuadamente a grupos pequeños, debido a que se sienten menos examinadas y criticadas, por lo tanto, tienen más confianza para ser ellas mismas.  (Del Corral, 2011: 66)

4.4. Personalidad

Otra de las preocupaciones de los padres es la forma en que el Síndrome de Turner puede afectar la personalidad de la niña. Existe muy poco consenso entre los investigadores, pero, existen varios rasgos típicos en la personalidad de las mujeres Turner.

Presentan un retraso en su madurez emocional. Se las ve más infantiles que sus amigas o hermanas y maduran más tarde que éstas. Dicha inmadurez está claramente determinada por la sobreprotección por parte de sus padres y cuidadores. (Del Corral, 2011: 64) 

Muchos médicos, al atender a una niña Turner, indican a los padres que una actitud de sobreprotección no es beneficiosa, pues están creando una personalidad dependiente e inmadura en la niña. Es por eso que, hasta en su vida adulta, dependen mucho de su familia de origen y les cuesta iniciar una relación estable con una pareja, por miedo a la no aceptación de la infertilidad por parte de la misma.

Por otro lado, la Dra. Del Corral confirma lo explicado acerca de la baja autoestima que puede surgir en las pacientes con Síndrome de Turner. Indica que es muy frecuente que las niñas presenten baja autoestima por la propia imagen que tienen de sí mismas como consecuencia de su talla baja y otros rasgos, por las cuales, pueden llegar a ser víctimas de burlas. 

Debido a esto, es necesario buscar estrategias que ayuden al fortalecimiento de su autoestima. Podría ayudar la introducción de la paciente en actividades como el deporte, así como, el inicio oportuno del tratamiento hormonal para el desarrollo de los caracteres sexuales secundarios. (Del Corral, 2011: 64)

4.5. Comportamiento

Una de las preguntas que frecuentemente se hacen los padres es, al igual que la personalidad, si el comportamiento de la niña puede verse afectado por la presencia del Síndrome. La Dra. Isabel Del Corral entrega una respuesta a esta interrogante:

“Los problemas conductuales que suelen aparecer se deben más bien a ciertos factores vivenciales que pueden influir sobre el comportamiento de una paciente con Síndrome de Turner. Entre estos tenemos posibles episodios de hiperactividad y déficits de atención. Estos suelen más comunes entre las niñas y adolescentes Turner. Cuando estos episodios son acentuados pueden traer problemas en la escolaridad y requieren de tratamiento como programas de modificación conductual”  (Del Corral, 2011: 64)

4.6. Rendimiento Escolar

Los expertos afirman que estas pacientes presentan una mayor preocupación por su rendimiento escolar, les gusta realizar sus tareas de manera adecuada. Incluso, algunos maestros explican que son niñas con una alta capacidad de trabajo. Por lo tanto, dejando de lado sus problemas en matemática y percepción espacial, su rendimiento no es menor ni se desvía significativamente de sus compañeros.  (Del Corral, 2011: 66)

Sin embargo, muchos investigadores recomiendan que, en caso de que su rendimiento no sea el esperado, se busque ayuda profesional para trabajar materias como matemática y dibujo y para la modificación conductual, en caso de ser necesario.  (Del Corral, 2011: 66)

Además, las mujeres Turner tienen mayor capacidad para aquellas carreras que tienen que ver con las ciencias humanísticas o sociales, como ya se explicó anteriormente. Sin embargo, pueden elegir cualquier carrera que deseen porque con la colaboración de los maestros son capaces de desempeñarse adecuadamente en cualquier carrera con igual rendimiento al de sus compañeros, siempre y cuando presenten vocación y las aptitudes necesarias.  (Del Corral, 2011: 67)

5. TERAPÉUTICA
Luego de haber establecido cuales son las características clínicas, aspectos neuropsicológicos y psicosociales que provienen por la presencia del Síndrome de Turner, es necesario exponer cuales son algunos de los tratamientos que usualmente se utilizan. Entre los principales se encuentran el tratamiento para el crecimiento y para las alteraciones ginecológicas; además del apoyo psicológico necesario para el fortalecimiento de personalidad y autoestima en estas pacientes. 

5.1. Tratamiento para el crecimiento

Antes de establecer en qué consiste el tratamiento con la hormona de crecimiento, es  importante establecer cómo crece una paciente afectada con Síndrome de Turner. 

5.1.1. Crecimiento en una niña Turner
: 

Existe un patrón muy característico en el Síndrome de Turner, cuando no se administra el tratamiento necesario. Como ya se ha indicado, desde el desarrollo en el útero, comienza a retrasarse el crecimiento de la niña, por lo que, cuando nace hay un retraso medio de unos 2 o 3 cm. Es decir, miden alrededor de 47 y 48 cm.  Después, su talla sigue retrasándose progresivamente, de tal manera que, cuando tienen 1 año, miden unos 10 cm. menos que las otras niñas. Durante toda la infancia se sigue alejando su crecimiento del de las otras niñas de su edad. En la pubertad, no se da el estirón esperado por la falta de hormonas necesarias en esta etapa y se hace más evidente el retraso. Cabe recalcar que una mujer Turner continúa su proceso de crecimiento hasta los 19 años debido al cierre tardío de los cartílagos de crecimiento, recuperando algo de la talla perdida. Finalmente, la talla media esperada para una paciente con Síndrome de Turner es de 1,43 o 1,44; es decir, unos 20 cm. menos que una mujer adulta promedio.  (Sociedad Española de Endocrinología y Nutrición, 2009: 11-12)
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Tabla de crecimiento de una paciente con Turner

5.1.2. Tratamiento con Hormona de crecimiento
: 

Aunque se sabe que las pacientes Turner no carecen de hormona de crecimiento, el tratamiento con  la aplicación de esta hormona de manera externa subcutánea desde los 3 años de edad, acelera la velocidad de crecimiento y aumenta su talla final. La administración del tratamiento debe ser diaria en dosis elevadas; tiene algunos efectos secundarios, aunque son infrecuentes, como mayor intolerancia a la glucosa, lo que podría traer el desarrollo de diabetes; mayor retención de líquidos, lo que aumenta los edemas de manos y pies y aumenta el número de lunares que presentan.  (López, 2011: 25-28) 
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Dispositivo para administración de la Hormona de crecimiento
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Dispositivo para administración de la Hormona de crecimiento (modelo actual)
5.1.3. Tratamiento con Oxolandrona: 

La Sociedad Española de Endocrinología y Nutrición indica la existencia de otros tratamientos que ayudan en el crecimiento de las niñas con Turner. La Oxolandrona es una hormona sintética parecida a la hormona sexual masculina, que provoca la aceleración en la velocidad del crecimiento, pero también cierra rápidamente los cartílagos, provocando un crecimiento final menor al de la hormona de crecimiento. Cabe recalcar que, en dosis bajas, no presenta efectos secundarios. Pero, en dosis altas, trae consigo aumento de vello, aumento de la musculatura, entre otros. 

5.1.4. Tratamiento con alargamiento óseo: 

Existe otra posibilidad de tratamiento, expuesto por la Sociedad Española de Endocrinología y Nutrición. Se trata de un alargamiento quirúrgico de las extremidades. Dicho tratamiento puede ser útil para aquellas mujeres que han alcanzado una talla final tan baja que pueda traer consigo graves consecuencias psicológicas. Se las puede realizar, según los médicos, una vez que haya finalizado el crecimiento. Su recuperación es muy lenta y requiere de grandes esfuerzos físicos y psicológicos por parte de la paciente. Con este tratamiento se puede ganar de 12 a 14 cm.  (Sociedad Española de Endocrinología y Nutrición, 2009: 13-14) 

5.2. Tratamiento Ginecológico

Las complicaciones más graves en el Turner son las del desarrollo ginecológico. A continuación se establece cuáles son estas afectaciones y cuál es el tratamiento especializado para manejarlas adecuadamente. 

5.2.1. Desarrollo Ginecológico en el Turner
: 

En el síndrome de Turner existe una anomalía en los órganos sexuales, sobre todo en las gónadas. Lo que significa que el desarrollo de los ovarios se interrumpe en el período embrionario, a las pocas semanas de la gestación. A partir de las 12 semanas, las células germinales (ovocitos) presentan dificultades en su división y reproducción, por lo que comienza una pérdida acelerada de los mismos, causada por la ausencia del cromosoma X. Gracias a esta pérdida, los ovarios son sustituidos por pequeñas estructuras en forma de cintillas, que no producen hormonas. A pesar de esto, los órganos femeninos se desarrollan gracias al aporte hormonal materno. Pero, después del nacimiento, la diferenciación de los genitales externos cesa, dando lugar a un infantilismo sexual  (López, 2011: 30). 
Durante la pubertad, etapa de aparecimiento de los caracteres sexuales secundarios, el desarrollo mamario y la menstruación se encuentra afectada en un 80% de los casos, debido a que dependen de los estrógenos ováricos no presentes. Mientras que, el crecimiento de vello se da de forma espontánea ya que depende de otras hormonas que están presentes en las pacientes Turner. Además, es muy poco probable que una mujer Turner quede embarazada debido a que la función ovárica se encuentra afectada.
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Órganos sexuales en el Síndrome de Turner

5.2.2. Tratamiento Hormonal: 

La literatura médica indica cuál debe ser el tratamiento hormonal necesario para alcanzar un desarrollo ginecológico lo más normal posible para las mujeres Turner, llegando a tener una vida sexual activa satisfactoria. Además de otros efectos positivos de la administración de este tratamiento. 

La terapia hormonal sustitutiva ayuda a la mujer Turner a alcanzar el desarrollo, lo más normal posible, de los caracteres sexuales secundarios: desarrollo de las mamas, aumento de flujo y de la secreción del cuello del útero, etc., incluso durante los dos primeros años de tratamiento aparecen las menstruaciones. El tratamiento hormonal ayuda también para: prevención de complicaciones cardiovasculares, estimulación del desarrollo neurológico y prevención de osteoporosis durante la edad adulta.  (López, 2011: 32). 

La edad más idónea para iniciar con este tratamiento es el momento fisiológico más tardío (12 – 13 años). Además, existen varias formas para administrarla: con pastillas, parches, grageas, gotas y combinaciones de formas entre estrógenos y progesterona. Se debe iniciar con dosis bajas de estrógenos para irlas aumentando poco a poco hasta que, al año o año y medio, cuando aparece la menstruación, se realice un cambio y se inicie  con progesterona. Esto con el fin de imitar de manera natural lo que sucede en el cuerpo el momento de la menstruación.  (López, 2011: 32-33) 
5.3. Apoyo Psicológico

Luego de que una niña ha sido diagnosticada con Turner, es imprescindible que ella y su familia inicien un tratamiento psicológico. Dicho tratamiento debería ser tendiente a tratar temas como la confianza en sí mismas, sus relaciones sociales y la excesiva dependencia de su familia. 
Es necesario, después del diagnóstico, establecer planes tanto para la atención médica como psicológica para reforzar la autoestima de estas pacientes y fortalecer las relaciones sociales, educacionales y de empleo. La atención psicológica debe prevenir la aparición de dificultades y garantizar un desarrollo completo de su personalidad. Es importante estar pendiente de su desarrollo escolar o laboral, ya que las dificultades de aprendizaje no desaparecen con la edad. En la mujer adulta, estos problemas, así como la inmadurez emocional, pueden ser un obstáculo para alcanzar la independencia de la familia de origen. Además, se debe trabajar también la educación sexual, así como la información acerca de diferentes técnicas reproductivas. En muchos países, estos fines se alcanzan a través de grupos de apoyo o de asociaciones de pacientes afectadas (Alpera, Borras, López, & Martin, 2003: 15 – 16)

5.4. Recomendaciones finales en el tratamiento

El Dr. Enrique Galán, pediatra español, plantea algunas recomendaciones médicas importantes, que deben ser tomadas en cuenta por los padres de una paciente con Síndrome de Turner el momento de una visita al médico de cabecera. 

“El Síndrome de Turner requiere de una valoración y seguimiento constante y periódico por parte de médicos y padres de familia. Algunas recomendaciones son:

1. Examen de los pulsos periféricos y toma de la presión arterial. No se debe olvidar que la hipertensión se presenta en el Síndrome de Turner y deben descartarse causas cardiacas o renales.

2. Valorar en cada visita la posibilidad de otitis media y otitis serosa que son causas frecuentes de hipoacusia. 

3. Considerar realizar cirugía plástica del cuello si el paciente presenta rasgos dismórficos marcados.

4. Vigilancia de la dieta y control de peso para evitar la obesidad.

5. Vigilancia anual de glucosa en orina para descartar la intolerancia a la glucosa y diabetes II. 

6. Estimular la colaboración con las asociaciones de enfermos correspondientes”  (Galán, 2010: 103)
6. ASOCIACIONES Y GRUPOS DE CONTACTO TURNER EN ECUADOR
Existen, en algunos países los llamados Grupos de contacto Turner. Estos aparecieron en Dinamarca hace unos 15 años. Normalmente, están formados por niñas y mujeres con Turner, así como sus padres. El objetivo principal de dichos grupos son las reuniones varias veces al año para intercambiar experiencias y hablar de sus problemas. Así también, invitan a médicos u otros profesionales para recibir información y para que respondan a sus preguntas y dudas. La experiencia, hasta el momento, ha sido muy positiva. En el Ecuador, se ha formado, desde hace 11 años la FUNDACIÓN ECUATORIANA PARA LA AYUDA AL SÍNDROME DE TURNER (FEPAST). 

6.1. FEPAST ECUADOR

La Fundación Ecuatoriana para el Síndrome de Turner inició de manera espontánea con la agrupación de sus miembros, personas que están directamente involucradas con esta anomalía. 

FEPAST funciona desde el 2001, cuando se formaron sus estatutos y se sometieron a aprobación del entonces Ministerio de Bienestar Social (actualmente Ministerio de Inclusión Económica y Social) del Ecuador. Estos estatutos fueron aceptados por acuerdo Ministerial No. 237 del 22 de Noviembre de 2001 y declarando su personería jurídica. 

“Es una entidad privada radicada en Quito, con personería jurídica sin fines de lucro; fue creada y organizada con el fin de realizar actividades tendientes a brindar bienestar, apoyo y mejorar la vida de niñas y mujeres afectadas con el Síndrome de Turner”  (FEPAST, 2001: 1)

Lamentablemente, la FEPAST, cesó funciones por un periodo aproximado de 10 años. A finales del 2011, mujeres afectadas por esta anomalía genética, han retomado el trabajo para reactivar la fundación; debido a que, han visto la necesidad de difundir la existencia del síndrome, sus causas, posibles afectaciones y tratamiento.

Es por eso que, se hace necesario establecer la filosofía de trabajo que llevará la Directiva durante este periodo de funciones que han iniciado desde finales del 2011. A continuación se establece el plan estratégico que ha planteado la nueva Directiva y que ha sido sometida a votación en Asamblea General. 

FEPAST busca “apoyar al desarrollo físico, emocional y psicológico de las mujeres y niñas de todo el país que padecen Síndrome de Turner; a través de información, asistencia médica y psicológica”. Por otro lado, su Visión es la de “ser una Fundación con figura nacional reconocida por su tarea integral con las mujeres afectadas por el Síndrome de Turner y sus familias” (FEPAST, 2012).  
Su principal objetivo se centra en buscar información y medios necesarios para brindar asesoramiento sobre el tratamiento, estudios médicos y consultas con especialistas; organizar congresos, charlas educativas y preventivas sobre el Síndrome de Turner con el fin de mejorar las condiciones sociales de vida y marginación que sufren las mujeres y niñas con este Síndrome (FEPAST, 2012).  

Sus líneas de acción giran entorno a la difusión: concientización, sensibilización y orientación acerca del Síndrome de Turner; integración y fortalecimiento: apoyo mutuo entre miembros de la Fundación y asociaciones con diferentes instituciones afines (FEPAST, 2012).  

Entre los proyectos que busca desarrollar está la creación del Manual de Actuación para padres de niñas con Síndrome de Turner, creación de los grupos de apoyo mutuo entre los miembros de la fundación,  colaboración entre fundaciones e instituciones, creación de una página web para dar a conocer sobre el Síndrome de Turner en el Ecuador, sistema informático para el desarrollo de una base de datos y estadístico sobre las mujeres Turner en el Ecuador. (FEPAST, 2012)  
Desde que se retoma el trabajo, se han logrado una serie de pasos con el fin de sacar adelante lo iniciado por los padres de familia hace 11 años, que lamentablemente, no se dieron en aquel tiempo. Entre estos están: reunión con médicos endocrinólogos, con el fin de dar charlas de información a padres y niñas para difundir la existencia de la fundación; establecimiento de relaciones fraternas entre todos sus miembros en momentos de recreación y diversión; reunión con la Vicepresidencia de la República para la búsqueda de la carnetización de las miembros en el CONADIS. 

Queda mucho camino por recorrer pero se está llegando a la meta paso a paso. En estos meses se ha iniciado una restructuración del plan estratégico de la fundación y la elaboración del Reglamento Interno y del Plan Operativo Anual. Pero, la directiva y el resto de los miembros de FEPAST están haciendo lo posible por sacar la fundación adelante en beneficio de aquellas mujeres afectadas con esta anomalía. 

6.2. Primer estudio realizado por FEPAST

Con el fin de determinar y jerarquizar las necesidades e intereses de las personas con Síndrome de Turner, el día 12 de noviembre de 2011, en Asamblea General, la Directora de la Fundación, María Bernarda Estévez, aplicó una encuesta para recoger las consideraciones de dichos miembros. 

“En el mencionado estudio se clasificaron las necesidades e intereses en: 

1. Informativos – científicos: que impliquen extracción y difusión de información científica sobre la alteración (salud, educación e información)

2. Terapéuticas: que impliquen apoyo terapéutico para facilitar el cumplimiento y seguimiento del tratamiento farmacológico.

3. Psicológicas: que impliquen apoyo psicológico a las pacientes y sus familias

4. Económicos: que incluye fuente de financiamiento para la adquisición de los fármacos.

5. Sociales: que incluye apoyo para la inclusión social escolar o laboral y recibir un buen trato”  (Estévez, 2011: 6)

Todas las preguntas del estudio fueron elegidas por los miembros, como asuntos de “alta prioridad”. El aspecto al que menor importancia se dio fue el eje Económico, que de una u otra manera afecta el tratamiento. De cualquier forma, el porcentaje que tuvo este eje fue elevado, pues alcanzó un 83.92%. 

Por otro lado, el eje Informativo Científico fue el eje que tuvo mayor importancia ya que para el 95.26% de los miembros encuestados es vital informarse sobre las causas, manifestaciones y terapias o tratamientos del Síndrome. Cabe recalcar que esto se ajusta perfectamente con la elaboración del MANUAL DE ACTUACIÓN a realizarse con este proyecto de fin de carrera.

Como segundo eje de importancia se presenta el Social con un 92,86%. Es decir que, para los miembros es necesario tomar en cuenta la inclusión social, el trato igualitario y cortés de las mujeres con Síndrome de Turner. 

Como tercer eje de importancia está el Terapéutico con un 90,47% de los miembros que consideran vital comprender la utilidad de la medicina recetada, el recibir soporte en el tratamiento y el control cuidadoso en la aplicación del tratamiento. 

Finalmente, como cuarto eje se considera el eje Psicológico con un 89,29% de apoyo de los miembros. Lo quiere decir que también debe ser considerado el apoyo psicológico que reciban tanto las pacientes como sus familiares.

En conclusión, se puede mencionar que la principal necesidad e interés por parte de las miembros de la fundación, y el primer eje de trabajo de FEPAST, es la difusión nacional de la existencia del Síndrome Turner, sus manifestaciones, causas y tratamientos para una mayor aceptación y manejo del mismo entre quienes están involucrados debido a que lo padecen o porque son familiares cercanos de una paciente.  (Estévez, 2011: 10-15)
CAPÍTULO IV

MARCO METODOLÓGICO

1. POBLACIÓN

Se trabajó con los miembros activos de la Fundación Ecuatoriana para ayuda al Síndrome de Turner (FEPAST). Para esto, se conformaron dos grupos grandes de trabajo:

En el primero, se contó con el apoyo de niñas, adolescentes y mujeres afectadas con el síndrome, comprendidas entre los 2 y 40 años de edad y, en el caso de las más pequeñas, participaron sus madres (3). A este grupo se le aplicó una encuesta.
En el  segundo grupo de trabajo, se contó con el apoyo de 15 miembros de la fundación, comprendidos entre los 2 y 40 años, tomando el apoyo de las madres para las más pequeñas (5 madres), al igual que en el primer grupo. A estos se le aplicó una entrevista abierta.

Tanto el primero como el segundo grupo fueron divididos en subgrupos:

1.1. Grupo encuestado

En éste, la división en subgrupos, según el rango de edad, se realizó debido a que las manifestaciones del Síndrome son diferentes en cada uno de los rangos, puesto que el tipo de información y el enfoque, son diferentes tanto para los familiares (madres) como para las mismas niñas.
Los rangos de edad fueron distribuidos de la siguiente manera: 

· Madres de niñas Turner de 0 a 6 años  - participaron 3 personas
· Niñas de 7 a 12 años que pueden ser ayudadas por sus padres. – participaron 3 personas
· Mujeres de 13 a 18 años – participaron 4 personas
· Mujeres de 19 años en adelante – participaron 15 personas

El universo encuestado es el total de miembros activos de la Fundación FEPAST hasta la fecha en que se realizó la aplicación de las fuentes de información.  
1.2. Grupo entrevistado

En el segundo grupo, se dividió a los participantes,  según su estrato socio-económico, para lo cual, se tomó en cuenta los indicadores dados por el INEC como: vivienda, educación, economía familiar, bienes, tics (tecnologías de la información y comunicación) y hábitos de consumo; clasificándoles por clases sociales A, B, C+, C- y D. 

La división de este grupo se realizó con el fin de conocer cómo la presencia del Síndrome es entendida, enfocada y tratada en los diferentes estratos socio-económicos.

Los estratos socio-económicos son los siguientes: 

1.2.1. Clase A

A esta clase pertenecen, según el INEC, aquellas personas que tienen una vivienda propia, presentan todos los servicios básicos (luz, agua, teléfono), 2 o más vehículos, televisión por cable en varias unidades, computadoras con servicio de internet, personas con instrucción superior o de cuarto nivel con empresas propias, que asisten a los centros comerciales como hábito de consumo. 

1.2.2. Clase B

En esta se encuentran, según el INEC, aquellas personas que tienen una vivienda propia, presentan los servicios básicos, televisión por cable en una entidad, un vehículo, computadoras y servicio de internet, personas con instrucción superior y profesionales técnicos. 

1.2.3. Clase C+

La clase C+ está conformada por aquellas personas que tienen una vivienda propia o de algún familiar, televisiones a color sin cable, servicio de internet y una computadora, personas con instrucción de secundaria completa, normalmente comerciantes. 

1.2.4. Clase C-

Está conformada por las personas que presentan una vivienda arrendada, dos televisiones a color sin cable, computadora de escritorio con servicio de internet, son personas con instrucción primaria completa, normalmente comerciantes. 

1.2.5. Clase D

Aquí se encuentran las personas con una vivienda arrendada, con una televisión a color sin cable, sin computadoras ni servicio de internet; son personas con nivel primario completo, normalmente trabajadores no clasificados o comerciantes.  
2. CONSENTIMIENTO

Una vez definida la muestra, conformados los grupos y diseñados los instrumentos de investigación, se procedió a solicitar el permiso para la aplicación de los mismos, a la directiva de la Fundación Ecuatoriana para ayuda al Síndrome de Turner (FEPAST). Con oficio del 27 de marzo del 2012, la Directiva autorizó dicha aplicación durante la sesión de la Asamblea General del 14 de abril de 2012, con una presentación al pleno donde se solicite la cooperación para obtener la información requerida.   

La Directiva de la Fundación, además, solicitó que, los resultados que arrojen los instrumentos puedan ser retroalimentados y entregados al pleno de la Fundación, con el fin de que sean manejados como un estudio realizado por FEPAST. 
Además, se solicitó el consentimiento de los participantes antes de la aplicación en una charla preparatoria informativa. 
3. INSTRUMENTOS Y FUENTES DE INFORMACIÓN 

Tal como se señaló anteriormente se utilizaron 2 instrumentos de investigación que permitieron cumplir con los objetivos planteados para cada uno. Ambos instrumentos están estrechamente relacionados ya que buscan conocer más a profundidad como los rasgos propios del Turner afectan la forma de vida y las relaciones de las pacientes con su entorno. 

A continuación, se presenta con mayor detalle en qué consiste cada uno de los instrumentos que se utilizaron:

3.1. Cuestionario para madres y pacientes Turner

El primer instrumento fue la aplicación de un cuestionario cerrado a 25 de los miembros de FEPAST, desde los 2 hasta los 40 años, para lo cual se realizó un cuestionario por cada rango de edad elaborado por la autora del proyecto. Los cuestionarios tienen como propósito, conocer la realidad del entorno de las niñas y mujeres afectadas con el Síndrome de Turner y como ha sido su convivencia con el mismo hasta el momento. 

Cada uno de los cuestionarios consta de tres apartados: Una introducción donde se explica a los encuestados los motivos y fines que tiene la misma y las razones por las cuáles se busca la recopilación de la información. Además, indica que la encuesta tiene fines únicamente estadísticos y se guardará la confidencialidad de la información. 

Seguidamente se incluyen las instrucciones necesarias para que el encuestado pueda responder adecuadamente. Entre éstas: no señalar más de una opción, leer detenidamente, claridad en las respuestas y sinceridad. 

Cada una de las preguntas de las encuestas está enfocada a medir 4 indicadores específicos: 

· Efectos Psicológicos: Mide aquellos aspectos donde se refleja el estado emocional y el efecto del Síndrome de Turner sobre la persona, así como el proceso de adaptación de las pacientes a partir del diagnóstico.
· Impacto Social-Familiar: Busca conocer la manera en que se dan las relaciones interpersonales de las pacientes a partir del diagnóstico; además de la forma en que la familia puede verse afectada o no por la presencia del Turner dentro de su dinámica, por ejemplo, separaciones familiares o discriminaciones de otros familiares. 
· Tratamiento Médico: Mide la forma en que los médicos proveen una cobertura adecuada de conocimiento y trabajo con las familias donde existe un caso con Síndrome de Turner. Así mismo, intenta conocer la eficacia para que se dé el diagnóstico de manera rápida y efectiva a través del número de médicos visitados para la realización del diagnóstico definitivo.   
· Experiencia Educativa: Busca conocer el proceso educativo llevado a cabo por las pacientes con Turner, así como, las posibles dificultades que pueden surgir durante el mismo debido a esta anomalía. De igual forma, la importancia que tiene para las evaluadas la existencia de un manual que ayude a conocer más acerca de este síndrome. 
Los cuestionarios están conformados por un número específico de preguntas o ítems. El cuestionario del primer rango de edad tendrá 16 preguntas; el del segundo, 20 preguntas y el tercero y cuarto, 21 preguntas. 

La diferencia en el número de preguntas se debe a que los indicadores de efectos psicológicos y experiencia educativa, tienen un mayor número de preguntas ya que van dirigidas a los rangos mayores, que contienen temas que no aplican a las más pequeñas, como por ejemplo la especialidad tomada en el Bachillerato o la carrera que sigue o siguió en la Universidad. 

Por otra parte, el contenido de los ítems es unidimensional pues cada uno evaluará una sola dimensión o indicador de los cuatro que se toman en cuenta. 

Finalmente, es necesario mencionar que los ítems serán definidos de manera exhaustiva y tendrán la claridad necesaria tomando en cuenta el nivel sociocultural de las personas que serán encuestadas.  

3.1.1. Preguntas por indicador:

A continuación, se encuentran las preguntas o ítems que los cuatro indicadores miden en los cuestionarios divididos para cada uno de los rangos de edad, que se han tomado en cuenta. 

	Niñas de 0 a 6 años (3)

	
	Indicador
	Símbolo
	Pregunta

	1
	Tratamiento Médico
	M
	1
	¿Cómo se percató que su hija presentaba alguna complicación en su salud (Síndrome de Turner)?

	
	
	
	3
	¿A cuántos médicos debió visitar para tener un diagnóstico definitivo?

	
	
	
	4
	¿Tuvo acceso a información sobre el Síndrome de Turner?

	
	
	
	6
	¿Su médico le explicó, el momento del diagnóstico, en qué consistía el Síndrome?

	
	
	
	7
	¿Supo, inmediatamente, en qué consistía el tratamiento para el Síndrome?

	
	
	
	15
	¿Actualmente, presenta alguna complicación médica referente al Síndrome? ¿Cuál?

	2
	Impacto Social Familiar
	S
	8
	¿Se han presentado cambios en su dinámica familiar a partir del diagnóstico del Turner?

	
	
	
	9
	¿Ha sido posible enfrentar esos cambios en la dinámica familiar y superarlos?

	
	
	
	10
	¿El diagnóstico del Turner ha traído complicaciones entre los miembros de su familia?

	
	
	
	11
	¿Qué tipo de complicaciones pudieron surgir?

	
	
	
	12
	¿En su entorno familiar, se ha logrado aceptar la presencia del Turner?

	
	
	
	13
	¿Con cuál de estas palabras describiría la relación familiar con su hija? (dependencia, independencia, pena y culpa, alegre y atento a sus necesidades)

	3
	Efectos Psicológicos
	P
	2
	¿Cuándo se le diagnosticó a su hija el Síndrome de Turner, cuál fue su primera reacción?

	
	
	
	5
	¿Supo desde un primer momento, luego del diagnóstico, cómo debía actuar con su hija frente a esta anomalía?

	4
	Experiencia Educativa
	E
	14
	¿Alguna vez su niña ha presentado dificultades en su centro infantil? ¿De qué tipo?

	
	
	
	16
	¿Cree usted que es necesario contar con un manual que ayude a un conocimiento que permita un manejo más eficaz del Síndrome de Turner?


Tabla 2: Preguntas de encuesta Rango 0 a 6 años

	Niñas de 7 a 12 años (3)

	
	Indicador
	Símbolo
	Pregunta

	1
	Tratamiento Médico
	M
	1
	¿Cómo se percataron sus padres que presentaba alguna complicación en su salud (Síndrome de Turner)?

	
	
	
	3
	¿A cuántos médicos debió visitar para tener un diagnóstico definitivo?

	
	
	
	4
	¿Tuvo acceso a información sobre el Síndrome de Turner?

	
	
	
	6
	¿Su médico le explicó en qué consistía el Síndrome?

	
	
	
	19
	¿Actualmente, presenta alguna complicación médica referente al Síndrome? ¿Cuál?

	2
	Impacto Social Familiar
	S
	7
	¿Se han presentado cambios en la dinámica de su familia por la presencia del Turner?

	
	
	
	9
	¿El diagnóstico del Turner ha traído complicaciones entre los miembros de su familia?

	
	
	
	10
	¿Qué tipo de complicaciones pudieron surgir?

	
	
	
	11
	¿En su entorno familiar, se ha logrado aceptar la presencia del Turner?

	
	
	
	12
	¿Con cuál de estas palabras describiría la relación familiar con su familia? (dependencia, independencia, pena y culpa, alegre y atento a sus necesidades)

	
	
	
	15
	¿Cómo le tratan las personas que le rodean?

	
	
	
	16
	¿Cómo son sus relaciones sociales con otras personas?

	
	
	
	18
	¿En alguna ocasión ha sido víctima de discriminación? ¿De qué tipo?

	3
	Efectos Psicológicos
	P
	2
	¿Cuándo se enteró que tenía Síndrome de Turner, cuál fue su primera reacción?

	
	
	
	5
	¿Supo la manera en que debía actuar frente a esta anomalía? 

	
	
	
	8
	¿Ha sido posible enfrentar esos cambios y superarlos?

	
	
	
	13
	¿Ha podido tomar decisiones de manera independiente sin la búsqueda de ayuda por parte de algún familiar o amistad?

	
	
	
	14
	¿Necesita de ayuda externa para enfrentar dificultades de tipo emocional? 

	4
	Experiencia Educativa
	E
	17
	¿Alguna vez ha presentado dificultades académicas? ¿De qué tipo?

	
	
	
	20
	¿Cree usted que es necesario contar con un manual que ayude a un conocimiento que permita un manejo más eficaz del Síndrome de Turner?


Tabla 3: Preguntas de encuesta Rango 7 a 12 años

	Niñas de 13 a 18 años (4)

	
	Indicador
	Símbolo
	Pregunta

	1
	Tratamiento Médico
	M
	1
	¿Cómo se percataron sus padres que presentaba alguna complicación en su salud (Síndrome de Turner)?

	
	
	
	3
	¿A cuántos médicos debió visitar para tener un diagnóstico definitivo?

	
	
	
	4
	¿Tuvo acceso a información sobre el Síndrome de Turner?

	
	
	
	6
	¿Su médico le explicó en qué consistía el Síndrome?

	
	
	
	20
	¿Actualmente, presenta alguna complicación médica referente al Síndrome? ¿Cuál?

	2
	Impacto Social Familiar
	S
	7
	¿Se han presentado cambios en la dinámica de su familia por la presencia del Turner?

	
	
	
	9
	¿El diagnóstico del Turner ha traído complicaciones entre los miembros de su familia?

	
	
	
	10
	¿Qué tipo de complicaciones pudieron surgir?

	
	
	
	11
	¿En su entorno familiar, se ha logrado aceptar la presencia del Turner?

	
	
	
	12
	¿Con cuál de estas palabras describiría la relación familiar con su familia? (dependencia, independencia, pena y culpa, alegre y atento a sus necesidades)

	
	
	
	15
	¿Cómo le tratan las personas que le rodean?

	
	
	
	16
	¿Cómo son sus relaciones sociales con otras personas?

	
	
	
	19
	¿Ha sido víctima de discriminación? ¿De qué tipo?

	3
	Efectos Psicológicos
	P
	2
	¿Cuándo se enteró que tenía Síndrome de Turner, cuál fue su primera reacción?

	
	
	
	5
	¿Supo la manera en que debía actuar frente a esta anomalía? 

	
	
	
	8
	¿Ha sido posible enfrentar esos cambios y superarlos?

	
	
	
	13
	¿Ha podido tomar decisiones de manera independiente sin la búsqueda de ayuda por parte de algún familiar o amistad?

	
	
	
	14
	¿Necesita de ayuda externa para enfrentar dificultades de tipo emocional? 

	4
	Experiencia Educativa
	E
	17
	¿Alguna vez ha presentado dificultades académicas? ¿De qué tipo?

	
	
	
	18
	¿Qué especialidad desea o eligió en el Bachillerato?

	
	
	
	21
	¿Cree usted que es necesario contar con un manual que ayude a un conocimiento que permita un manejo más eficaz del Síndrome de Turner?


Tabla 4: Preguntas de encuesta Rango 13 a 18 años

	Mujeres de más de 19 años (15)

	
	Indicador
	Símbolo
	Pregunta

	1
	Tratamiento Médico
	M
	1
	¿Cómo se percataron sus padres que presentaba alguna complicación en su salud (Síndrome de Turner)?

	
	
	
	3
	¿A cuántos médicos debió visitar para tener un diagnóstico definitivo?

	
	
	
	4
	¿Tuvo acceso a información sobre el Síndrome de Turner?

	
	
	
	6
	¿Su médico le explicó en qué consistía el Síndrome?

	
	
	
	20
	¿Actualmente, presenta alguna complicación médica referente al Síndrome? ¿Cuál?

	2
	Impacto Social Familiar
	S
	7
	¿Se han presentado cambios en la dinámica de su familia por la presencia del Turner?

	
	
	
	9
	¿El diagnóstico del Turner ha traído complicaciones entre los miembros de su familia?

	
	
	
	10
	¿Qué tipo de complicaciones pudieron surgir?

	
	
	
	11
	¿En su entorno familiar, se ha logrado aceptar la presencia del Turner?

	
	
	
	12
	¿Con cuál de estas palabras describiría la relación familiar con su familia? (dependencia, independencia, pena y culpa, alegre y atento a sus necesidades)

	
	
	
	15
	¿Cómo le tratan las personas que le rodean?

	
	
	
	16
	¿Cómo son sus relaciones sociales con otras personas?

	
	
	
	19
	¿Ha sido víctima de discriminación? ¿De qué tipo?

	3
	Efectos Psicológicos
	P
	2
	¿Cuándo se enteró que tenía Síndrome de Turner, cuál fue su primera reacción?

	
	
	
	5
	¿Supo la manera en que debía actuar frente a esta anomalía? 

	
	
	
	8
	¿Ha sido posible enfrentar esos cambios y superarlos?

	
	
	
	13
	¿Ha podido tomar decisiones de manera independiente sin la búsqueda de ayuda por parte de algún familiar o amistad?

	
	
	
	14
	¿Necesita de ayuda externa para enfrentar dificultades de tipo emocional? 

	4
	Experiencia Educativa
	E
	17
	¿Alguna vez ha presentado dificultades académicas? ¿De qué tipo?

	
	
	
	18
	¿Qué tipo de carrera decidió seguir en la Universidad?

	
	
	
	21
	¿Cree usted que es necesario contar con un manual que ayude a un conocimiento que permita un manejo más eficaz del Síndrome de Turner?


Tabla 5: Preguntas de encuesta Rango 19 años en adelante

3.1.2. Puntuación por indicadores

Para puntuar los indicadores, se utilizaron las siguientes escalas según el número de respuestas existentes. Las alternativas son de afirmación, negación u opción múltiple, de acuerdo a la pregunta del cuestionario o la necesidad de una mayor especificación, según lo requiera cada una de las preguntas del cuestionario. 

A los resultados obtenidos en la encuesta, es necesario valorarlos en función del número de respuestas con relación al universo de la encuesta, se parte de que el total de encuestadas es el 100%, y el número de respuestas similares proporciona un porcentaje, este será el valor que se asigne al indicador. Las escalas que se utilizarán para cada indicador son:

Indicador Tratamiento Médico

Este indicador como ya se anotó anteriormente, tiene como objetivo el de averiguar sobre el conocimiento que los padres y/o la paciente tenían sobre el Síndrome de Turner, y lo valoramos como bajo, medio o alto, de acuerdo con las respuestas obtenidas:

	 
	Indicador
	Símbolo
	Escala

	1
	Tratamiento Médico
	M
	Conocimiento

	
	
	
	Bajo (0 - 33%)
	Medio (34 - 66%)
	Alto (67 - 100%)


Indicador Impacto Social – Familiar

Se observará con este indicador las relaciones familiares y sociales de la paciente, valorándolo subjetivamente en complicadas, normales o excelentes, y calificadas por la propia paciente o sus padres.
	 
	Indicador
	Símbolo
	Escala

	2
	Impacto Social Familiar
	S
	Relaciones Sociales y familiares

	
	
	
	Complicadas          
(0 - 33%)
	Normales 
(34 - 66%)
	Excelentes
(67 - 100%)


Indicador de efectos psicológicos

Las preguntas de este indicador permiten verificar, de manera subjetiva, cómo son las reacciones tanto de la paciente como de su entorno familiar frente al Síndrome de Turner, valorándolas en negativo o positivo.

	 
	Indicador
	Símbolo
	Escala

	3
	Efectos Psicológicos
	P
	Reacciones Psicológicas

	
	
	
	Negativas frente al ST (0 - 50%)
	Positivas frente al ST (51 - 100%)


Indicador de experiencia educativa

Este indicativo tiene dos objetivos, el primero es el de confrontar las dificultades que las pacientes eventualmente han presentado con sus estudios y el segundo es el de conocer sobre la necesidad de contar con un manual sobre el Síndrome de Turner, idea que se ha explicado en otros párrafos de este proyecto de fin de carrera.

	 
	Indicador
	Símbolo
	Escala

	4
	Experiencia Educativa
	E
	Complicaciones en estudios

	
	
	
	SI (0 - 50%)
	NO (51 - 100%)

	
	
	
	Necesidad Manual

	
	
	
	Alta (0 - 50%)
	Baja

(51 - 100%)


Tabla 6: Puntuaciones por Indicador

3.1.3. Aplicación preliminar para validación de la encuesta

Con el fin de establecer si la encuesta es válida, se ha aplicado una encuesta por cada rango de edad, a manera de prueba piloto.  Esta prueba se aplicó a 4 compañeras colegas, quienes dieron algunas sugerencias acerca del contenido de las preguntas, redacción y claridad en el lenguaje tanto de las preguntas como de las instrucciones. 

De esta aplicación se detectó que las instrucciones cumplen su objetivo de aclarar cualquier duda dentro del desarrollo de los cuestionarios y que es necesario realizar una introducción que aclare los motivos para su aplicación. Además que, las preguntas debían buscar utilizar un lenguaje más claro y comprensible, evitando las palabras técnicas que no pueden ser manejadas por los encuestados. 

3.2. Entrevista abierta para madres y pacientes Turner

Adicionalmente, se realizó una entrevista abierta a 15 miembros de la Fundación FEPAST, comprendidas entre los 2 y 40 años. Tomando en cuenta que, dicha entrevista se efectuó con los padres, en el caso de las niñas más pequeñas (2 a 12 años)

Esta entrevista, al ser abierta, consta de una sola pregunta cuyo objetivo es la de que la paciente describa lo que, a su juicio, han sido las experiencias más importantes con el Síndrome. Esta pregunta es: “¿Cómo ha sido su vida a partir del Diagnóstico del Síndrome de Turner?”.  

Fue una entrevista no estructurada debido a que, el instrumento busca que el sujeto dé a conocer lo que, para él, hubiera sido útil e importante escuchar sobre el Síndrome y su tratamiento, al momento del diagnóstico. La pregunta fue aplicada por la entrevistadora y la o el entrevistado respondió conforme a sus vivencias y experiencias. La aplicación se realizó de manera individual a los 15 casos. 

Durante su aplicación, la entrevistadora explicó de qué se trata la entrevista y cuál es el objetivo de la misma. Además, cabe mencionar que la autora conoce a cada uno de los entrevistados y han entablado una relación cercana desde hace algún tiempo. 

Los casos que se utilizan tienen como único fin, el de formar parte de un capítulo del Manual a realizar denominado “Casos de niñas con Síndrome de Turner”, ya que estos buscan orientar a aquellos padres y pacientes para ampliar la visión y el conocimiento sobre este Síndrome. 
CAPÍTULO V

RESULTADOS

1. RESULTADOS CUANTITATIVOS DE LAS ENCUESTAS

1.1. Puntuación por indicadores

Del mismo modo que se dividió la encuesta por rangos de edad, los resultados obtenidos son tabulados de la misma manera. En los siguientes cuadros se puede observar de forma resumida los resultados arrojados en cada pregunta de los cuestionarios. Además de, el porcentaje que representa ese resultado obtenido y el símbolo del indicador que representa. Esto en todas las tablas posteriores para cada rango de edad de las pacientes encuestadas:

	   Niñas de 0 a 6 años (3)

	A
	Pregunta
	Respuesta
	Número
	Porcentaje
	Indicador

	
	¿Cómo se percató que su hija presentaba alguna complicación en su salud (Síndrome de Turner)?
	Pies hinchados
	1
	33,3%
	Tratamiento Médico

	
	
	Falta de crecimiento
	1
	33,3%
	

	
	
	Anomalías externas
	1
	33,3%
	

	
	¿Cuándo se le diagnosticó a su hija el Síndrome de Turner, cuál fue su primera reacción?
	Miedo y preocupación
	3
	100%
	Efectos Psicológicos

	
	
	Desconocimiento
	0
	0%
	

	
	
	Indiferencia
	0
	0%
	

	
	
	Culpa
	0
	0%
	

	
	¿A cuántos médicos debió visitar para tener un diagnóstico definitivo?
	Uno
	 
	1
	33,3%
	Tratamiento Médico

	
	
	Dos a cinco
	 
	2
	66,7%
	

	
	
	Más de cinco
	 
	0
	0%
	

	
	¿Tuvo acceso a información sobre el Síndrome de Turner?
	Si
	 
	3
	100%
	Tratamiento Médico

	
	
	No
	 
	0
	0%
	

	
	¿Supo desde un primer momento, luego del diagnóstico, cómo debía actuar con su hija frente a esta anomalía?
	Si
	 
	0
	0%
	Efectos Psicológicos

	
	
	No
	 
	3
	100%
	

	
	¿Su médico le explicó, el momento del diagnóstico, en qué consistía el Síndrome?
	Si
	 
	3
	100%
	Tratamiento Médico

	
	
	No
	 
	0
	0%
	

	
	¿Supo, inmediatamente, en qué consistía el tratamiento para el Síndrome?
	Si
	 
	0
	0%
	Tratamiento Médico

	
	
	No
	 
	3
	100%
	

	
	¿Se han presentado cambios en su dinámica familiar a partir del diagnóstico del Turner?
	Si
	 
	0
	0%
	Impacto Social Familiar

	
	
	No
	 
	3
	100%
	

	
	¿Ha sido posible enfrentar esos cambios en la dinámica familiar y superarlos?
	Si
	 
	3
	100%
	Impacto Social Familiar

	
	
	No
	 
	0
	0%
	

	
	¿El diagnóstico del Turner ha traído complicaciones entre los miembros de su familia?
	Si
	 
	0
	0%
	Impacto Social Familiar

	
	
	No
	 
	3
	100%
	

	
	¿Qué tipo de complicaciones pudieron surgir?
	Económicas
	 
	2
	66,7%
	Impacto Social Familiar

	
	
	Separación familiar
	 
	0
	0%
	

	
	
	Discriminación
	 
	0
	0%
	

	
	
	Culpa entre padres
	 
	1
	33,3%
	

	
	¿En su entorno familiar, se ha logrado aceptar la presencia del Turner?
	Si
	 
	3
	100%
	Impacto Social Familiar

	
	
	No
	 
	0
	0%
	

	
	¿Con cuál de estas palabras describiría la relación familiar con su hija?
	Dependencia
	 
	2
	66,7%
	Impacto Social Familiar

	
	
	Independencia
	 
	0
	0%
	

	
	
	Pena y culpa
	 
	0
	0%
	

	
	
	Alegre
	 
	1
	33,3%
	

	
	¿Alguna vez su niña ha presentado dificultades en su centro infantil? ¿De qué tipo?
	Si
	Inquieta
	1
	33,3%
	Experiencia Educativa

	
	
	
	Lateralidad
	1
	33,3%
	

	
	
	No
	 
	1
	33,3%
	

	
	¿Actualmente, presenta alguna complicación médica referente al Síndrome? ¿Cuál?
	Si
	Renales
	1
	33,3%
	Tratamiento Médico

	
	
	
	Auditivas
	1
	33,3%
	

	
	
	No
	 
	1
	33,3%
	

	
	¿Cree usted que es necesario contar con un manual que ayude a un conocimiento que permita un manejo más eficaz del Síndrome de Turner?
	Si
	 
	3
	100%
	Experiencia Educativa

	
	
	No
	 
	0
	0%
	


Tabla 7: Resultados de la encuesta Rango 0 a 6 años

	Niñas de 7 a 12 años (3)

	B
	Pregunta No.
	Respuesta
	Número
	Porcentaje
	Indicador

	
	¿Cómo se percataron sus padres que presentaba alguna complicación en su salud (Síndrome de Turner)?
	Muchas enfermedades
	1
	33,3%
	Tratamiento Médico

	
	
	Falta de crecimiento
	1
	33,3%
	

	
	
	Anomalías externas
	1
	33,3%
	

	
	¿Cuándo se enteró que tenía Síndrome de Turner, cuál fue su primer reacción?
	Miedo y preocupación
	3
	100%
	Efectos Psicológicos

	
	
	Desconocimiento
	0
	0%
	

	
	
	Indiferencia
	0
	0%
	

	
	
	Culpa
	0
	0%
	

	
	¿A cuántos médicos debió visitar para tener un diagnóstico definitivo?
	Uno
	 
	1
	33,3%
	Tratamiento Médico

	
	
	Dos a cinco
	 
	1
	33,3%
	

	
	
	Más de cinco
	 
	1
	33,3%
	

	
	¿Tuvo acceso a información sobre el Síndrome de Turner?
	Si
	 
	3
	100%
	Tratamiento Médico

	
	
	No
	 
	0
	0%
	

	
	¿Supo la manera en que debía actuar frente a esta anomalía?
	Si
	 
	2
	66,7%
	Efectos Psicológicos

	
	
	No
	 
	1
	33,3%
	

	
	¿Su médico le explicó en qué consistía el Síndrome?
	Si
	 
	3
	100%
	Tratamiento Médico

	
	
	No
	 
	0
	0%
	

	
	¿Se han presentado cambios en la dinámica de su familia por la presencia del Turner?
	Si
	 
	0
	0%
	Impacto Social Familiar

	
	
	No
	 
	3
	100%
	

	
	¿Ha sido posible enfrentar esos cambios y superarlos juntos?
	Si
	 
	0
	0%
	Efectos Psicológicos

	
	
	No
	 
	3
	100%
	

	
	¿El diagnóstico del Turner ha traído complicaciones entre los miembros de su familia?
	Si
	 
	0
	0%
	Impacto Social Familiar

	
	
	No
	 
	3
	100%
	

	
	¿Qué tipo de complicaciones pudieron surgir?
	Económicas
	 
	3
	100%
	Impacto Social Familiar

	
	
	Separación familiar
	 
	0
	0%
	

	
	
	Discriminación
	 
	0
	0%
	

	
	
	Culpa entre padres
	 
	0
	0%
	

	
	¿En su entorno familiar, se ha logrado aceptar la presencia del Turner?
	Si
	 
	2
	66,7%
	Impacto Social Familiar

	
	
	No
	 
	1
	33,3%
	

	
	¿Con cuál de estas palabras describiría la relación familiar con su familia?
	Dependencia
	 
	1
	33,3%
	Impacto Social Familiar

	
	
	Independencia
	 
	0
	0%
	

	
	
	Pena y culpa
	 
	0
	0%
	

	
	
	Alegre
	 
	2
	66,7%
	

	
	¿Ha podido tomar decisiones de manera independiente sin la búsqueda de ayuda por parte de algún familiar o amistad?
	Si
	 
	2
	66,66%
	Efectos Psicológicos

	
	
	No
	 
	1
	33,3%
	

	
	¿Necesita de ayuda externa para enfrentar dificultades de tipo emocional?
	Si
	 
	2
	66,7%
	Efectos Psicológicos

	
	
	No
	 
	1
	33,3%
	

	
	¿Cómo le tratan las personas que le rodean?
	De acuerdo a su edad
	 
	2
	66,7%
	Impacto Social Familiar

	
	
	De acuerdo a su tamaño
	 
	1
	33,3%
	

	
	¿Cómo son sus relaciones sociales con otras personas?
	No tiene amigos
	 
	2
	66,7%
	Impacto Social Familiar

	
	
	Tiene muchos amigos
	 
	1
	33,3%
	

	
	
	Tiene un amigo
	 
	0
	0%
	

	
	¿Alguna vez ha presentado dificultades académicas? ¿De qué tipo?
	Si
	Dibujo
	0
	0%
	Experiencia Educativa

	
	
	
	Matemática
	2
	66,7%
	

	
	
	
	Lenguaje
	0
	0%
	

	
	
	
	Comportamiento
	1
	33,3%
	

	
	
	No
	 
	0
	0%
	

	
	¿En alguna ocasión ha sido víctima de discriminación? ¿De qué tipo?
	Si
	Burlas
	2
	66,7%
	Impacto Social Familiar

	
	
	
	Maltrato
	0
	0%
	

	
	
	
	Restricciones
	0
	0%
	

	
	
	No
	 
	1
	33,3%
	

	
	¿Actualmente, presenta alguna complicación médica referente al Síndrome? ¿Cuál?
	Si
	Cardíacas
	1
	33,3%
	Tratamiento Médico

	
	
	
	Auditivas
	1
	33,3%
	

	
	
	
	Renales
	0
	0%
	

	
	
	
	Diabetes
	0
	0%
	

	
	
	
	Hipotiroidismo
	1
	33,3%
	

	
	
	No
	 
	0
	0%
	

	
	¿Cree usted que es necesario contar con un manual que ayude a un conocimiento que permita un manejo más eficaz del Síndrome de Turner?
	Si
	 
	3
	100%
	Experiencia Educativa

	
	
	No
	 
	0
	0%
	


Tabla 8: Resultados de la encuesta Rango 7 a 12 años

	Niñas de 13 a 18 años (4)

	C
	Pregunta
	Respuesta
	Número
	Porcentaje
	Indicador

	
	¿Cómo se percataron sus padres que presentaba alguna complicación en su salud (Síndrome de Turner)?
	Examen genético
	1
	25%
	Tratamiento Médico

	
	
	Falta de crecimiento
	3
	75%
	

	
	¿Cuándo se enteró que tenía Síndrome de Turner, cuál fue su primer reacción?
	Miedo y preocupación
	3
	75%
	Efectos Psicológicos

	
	
	Desconocimiento
	1
	25%
	

	
	
	Indiferencia
	0
	0%
	

	
	
	Culpa
	0
	0%
	

	
	¿A cuántos médicos debió visitar para tener un diagnóstico definitivo?
	Uno
	 
	0
	0%
	Tratamiento Médico

	
	
	Dos a cinco
	 
	3
	75%
	

	
	
	Más de cinco
	 
	1
	25%
	

	
	¿Tuvo acceso a información sobre el Síndrome de Turner?
	Si
	 
	1
	25%
	Tratamiento Médico

	
	
	No
	 
	3
	75%
	

	
	¿Supo la manera en que debía actuar frente a esta anomalía?
	Si
	 
	1
	25%
	Efectos Psicológicos

	
	
	No
	 
	3
	75%
	

	
	¿Su médico le explicó en qué consistía el Síndrome?
	Si
	 
	4
	100%
	Tratamiento Médico

	
	
	No
	 
	0
	0%
	

	
	¿Se han presentado cambios en la dinámica de su familia por la presencia del Turner?
	Si
	 
	2
	50%
	Impacto Social Familiar

	
	
	No
	 
	2
	50%
	

	
	¿Ha sido posible enfrentar esos cambios y superarlos juntos?
	Si
	 
	3
	75%
	Efectos Psicológicos

	
	
	No
	 
	1
	25%
	

	
	¿El diagnóstico del Turner ha traído complicaciones entre los miembros de su familia?
	Si
	 
	1
	25%
	Impacto Social Familiar

	
	
	No
	 
	3
	75%
	

	
	¿Qué tipo de complicaciones pudieron surgir?
	Económicas
	 
	2
	50%
	Impacto Social Familiar

	
	
	Separación familiar
	 
	1
	25%
	

	
	
	Discriminación
	 
	1
	25%
	

	
	
	Culpa entre padres
	 
	0
	0%
	

	
	¿En su entorno familiar, se ha logrado aceptar la presencia del Turner?
	Si
	 
	3
	75%
	Impacto Social Familiar

	
	
	No
	 
	1
	25%
	

	
	¿Con cuál de estas palabras describiría la relación familiar con su familia?
	Dependencia
	 
	2
	50%
	Impacto Social Familiar

	
	
	Independencia
	 
	0
	0%
	

	
	
	Pena y culpa
	0
	0%
	

	
	
	Alegre
	 
	2
	50%
	

	
	¿Ha podido tomar decisiones de manera independiente sin la búsqueda de ayuda por parte de algún familiar o amistad?
	Si
	 
	3
	75%
	Efectos Psicológicos

	
	
	No
	 
	1
	25%
	

	
	¿Necesita de ayuda externa para enfrentar dificultades de tipo emocional? 
	Si
	 
	3
	75%
	Efectos Psicológicos

	
	
	No
	 
	1
	25%
	

	
	¿Cómo le tratan las personas que le rodean?
	De acuerdo a su edad
	 
	2
	50%
	Impacto Social Familiar

	
	
	De acuerdo a su tamaño
	 
	2
	50%
	

	
	¿Cómo son sus relaciones sociales con otras personas?
	No tiene amigos
	 
	2
	50%
	Impacto Social Familiar

	
	
	Tiene muchos amigos
	 
	1
	25%
	

	
	
	Tiene un amigo
	 
	1
	25%
	

	
	¿Alguna vez ha presentado dificultades académicas? ¿De qué tipo?
	Si
	Dibujo
	1
	25%
	Experiencia Educativa

	
	
	
	Matemática
	2
	50%
	

	
	
	
	Lenguaje
	0
	0%
	

	
	
	
	Comportamiento
	1
	25%
	

	
	
	No
	 
	0
	0%
	

	
	¿Qué especialidad desea o eligió en el Bachillerato?
	Si
	Físico Matemático
	0
	0%
	Experiencia Educativa

	
	
	
	Químico Biólogo
	2
	50%
	

	
	
	
	Sociales
	1
	25%
	

	
	
	
	Ciencias
	1
	25%
	

	
	
	No
	 
	0
	0%
	

	
	¿Ha sido víctima de discriminación? ¿De qué tipo?
	Si
	Burlas
	1
	25%
	Impacto Social Familiar

	
	
	
	Maltrato
	0
	0%
	

	
	
	
	Restricciones
	0
	0%
	

	
	
	No
	 
	3
	75%
	

	
	¿Actualmente, presenta alguna complicación médica referente al Síndrome? ¿Cuál?
	Si
	Cardíacas
	1
	25%
	Tratamiento Médico

	
	
	
	Auditivas
	1
	25%
	

	
	
	
	Renales
	0
	0%
	

	
	
	
	Diabetes
	0
	0%
	

	
	
	
	Hipotiroidismo
	1
	25%
	

	
	
	No
	 
	1
	25%
	

	
	¿Cree usted que es necesario contar con un manual que ayude a un conocimiento que permita un manejo más eficaz del Síndrome de Turner?
	Si
	 
	4
	100%
	Experiencia Educativa

	
	
	No
	 
	0
	0%
	


Tabla 9: Resultados de la encuesta Rango 13 a 18 años

	Mujeres de mas de 19 años (15)

	D
	Pregunta
	Respuesta
	Número
	Porcentaje
	Indicador

	
	¿Cómo se percataron sus padres que presentaba alguna complicación en su salud (Síndrome de Turner)?
	Características físicas
	4
	26,66%
	Tratamiento Médico

	
	
	Falta de crecimiento
	9
	60%
	

	
	
	Examen genético
	2
	13,33%
	

	
	¿Cuándo se enteró que tenía Síndrome de Turner, cuál fue su primer reacción?
	Miedo y preocupación
	7
	46,66%
	Efectos Psicológicos

	
	
	Desconocimiento
	6
	40%
	

	
	
	Indiferencia
	2
	13,33%
	

	
	
	Culpa
	0
	0%
	

	
	¿A cuántos médicos debió visitar para tener un diagnóstico definitivo?
	Uno
	 
	2
	13,33%
	Tratamiento Médico

	
	
	Dos a cinco
	 
	9
	60%
	

	
	
	Más de cinco
	 
	4
	26,66%
	

	
	¿Tuvo acceso a información sobre el Síndrome de Turner?
	Si
	 
	7
	46,66%
	Tratamiento Médico

	
	
	No
	 
	8
	53,33%
	

	
	¿Supo la manera en que debía actuar frente a esta anomalía?
	Si
	 
	8
	53,33%
	Efectos Psicológicos

	
	
	No
	 
	7
	46,66%
	

	
	¿Su médico le explicó en qué consistía el Síndrome?
	Si
	 
	12
	80%
	Tratamiento Médico

	
	
	No
	 
	3
	20%
	

	
	¿Se han presentado cambios en la dinámica de su familia por la presencia del Turner?
	Si
	 
	5
	33,33%
	Impacto Social Familiar

	
	
	No
	 
	10
	66,66%
	

	
	¿Ha sido posible enfrentar esos cambios y superarlos juntos?
	Si
	 
	13
	86,66%
	Efectos Psicológicos

	
	
	No
	 
	2
	13,33%
	

	
	¿El diagnóstico del Turner ha traído complicaciones entre los miembros de su familia?
	Si
	 
	5
	33,33%
	Impacto Social Familiar

	
	
	No
	 
	10
	66,66%
	

	
	¿Qué tipo de complicaciones pudieron surgir?
	Económicas
	 
	10
	66,66%
	Impacto Social Familiar

	
	
	Separación familiar
	 
	2
	13,33%
	

	
	
	Discriminación
	 
	1
	6,66%
	

	
	
	Culpa entre padres
	 
	2
	13,33%
	

	
	¿En su entorno familiar, se ha logrado aceptar la presencia del Turner?
	Si
	 
	15
	100%
	Impacto Social Familiar

	
	
	No
	 
	0
	0%
	

	
	¿Con cuál de estas palabras describiría la relación familiar con su familia?
	Dependencia
	 
	6
	40%
	Impacto Social Familiar

	
	
	Independencia
	 
	2
	13,33%
	

	
	
	Pena y culpa
	 
	0
	0%
	

	
	
	Alegre
	 
	7
	46,66%
	

	
	¿Ha podido tomar decisiones de manera independiente sin la búsqueda de ayuda por parte de algún familiar o amistad?
	Si
	 
	11
	73,33%
	Efectos Psicológicos

	
	
	No
	 
	4
	26,66%
	

	
	¿Necesita de ayuda externa para enfrentar dificultades de tipo emocional?
	Si
	 
	13
	86,66%
	Efectos Psicológicos

	
	
	No
	 
	2
	13,33%
	

	
	¿Cómo le tratan las personas que le rodean?
	De acuerdo a su edad
	 
	9
	60%
	Impacto Social Familiar

	
	
	De acuerdo a su tamaño
	 
	6
	40%
	

	
	¿Cómo son sus relaciones sociales con otras personas?
	No tiene amigos
	 
	4
	26,66%
	Impacto Social Familiar

	
	
	Tiene muchos amigos
	 
	4
	26,66%
	

	
	
	Tiene un amigo
	 
	3
	20%
	

	
	
	Tiene pareja estable
	 
	4
	26,66%
	

	
	¿Alguna vez ha presentado dificultades académicas? ¿De qué tipo?
	Si
	Dibujo
	4
	26,66%
	Experiencia Educativa

	
	
	
	Matemática
	4
	26,66%
	

	
	
	
	Lenguaje
	1
	6,66%
	

	
	
	
	Comportamiento
	3
	20%
	

	
	
	No
	 
	3
	20%
	

	
	¿Qué tipo de carrera decidió seguir en la Universidad?
	Humanística
	 
	11
	73,33%
	Experiencia Educativa

	
	
	Científica
	 
	2
	13,33%
	

	
	
	Técnica
	 
	2
	13,33%
	

	
	
	No estudio
	 
	0
	0%
	

	
	¿Ha sido víctima de discriminación? ¿De qué tipo?
	Si
	Burlas
	11
	73,33%
	Impacto Social Familiar

	
	
	
	Maltrato
	1
	6,66%
	

	
	
	
	Restricciones
	0
	0%
	

	
	
	No
	 
	3
	20%
	

	
	¿Actualmente, presenta alguna complicación médica referente al Síndrome? ¿Cuál?
	Si
	Cardíacas
	2
	13,33%
	Tratamiento Médico

	
	
	
	Auditivas
	1
	6,66%
	

	
	
	
	Renales
	1
	6,66%
	

	
	
	
	Diabetes
	1
	6,66%
	

	
	
	
	Hipotiroidismo
	3
	20%
	

	
	
	
	Artrosis osteoporosis
	3
	20%
	

	
	
	No
	 
	4
	26,66%
	

	
	¿Cree usted que es necesario contar con un manual que ayude a un conocimiento que permita un manejo más eficaz del Síndrome de Turner?
	Si
	 
	15
	100%
	Experiencia Educativa

	
	
	No
	 
	0
	0%
	


Tabla 10: Resultados de la encuesta Rango 19 años en adelante

1.2. Análisis de los resultados 

Los resultados obtenidos de la encuesta según cada indicador son los siguientes:

1.2.1. Indicador Tratamiento Médico: 
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Gráfico 1

Resultados Indicador Tratamiento Médico 0 a 6 años

En el Indicador de Tratamiento Médico, en el rango de 0 a 6 años, se presentan los siguientes resultados: 
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En la primera pregunta: ¿Cómo se percató que su hija presentaba alguna complicación en su salud (Síndrome de Turner)?, el 33,3% de las encuestadas indican que notaron algo extraño en la salud de la paciente debido a la falta de crecimiento durante los primeros meses. El otro 33,3%, indica que notaron los dedos de pies y manos de la niña, muy hinchados, lo que llamó su atención. El último 33,3%, asistió al médico por las otras anomalías externas propias como cuello alado durante el parto. Esto confirma que es posible la detección temprana cuando las características físicas nos dan una pista de que algo en su desarrollo es diferente a lo usual.

En la pregunta 3: ¿A cuántos médicos debió visitar para tener un diagnóstico definitivo?,  el 66,7%  de las madres encuestadas debieron visitar a más de un médico con el fin de obtener un diagnóstico oportuno. Mientras que, el 33,3% visitó a un sólo médico que confirmó el diagnóstico. Esto permite apreciar que, entre la comunidad médica del país, el conocimiento que existe sobre esta anomalía es aún bajo. Además que, el diagnóstico es tardío en el país, por lo que, se hace importante un mayor conocimiento de este tipo de afectaciones para que puedan ser tratadas a tiempo. 

En la pregunta 4: ¿Tuvo acceso a información sobre el Síndrome de Turner?, se observa que el 100% de las encuestadas tuvieron acceso a información acerca del Síndrome de Turner el momento del diagnóstico, sin embargo, dicha información nunca es suficiente, porque siempre quedan dudas acerca del rendimiento general de las pacientes; así como, sobre la administración del tratamiento. Lo que significa que, aunque existe información, ésta puede ser mal manejada tanto por padres como por las mismas pacientes.  

En la pregunta 6: ¿Su médico le explicó, el momento del diagnóstico, en qué consistía el Síndrome?, el 100% de las encuestadas afirman que los médicos sí les informaron acerca del tratamiento que debían administrar a su hija.  Esto ratifica lo arrojado por la pregunta anterior de la encuesta para 0 a 6 años: sí existe información, sin embargo, no ha sido posible recopilarla de manera que pueda haber un mejor manejo de la misma en beneficio de las pacientes.

En la pregunta 7: ¿Supo, inmediatamente, en qué consistía el tratamiento para el Síndrome?, el 100% de las madres indica que, no obtuvieron información oportuna acerca de la aplicación del tratamiento. El desconocimiento, tanto en la comunidad médica como en la sociedad en general, sobre todo entre las mismas pacientes y familiares, es alto. Esto podría ocasionar una aplicación inadecuada o nula de los tratamientos y, por ende, un resultado que conlleve  a complicaciones mayores que podrían evitarse con el manejo de una buena información.   

En la pregunta 15: ¿Actualmente, presenta alguna complicación médica referente al Síndrome? ¿Cuál?, el 66,7% muestra que las pacientes sí presentan complicaciones y un 33,3% que no presentan. Dentro de ese 67% se encuentran: con un 50% las complicaciones renales y el otro 50% complicaciones auditivas. Esto indica que gracias a la preocupación de los padres, las niñas están siendo constantemente revisadas y examinadas por los médicos especialistas de cada área. 
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Gráfico 2

Resultados Indicador Tratamiento Médico 7 a 12 años

Los resultados de las preguntas del indicador médico en las niñas entre 7 y 12 años son los siguientes: 

En la pregunta 1: ¿Cómo se percataron sus padres que presentaba alguna complicación en su salud (Síndrome de Turner)?, el 33,3% de las encuestadas indican que la falta de crecimiento, durante los primeros años de vida, hizo que los padres se percaten de la existencia de alguna complicación en ellas. El otro 33,3% indica que la presencia de las anomalías externas propias del Síndrome de Turner, como malformaciones en las uñas de manos y pies, fue lo que llamó la atención a sus padres. El último 33,3%  muestra que, la presencia de enfermedades continuas, en sus primeros años, fue lo sus padres las lleven a constantes visitas a los médicos y a la realización del examen genético. 

En la pregunta 3: ¿A cuántos médicos debió visitar para tener un diagnóstico definitivo?, el 33,3% de las pacientes indica que fue necesaria la visita a un solo médico para la obtención de un diagnóstico definitivo. El otro 33,3%  revela que debió visitar entre 2 y 5 médicos para obtener un diagnóstico definitivo. Finalmente, el 33,3% debió visitar a más 5 médicos para tener el diagnóstico. Esto confirma, como en el anterior rango de edad, el alto desconocimiento que existe del Síndrome entre la comunidad médica del país, ya que se necesita visitar a varios médicos con el fin de confirmar el diagnóstico, retrasando el tiempo para la aplicación oportuna de los tratamientos. 

Tanto en la pregunta 4: ¿Tuvo acceso a información sobre el Síndrome de Turner?, como en la pregunta 6, ¿Su médico le explicó en qué consistía el Síndrome?, el 100% de los encuestados indica que tuvo acceso a información acerca de la anomalía, sea por iniciativa propia o de los médicos tratantes. Sin embargo, las pacientes afirmaron que, nunca es suficiente la información que se puede obtener porque siempre quedan dudas, lo que puede deberse a que los padres, o la sociedad en general, no siempre se encuentran familiarizados con temas complejos y poco conocidos como éste. Esto muestra que, aunque haya acceso a la información, ésta puede ser mal manejada o puede resultar incomprensible para los padres y las mismas pacientes. 

Los resultados de la pregunta 19: ¿Actualmente, presenta alguna complicación médica referente al Síndrome? ¿Cuál?, arrojan que el 100% de las pacientes entre 7 y 12 años sí presentan complicaciones médicas referentes al Síndrome de Turner. De este 100%, el 33,3% indica que presenta problemas cardiacos como la coartación aórtica; el otro 33,3%, problemas auditivos como otitis media y el último 33,3% hipotiroidismo. Actualmente, están siendo revisadas y examinadas por los médicos de cada especialidad, lo cual muestra la preocupación por parte de los padres y de las mismas pacientes por su salud. 
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Gráfico 3

Resultados Indicador Tratamiento Médico  13 a 18 años

En el rango de 13 a 18 años, los resultados son los siguientes: 

En la pregunta 1: ¿Cómo se percataron sus padres que presentaba alguna complicación en su salud (Síndrome de Turner)?, el 75% de los padres de las pacientes se percataron de alguna complicación en la salud de sus hijas, debido a la falta de crecimiento durante estos años. Mientras que, el 25%, indica que fue debido a las constantes enfermedades de las pacientes, lo que hizo necesaria la realización del examen genético. Esto indica que, como en los otros rangos, la falta de crecimiento es el indicador que más se ve en las niñas con esta anomalía y por el cual, los padres sospechan que algo no está bien, esto en caso de que no se presenten otras características físicas propias del Síndrome de Turner. 

En la pregunta 3: ¿A cuántos médicos debió visitar para tener un diagnóstico definitivo?, el 75% de las encuestadas indican que para obtener un diagnóstico definitivo fue necesario asistir donde más de un médico. Mientras que, el 25%, visitó a más de 5 médicos para un diagnóstico definitivo. Se evidencia una vez más, y con mayor claridad, al igual que en los otros rangos, que el grado de desconocimiento entre la comunidad médica es alto debido a que, para confirmar el diagnóstico, se necesita de más de un médico especializado que lo realice. 

En la pregunta 4: ¿Tuvo acceso a información sobre el Síndrome de Turner?, se observa que el 25% de las pacientes han tenido acceso a información desde el momento del diagnóstico. Mientras que, el 75% no lo ha tenido. Al contrario de las respuestas en los otros rangos, las pacientes de estas edades consideran que no han sido lo suficientemente informadas acerca de esta anomalía y, por lo tanto, desconocen la manera de manejarlo y convivir con él. Esta diferencia puede deberse al avance que ha habido en la medicina y el acceso más rápido a información, actualmente; pero que, sigue siendo bajo en el país

En la pregunta 6: ¿Su médico le explicó en qué consistía el Síndrome?, el 100% de las pacientes revela que sus médicos les han explicado en qué consistía el Síndrome de Turner. Sin embargo, en conversaciones durante la aplicación, indican que consideran que esta información no fue suficiente ya que se quedaron tanto ellas como sus padres con muchas dudas. Esto confirma la necesidad del manual que oriente y conste de toda la mayor información posible acerca de la anomalía. 

En la pregunta 20: ¿Actualmente, presenta alguna complicación médica referente al Síndrome? ¿Cuál?, el 75% de las pacientes encuestadas presentan complicaciones actuales referentes al Síndrome. Mientras que, el 25% no presentan complicaciones. De ese 75%, las complicaciones del 33,3% son de tipo cardiaco; el otro 33,3%, auditivas y el último 33,3%, tiroides (específicamente hipotiroidismo). Esto demuestra, como en los otros casos que, las pacientes están en constante revisión y exámenes con los médicos especialistas, lo cual es positivo pues se nota la preocupación por su salud. Sin embargo, es necesario recalcar la importancia de las visitas constantes a todos los médicos especialistas. 
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Gráfico 4

Resultados Indicador Tratamiento Médico 19 años en adelante

En el último rango de edad, los resultados de este indicador son los siguientes: 

En la pregunta 1: ¿Cómo se percataron sus padres que presentaba alguna complicación en su salud (Síndrome de Turner)?, el 26,7% de los padres de las pacientes encuestadas se dieron cuenta de alguno problema en la salud de sus hijas debido la presencia de las características físicas típicas del Síndrome de Turner como cuello alado; el 60%, por la falta de crecimiento y el 13,3% por el examen genético realizado para la detección. Esto confirma, como en el rango anterior, que la falta de crecimiento es la característica principal que permite la sospecha de algún problema y, la posterior detección del Síndrome de Turner. 

En la pregunta 3: ¿A cuántos médicos debió visitar para tener un diagnóstico definitivo?, el 13,3% asistió a un solo médico para un diagnóstico definitivo; el 60%, entre 2 y 5 médicos y el 26,66%, a más de 5 médicos. Esto confirma los resultados de los otros rangos de edad, que el desconocimiento que existe entre la comunidad médica y la sociedad en general es alto ya que es necesario visitar a más de un médico para obtener un diagnóstico definitivo, acortando el tiempo para la aplicación del tratamiento necesario. 

En la pregunta 4: ¿Tuvo acceso a información sobre el Síndrome de Turner?,  el 46,7% de las encuestadas han tenido acceso a la información acerca del Síndrome de Turner. Mientras que, el 53,3% no han tenido acceso a la información necesaria. Lo que confirma el desconocimiento de parte de los padres y de las mismas pacientes acerca de los aspectos principales del Síndrome, así como, de la importancia de los tratamientos. Esto evita que el manejo del mismo sea adecuado en beneficio de las pacientes afectadas por esta anomalía. 

En la pregunta 6: ¿Su médico le explicó en qué consistía el Síndrome?, el 80% de las encuestadas han recibido información por parte de su médico el momento del diagnóstico; mientras que, el 20% indica lo contrario. Esto ratifica que sí ha habido acceso a la información; pero que, no es suficiente porque siempre quedan dudas acerca del desarrollo de la paciente en todos los ámbitos. Por otra parte, esta información puede ser muy difícil de manejar y puede ser mal interpretada tanto por los padres como por las mismas pacientes, provocando conflictos en el entorno. 

En la pregunta 20: ¿Actualmente, presenta alguna complicación médica referente al Síndrome? ¿Cuál?, el 73,3% de las encuestadas presentan complicaciones actuales referentes al Síndrome; mientras que, el 26,7% no las presentan. De este 73,3%, el 9,1% presentan complicaciones auditivas; el 9,1%, renales; el 9,1%, diabetes; el 18,1%, complicaciones cardiacas; el 27,3%, hipotiroidismo y el 27,3% complicaciones de huesos como osteoporosis y artrosis. Esto indica la constante preocupación de las mujeres Turner por estar revisándose y examinándose por los médicos especialistas muy a menudo, lo cual permite evitar complicaciones peores que agravan el cuadro general de la anomalía.  

1.2.2. Indicador Impacto Social Familiar: 
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Gráfico 5

Resultados Indicador Impacto Social Familiar 0 a 6 años

En el Indicador de Impacto Social-Familiar, en el rango de 0 a 6 años, se presentan los siguientes resultados: 

En la pregunta 8: ¿Se han presentado cambios en su dinámica familiar a partir del diagnóstico del Turner?, el 100% de los encuestados indican que no ha existido grandes cambios en la dinámica familiar. Esto es un indicio positivo ya que implica que, a pesar de las consecuencias que trae un diagnóstico de tal magnitud, existe un nivel de aceptación moderado y relaciones estrechas entre las pacientes y sus familiares cercanos, sin embargo, al ser solo una encuesta y, debido al temor que puede causar el conversar acerca de estos temas, no se puede dar una interpretación concluyente por lo complejo de una dinámica familiar. 

En la pregunta 9: ¿Ha sido posible enfrentar esos cambios en la dinámica familiar y superarlos?, el 100% de los encuestados indican que han podido enfrentar y sobrellevar los cambios dentro del entorno familiar. Esta pregunta está relacionada con la anterior ya que, al no haber existido cambios, no fue necesario enfrentarlos. Lo que arroja este resultado es que es los padres pueden contar con las herramientas necesarias para que sus hijas logren aprender la manera adecuada para establecer relaciones interpersonales a pesar de la anomalía. 
En la pregunta 10: ¿El diagnóstico del Turner ha traído complicaciones entre los miembros de su familia?, el 100% de los encuestados indica que no han surgido complicaciones entre los miembros de la familia de la paciente. Esto puede ser un indicio positivo, pues muestra aceptación del Síndrome, pero, también puede reflejar negación o minimización del problema como mecanismo de defensa, o también el rechazo al síndrome puede manifestarse en conductas perniciosas como la sobreprotección. 

En la pregunta 11: ¿Qué tipo de complicaciones pudieron surgir?, indica que, el 66,7% la mayor forma de complicación fue de tipo económico por el costo alto del tratamiento. El 33,3% presentaron culpabilidad por la presencia del Síndrome. En este caso se puede apreciar que, es posible que se hayan presentado complicaciones que pudieron afectar las relaciones familiares en el momento del diagnóstico.

En la pregunta 12: ¿En su entorno familiar, se ha logrado aceptar la presencia del Turner?, indica que el 100% de los padres encuestados han aceptado la presencia del mismo en sus hijas. Este resultado es un factor positivo ya que ayudará a que el Manual sea aceptado también. Además, existen todavía familias y pacientes que no aceptan aún la presencia de esta anomalía. Por lo que, el manual podría ayudar a que sea mayor, a pesar de que siempre es complejo el aceptar algo que afecta a un ser querido y a la familia en general. 

En la pregunta 13: ¿Con cuál de estas palabras describiría la relación familiar con su hija?, el 66,7% de las encuestadas indican que sus relaciones son de dependencia, lo cual se considera normal por la edad de las pacientes. El 33,3% indica la presencia de relaciones alegres entre los padres y las niñas. Por lo tanto, las relaciones sociales de las niñas entre 0 y 6 años con Síndrome de Turner son positivas y conforme a lo esperado para su edad, a pesar de su diagnóstico. 

 SHAPE  \* MERGEFORMAT 


Gráfico 6

Resultados Indicador Impacto Social-Familiar 7 a 12 años

Los resultados de las preguntas del indicador de Impacto Social-Familiar, en las niñas entre 7 y 12 años, son los siguientes: 

En la pregunta 7: ¿Se han presentado cambios en la dinámica de su familia por la presencia del Turner?, el 100% de las niñas encuestadas indica que no ha habido cambios en su dinámica familiar después del diagnóstico del Turner. Esto confirma los resultados en el rango anterior, es decir, que puede existir un nivel moderado de aceptación y relaciones estrechas entre la paciente y sus familiares. Pero, como ya se indicó, no se lo puede considerar como un resultado concluyente.  

En la pregunta 9: ¿El diagnóstico del Turner ha traído complicaciones entre los miembros de su familia?, el 100% menciona que no han existido complicaciones entre los miembros de la familia. Esto reafirma la respuesta de la misma pregunta en el rango anterior, es decir, existe un índice moderado de enfrentamiento de la anomalía y aceptación. Aunque, se debe considerar que todo proceso doloroso consta de una etapa de duelo donde existe negación, rabia y depresión, para que luego, conforme pase el tiempo, se logre aceptar la condición y convivir con ella. En este caso, las encuestadas, recibieron el diagnóstico hace varios años, por lo que se podría inferir que pueden ya haber pasado esta etapa de duelo y aceptado el síndrome. 

En la pregunta 10: ¿Qué tipo de complicaciones pudieron surgir?, el 100% de los encuestados indican que ha sido de tipo económico debido al costo que tienen los tratamientos. Lo que indica que sí pudieron existir complicaciones en las relaciones familiares debido a los nuevos gastos que trae una anomalía de esta magnitud no solo por el tratamiento, sino por las visitas constantes a diferentes especialistas. 

En la pregunta 11: ¿En su entorno familiar, se ha logrado aceptar la presencia del Turner?, el 66,7% de las encuestadas considera que ha habido una aceptación moderada de su condición, lo cual confirma las respuestas anteriores de este indicador. Sin embargo, aún existe un 33,3% que sienten que, en su familia, no han aceptado la presencia del Turner, lo que podría complicar las relaciones interpersonales y autoestima de las pacientes.

En la pregunta 12: ¿Con cuál de estas palabras describiría la relación familiar con su familia?, el 33,3% dice que sus relaciones son de una total dependencia, lo cual sería normal tomando en cuenta su edad cronológica, pero, esta dependencia debe ir desapareciendo para que sea la paciente quien tome sus propias decisiones y se forme una personalidad autónoma y segura. El 66,7% indica una relación funcional y sólida con sus familiares. Esto arroja que las relaciones de las niñas entre 7 y 12 años son positivas, lo que permitiría establecer relaciones interpersonales con terceras personas de manera adecuada, siempre y cuando se vaya eliminando esa relación de dependencia. 

En la pregunta 15: ¿Cómo le tratan las personas que le rodean?, el 66,7% indica que el trato es de acuerdo a su edad cronológica. El 33,3%, por otro lado, recibe un trato infantil, debido a su tamaño. Esto indica que, a pesar de que sí existen familias que tratan a las niñas de acuerdo a su edad cronológica, aún hay niñas que son tratadas de manera infantil debido a su apariencia física y su talla baja. Este tipo de trato puede alterar el desarrollo socio-emocional y de personalidad en la paciente provocando un infantilismo constante y una personalidad dependiente.

En los resultados de la pregunta 16: ¿Cómo son sus relaciones sociales con otras personas?, el 66,7% de las encuestadas no logra establecer relaciones interpersonales con terceras personas de manera espontánea. Mientras que, el 33,3% si lo logra. Esto confirma la dificultad que existe en las niñas con Turner para establecer una relación interpersonal con otras personas por su falta de confianza en sí mismas y su baja autoestima. 

En la pregunta 18: ¿En alguna ocasión ha sido víctima de discriminación? ¿De qué tipo?, el 66,7% de las encuestadas ha sido víctima de exclusión y maltrato; mientras que, el 33,3% no lo ha sido. De ese 66,7%, el 100% indica que ha sufrido de burlas y comentarios mal intencionados debido a su tamaño y características físicas. Esto es un indicador muy grave ya que permite afirmar que, la sociedad, por el desconocimiento de lo que es el Síndrome de Turner, aún no acepta y discrimina a aquellas personas que pueden ser diferentes. 

 SHAPE  \* MERGEFORMAT 


Gráfico 7

Resultados Indicador Impacto Social Familiar 13 a 18 años
En el rango de 13 a 18 años, los resultados son los siguientes: 

En la pregunta 7: ¿Se han presentado cambios en la dinámica de su familia por la presencia del Turner?, el 50% de las encuestadas indican que no han existido cambios en esta dinámica mientras que, el 50% indica que sí han existido cambios en la dinámica familiar. Esto confirma que, aunque existe un porcentaje considerable que demuestra una moderada aceptación y relaciones estrechas, otro porcentaje indica que el diagnóstico sí ha afectado su dinámica familiar. Aunque, no puede considerarse como un resultado concluyente pues es solo una encuesta y es complejo el conocer la dinámica de una familia. 

En la pregunta 9: ¿El diagnóstico del Turner ha traído complicaciones entre los miembros de su familia?, el 25% de las encuestadas afirma que sí se han presentado complicaciones entre los miembros de su familia. El 75% indica que no se han presentado. Esto reafirma la aceptación moderada y las relaciones estrechas de las pacientes con sus familiares, aunque existe un porcentaje considerable a quienes el diagnóstico ha afectado, lo que puede llevar a relaciones complicadas y una baja autoestima en las pacientes. 

Los resultados de la pregunta 10: ¿Qué tipo de complicaciones pudieron surgir?, revelan que en el 50% de los casos, las complicaciones son de tipo económico por los costos de los tratamientos que se necesitan, lo que es un alto generador de estrés para los padres. El 25% ha tenido problemas de separaciones familiares debido a la no aceptación por parte de algún miembro de la familia. El otro 25% ha sufrido discriminación por parte algún de familiar. Por lo que, el desconocimiento que se tiene acerca del Síndrome provoca grandes conflictos en las relaciones interpersonales entre la paciente y la familia. Esto puede traer consigo una baja autoestima en la paciente, debido a que puede compararse con los demás miembros, por un diferente trato debido a su condición. 

En la pregunta 11, ¿En su entorno familiar, se ha logrado aceptar la presencia del Turner?, se establece que solo el 75% de las pacientes encuestadas consideran que su familia ha aceptado por completo la presencia del Turner y un 25% no lo ha hecho. Esto confirma que, aunque existe un porcentaje alto de aceptación, puede existir una minimización del problema o la negación en el proceso del duelo por el que una familia puede atravesar después del diagnóstico. 

En la pregunta 12: ¿Con cuál de estas palabras describiría la relación familiar con su familia?, el 50% indica que tienen una relación de dependencia emocional de sus padres, que se manifiesta en que, la toma de decisiones se puede ver influenciada por la opinión de su entorno. El otro 50%, expresa que tiene una relación sólida y funcional, que no necesariamente radica en una dependencia en la toma de decisiones. Es decir, aunque las respuestas no sean excluyentes entre sí, los datos arrojados corresponden a la percepción que cada encuestada tiene de sus relaciones familiares. Además, preocupa que no se ha logrado, en este rango de edad, romper esa dependencia de los padres, la cual permita un desarrollo de una personalidad autónoma y segura. Sin embargo, se puede decir que, las relaciones interpersonales de las niñas entre 13 y 18 años con sus padres son positivas, aunque, es necesario dejar a un lado la dependencia para que las mujeres Turner no presenten una personalidad infantilizada y establezcan mejores relaciones interpersonales.

En la pregunta 15: ¿Cómo le tratan las personas que le rodean?, el 50% expresa que es tratada de acuerdo a su edad cronológica y el otro 50%, según su apariencia física y tamaño. Esto reafirma la respuesta de la misma pregunta en el rango anterior, que las mujeres Turner no son tratadas, en algunos casos, según su edad sino como menores por el tamaño bajo que tienen, pudiendo provocar una personalidad muy infantil y dependiente de las opiniones de las personas que la rodean. 

En la pregunta 16: ¿Cómo son sus relaciones sociales con otras personas?, el 50% de las pacientes no tienen amistades sólidas; el 25% si las posee y el otro 25% tiene al menos un amigo constante. Esto confirma que, a las mujeres con Turner les cuesta establecer relaciones interpersonales debido a su timidez, baja autoestima y falta de seguridad. Aunque, existe un porcentaje considerable que presenta buenas relaciones interpersonales, lo cual demuestra la capacidad de adaptación que tienen a pesar de su condición. 

En la pregunta 19: ¿Ha sido víctima de discriminación? ¿De qué tipo?, el 25% considera que ha sido víctimas de discriminación y el 75% no lo ha sido. De este 25%, el 100% ha sido victima de burlas constantes por sus características físicas y su tamaño. Esto demuestra que, las mujeres con Turner han debido enfrentar relaciones sociales complicadas con terceras personas debido a las implicaciones que tiene esta anomalía, provocando baja autoestima y posible falta de personalidad. Esto disminuye aún más la capacidad de las pacientes para entablar relaciones interpersonales y su autoestima. 
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Gráfico 8

Resultados Indicador Impacto Social-Familiar 19 años en adelante

En el último rango de edad, los resultados arrojados por el cuestionario, del indicador de impacto social familiar, son los siguientes: 

En la pregunta 7: ¿Se han presentado cambios en la dinámica de su familia por la presencia del Turner?, el 33,3% de las encuestadas indican que sí ha habido cambios en su dinámica familiar a partir del diagnóstico. El 66,7% indica que no se han presentado cambios. Esto reafirma las respuestas de los rangos anteriores, que existe un porcentaje considerable que ha logrado aceptar el Turner y establecer con sus hijas relaciones estrechas y sólidas. Sin embargo, existe otro porcentaje donde esto no se ha logrado. Por ejemplo, según las entrevistas, existen indicios de que maestros y compañeros, en uno de los casos, han maltratado físicamente a la niña y su familia no ha logrado detener dichos abusos. 

En la pregunta 9: ¿El diagnóstico del Turner ha traído complicaciones entre los miembros de su familia?, el 33,3% de las encuestadas indica que el diagnóstico del Turner sí ha traído complicaciones entre los miembros de su familia, lo cual puede haber afectado las relaciones interpersonales entre la paciente y su familia. Por ejemplo, en uno de los casos, la madre fue abandonada por su esposo debido al diagnóstico ya que la culpaba por éste. Mientras que, en el 66,7%, no han presentando complicaciones, lo cual puede fortalecer las relaciones interpersonales entre la familia y la paciente. 

En la pregunta 10: ¿Qué tipo de complicaciones pudieron surgir?, el 66,7% afirma que las complicaciones que pudieron surgir fueron de tipo económico por los altos costos de los tratamientos, existen familias que han suspendido incluso sus visitas al médico endocrinólogo y a los demás especialistas. El 13,3% de las encuestadas indican que han sufrido separaciones familiares a partir del diagnóstico como peleas entre padres por culpas y entre hermanos. El 6,7%, ha sufrido discriminación dentro de su propia familia extensa y el 13,3% revela que sus padres han sentido constantemente culpa por su condición, provocando choques familiares fuertes. Esto deja ver que, el desconocimiento que se tiene del Síndrome provoca grandes conflictos en las relaciones interpersonales entre la paciente y la familia nuclear o extendida. 

En la pregunta 11: ¿En su entorno familiar, se ha logrado aceptar la presencia del Turner?, a pesar de las complicaciones en la dinámica familiar ocasionadas por el diagnóstico, el 100% de las encuestadas afirman que en su entorno familiar se ha logrado aceptar la presencia del Turner. Esto podría llevar a una mayor confianza y seguridad para establecer relaciones interpersonales. Sin embargo, se puede observar que, existen todavía familias y pacientes que no aceptan la presencia de esta anomalía, provocando relaciones complicadas entre familiares. 

En la pregunta 12: ¿Con cuál de estas palabras describiría la relación familiar con su familia?, el 40% de las encuestadas indica que sus relaciones sigue siendo de dependencia emocional. El 13,3% presenta relaciones de independencia con sus padres y el 46,7% afirma que tienen relaciones sólidas y funcionales, aunque no necesariamente dependiente de sus padres. Estas relaciones de dependencia puede provocar el desarrollo de una personalidad infantil y relaciones interpersonales con dificultades. Pero, sigue siendo positivo que el porcentaje de relaciones independientes y de solidez sea más alto en este rango de edad. 

En la pregunta 15: ¿Cómo le tratan las personas que le rodean?, el 60% de las encuestadas considera que es tratada de acuerdo a su edad cronológica y el 40%, de manera infantil por su tamaño. En uno de los casos, se observó que a una chica de 23 años la tratan aún como bebé y le hablan como si fuera pequeña. Este es un punto que debe ser tomando en cuenta porque el trato infantil causa un desarrollo socio-emocional y de personalidad desfavorable en la paciente provocando un infantilismo constante. 

En la pregunta 16: ¿Cómo son sus relaciones sociales con otras personas?, el 26,7% de las encuestadas afirma que no tiene amigos porque se les hace difícil entablar amistades. El 26,7% indica que tienen varios amigos cercanos, el 20% presenta un solo amigo cuya presencia es constante y el 26,7% presentan una relación estable con una pareja, incluso una de la mujeres encuestadas está casada ya varios años. Este es un factor positivo pues demuestra la capacidad de las mujeres Turner de vencer su dificultad para establecer relaciones interpersonales con terceras personas, a pesar de que todavía existe un porcentaje considerable que no lo logra. 

En la pregunta 19, ¿Ha sido víctima de discriminación? ¿De qué tipo?, el 80% de las encuestadas afirma que ha sido víctima de algún tipo de discriminación y el 20% no lo ha sido. Dentro de este 80%, el  91,7% ha sido víctima de burlas por sus características físicas y el tamaño, y el 8,3% ha soportado maltratos físicos. Esto confirma que el desconocimiento acerca del Síndrome por parte de la sociedad en general provoca relaciones interpersonales complicadas y baja autoestima en las pacientes, llevando a la no aceptación de las personas que presentan alguna condición que las haga diferentes a ellos.  

1.2.3. Indicador Efectos Psicológicos:
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Gráfico 9

Resultados Indicador Efectos Psicológicos 0 a 6 años

En el Indicador de Efectos Psicológicos, del rango de 0 a 6 años, se presentan los siguientes resultados: 

La pregunta 2: ¿Cuándo se le diagnosticó a su hija el Síndrome de Turner, cuál fue su primera reacción?,  indica que el 100% de las madres encuestadas sintió miedo y preocupación por el bienestar y desarrollo de su hija después del diagnóstico. Esto revela que, el sentimiento que invade, tanto a pacientes como a los familiares, es el de un  profundo miedo y preocupación al desconocer lo que significa esta anomalía. Además, el choque emocional que puede presentarse por una condición de esta magnitud es alto, provocando, como se dijo en el indicador anterior, baja autoestima y falta de una personalidad autónoma, que permita un desarrollo adecuado de las pacientes. Por ejemplo, en uno de los casos, la madre sufrió de un cuadro depresivo, por lo cual, durante algún tiempo, tomó pastillas para tratarlo. 

En la pregunta 5: ¿Supo desde un primer momento, luego del diagnóstico, cómo debía actuar con su hija frente a esta anomalía?, el 100% indica que no supieron cómo debían actuar frente al diagnóstico en un primer momento. Esto puede generar que, el desarrollo integral de la paciente se vea afectado ya que sus padres desconocen los datos más importantes acerca del tratamiento que se debe seguir, lo que podría retrasarlo aún más,  o acerca de las habilidades que pueden verse afectadas en la niña si no se le provee de la estimulación adecuada. 
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Gráfico 10

Resultados Indicador Efectos Psicológicos 7 a 12 años

En la pregunta 2: ¿Cuándo se enteró que tenía Síndrome de Turner, cuál fue su primer reacción?, se reafirma la respuesta a la misma pregunta del rango anterior. Es decir, el principal sentimiento que surge en las pacientes y familiares es, en el 100% de los casos, miedo y preocupación al enfrentarse a algo desconocido por muchos y la incertidumbre acerca del futuro y desarrollo que podrá alcanzar la paciente. 

En la pregunta 5: ¿Supo la manera en que debía actuar frente a esta anomalía?, el 66,7% de las encuestadas considera que ha sabido la manera cómo actuar después del diagnóstico, y el 33,3% no ha sabido como hacerlo. Por ejemplo, la madre de una de las niñas más pequeñas, lo primero que hizo fue investigar otros casos y comparar el desarrollo de su hija para ver si existen similitudes o diferencias. Esto implica que, a pesar de que existe un porcentaje considerable que ha sabido manejar la presencia de esta anomalía, existe otro porcentaje que no ha encontrado la manera cómo actuar y enfrentar cada uno de los aspectos que lo envuelve como el tratamiento, desarrollo socio-emocional y el proceso de aprendizaje que pueden verse afectados. 

En la pregunta 8: ¿Ha sido posible enfrentar esos cambios y superarlos juntos?, el 100% de las encuestadas afirma que no ha sido posible enfrentar los cambios y superarlos. Esto indica que posiblemente los padres no han podido entregar a su hija las herramientas necesarias para establecer relaciones interpersonales y manejar cada una de las reacciones que pueden surgir debido a la presencia del Turner.

En la pregunta 13: ¿Ha podido tomar decisiones de manera independiente sin la búsqueda de ayuda por parte de algún familiar o amistad?, el 66,7% de las encuestadas considera que ha sido capaz de tomar de decisiones sencillas sin necesidad de ayuda de terceras personas. El 33,3%, por otro lado, no ha sido capaz de hacerlo. Esta es una señal positiva ya que implica que, poco a poco, es posible ir rompiendo las relaciones de dependencia y conseguir una autonomía en la toma de decisiones y una personalidad más definida. Sin embargo, todavía hay un porcentaje considerable que no lo logra. 

Los resultados de la pregunta 14: ¿Necesita de ayuda externa para enfrentar dificultades de tipo emocional?, muestran que, el 66,7% considera que necesitan de ayuda externa para enfrentar dificultades de tipo emocional. El 33,3%  indica que no necesitan de esta ayuda. Esto confirma la falta de seguridad emocional para enfrentar complicaciones, lo que puede conducir a una baja autoestima y personalidad poco definida en las pacientes. 

[image: image32.png]e incidencia

-=|

Porcentaje

80,00
70,00
60,00
50,00
40,00
30,00
20,00
10,00

0,00

Indicador: Psicolégico
Grupo de 13 a 18 afios

Miedo y preocupacion

— ° — °
» z » z

— ° —
@ 2 @

Desconocimiento
Indiferencia
Culpa

Pregunta 2 Pregunta 5 Pregunta 8 | Pregunta 13 | Pregunta 14





Gráfico 11

Resultados Indicador Efectos Psicológicos 13 a 18 años

En la pregunta 2, ¿Cuándo se enteró que tenía Síndrome de Turner, cuál fue su primer reacción?, el 75% de las niñas encuestadas indican que el sentimiento predominante en ellas y sus familias, el momento del diagnóstico, fue un profundo miedo y preocupación al no saber cómo manejar lo que pueda venir debido al Síndrome. El 25%, por otro lado, indica que sintieron un profundo desconocimiento al no saber de que se trata el Síndrome y cómo manejar una anomalía de esa magnitud. Esto confirma la respuesta de la misma pregunta en el anterior rango de edad, es normal estas reacciones al enfrentarse a algo desconocido y una incertidumbre de que sucederá con su futuro. 

En la pregunta 5: ¿Supo la manera en que debía actuar frente a esta anomalía?, el 25% muestra que supo, de alguna manera, acerca de cómo actuar frente a la presencia del Síndrome. Esto refleja unas profundas ganas de enfrentarlo con el fin de salir adelante a pesar de cualquier condición que las envuelva. Por otro lado, el 75% indica que no ha sabido la manera de cómo enfrentarlo. Esto confirma la necesidad que tienen las pacientes con Turner de una guía que les permita manejar de una mejor forma la presencia del Turner y sus principales implicaciones con el fin de que las reacciones emocionales pueden ser mejor sobrellevadas. 

En la pregunta 8: ¿Ha sido posible enfrentar esos cambios y superarlos juntos?, el 25% de las encuestadas afirma que ha sido posible el enfrentar positivamente los cambios que pudieron surgir en la dinámica familiar. El 75% considera que no ha tenido las herramientas necesarias para hacerlo. Este es un indicador que debe ser tomando en cuenta para proporcionar a las pacientes estas herramientas que les ayuden a enfrentar de mejor forma no solo sus reacciones emocionales sino también su autoestima y sus relaciones interpersonales con terceras personas. 

En la pregunta 13: ¿Ha podido tomar decisiones de manera independiente sin la búsqueda de ayuda por parte de algún familiar o amistad?, el 75% de las encuestadas indica que sí ha sido posible la toma de decisiones simples, como: qué ropa vestir o qué ropa comprar etc., sin la influencia de terceras personas. El 25%, por su parte, considera que no les ha sido posible la toma de decisiones simples sin ayuda externa. Este es un factor positivo ya que, refleja la capacidad que pueden tener las pacientes Turner para enfrentar aquellas complicaciones referentes a esta anomalía como es el infantilismo y la dependencia del resto de personas para tomar sus decisiones.

En correspondencia a la pregunta anterior, la pregunta 14: ¿Necesita de ayuda externa para enfrentar dificultades de tipo emocional?, indica que el 75% considera que necesitan de ayuda externa para enfrentar este tipo de dificultades como: qué hacer si una amiga discutió con ella o tuvo una mala calificación. El 25% no necesitan de esta ayuda. Esto confirma, la falta de seguridad emocional para enfrentar complicaciones, lo que puede desencadenar una autoestima baja y una personalidad poco definida en las pacientes.
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Gráfico 12

Resultados Indicador Efectos Psicológicos 19 años en adelante

En el último rango de edad, los resultados, del indicador de efectos psicológicos arrojados son los siguientes: 

La pregunta 2: ¿Cuándo se enteró que tenía Síndrome de Turner, cuál fue su primer reacción?, indica que la reacción más común es, con un 46,7%, miedo y preocupación debido a lo que tienen que enfrentar por esta anomalía. El 40% indica su reacción fue de desconocimiento total de lo que significa el síndrome y el 13,3%, indiferencia sobre el diagnóstico. Esto podría deberse a una falta de comprensión de lo que significa una condición de esta magnitud o debido a que prefieren ignorarlo a enfrentarlo. Todas estas reacciones pueden indicar una inseguridad emocional, baja autoestima y falta de personalidad para manejarla. 

En la pregunta 5: ¿Supo la manera en que debía actuar frente a esta anomalía?, el 53,34% afirma que si supieron, desde el momento del diagnóstico, la manera en que debían actuar por ejemplo investigando los médicos que debían visitar, el tratamiento que debían tomar, el comparar casos de otras pacientes, etc. Por otro lado, el 46,7%  no supieron cómo actuar frente al Síndrome y se sumieron en una profunda depresión y ansiedad. Esto indica que, aunque el porcentaje de las que supieron cómo actuar es alto, también existe otro porcentaje que no han encontrado una manera de actuar y enfrentar cada uno de los aspectos que lo envuelven como el tratamiento, desarrollo socio-emocional y proceso de aprendizaje. Por ejemplo, existe un caso donde, una de las niñas presenta cuello alado y prefiere utilizar sacos con cuello alto para taparlo, y en su lugar, le gusta mostrar su mejor atributo que es sus piernas con pantalones pegados o un bonito corte de cabello. Es una forma positiva de ver el Síndrome. 

En la pregunta 8: ¿Ha sido posible enfrentar esos cambios y superarlos juntos?, el 86,7% afirma que ha sido posible el enfrentar positivamente los cambios que pudieron surgir en la dinámica familiar. El 13,3% considera que no ha tenido las herramientas necesarias para hacerlo. Este es un resultado es un indicio positivo, pues, demuestra que los padres han sabido contar con las herramientas necesarias para enseñarles a sus hijas la manera adecuada para establecer relaciones interpersonales y a enfrentar su condición trabajando su autoestima, confianza y seguridad y ayudando en el control de sus emociones.

En la pregunta 13: ¿Ha podido tomar decisiones de manera independiente sin la búsqueda de ayuda por parte de algún familiar o amistad?, el 73,3% indica que han sabido tomar decisiones de cualquier orden de manera autónoma. Este es un factor positivo ya que demuestra que es posible ir rompiendo esa dependencia con terceras personas y la formación de una personalidad definida para  tomar decisiones y tener mayor seguridad emocional. Sin embargo, un 26,7% no lo ha logrado y todavía, a pesar de su edad, dependen de las decisiones que sus padres toman por ellas. Esto confirma la necesidad de herramientas que ayuden a desarrollar una autonomía mayor en las pacientes desde pequeñas y una mayor capacidad para tomar decisiones. 

En la pregunta 14: ¿Necesita de ayuda externa para enfrentar dificultades de tipo emocional?, el 86,7% indica que le ha sido difícil enfrentar dificultades de tipo emocional sin la ayuda de otras personas. Por otro lado, el 13,3% dice que ha podido hacerlo de manera independiente. Esto confirma, unida a la pregunta anterior, la dependencia que aún existe entre las pacientes y sus familiares cercanos, lo cual evita que pueda desarrollarse una personalidad fuerte y definida, seguridad emocional para la toma de decisiones y una alta autoestima, sino que, se mantiene un infantilismo emocional que no permite avanzar a las pacientes. 

1.2.4. Indicador Experiencia Educativa:
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Gráfico 13

Resultados Indicador Experiencia Educativa 0 a 6 años

En el Indicador de Experiencia Educativa, en el rango de 0 a 6 años, se presentan los siguientes resultados: 

En la pregunta 14: ¿Alguna vez su niña ha presentado dificultades en su centro infantil? ¿De qué tipo?, el 66,7% de las encuestadas afirman que sus hijas sí han presentando complicaciones, a pesar de su corta edad. El 33,3%, por su parte, indica que no han presentado problemas. Dentro de ese 66,7%, las complicaciones más típicas, en un 50%, son de lateralidad el momento de orientarse, esto podría considerarse normal debido a su edad cronológica. El otro 50% indica que son niñas inquietas, lo cual también sería normal debido a su edad, sin embargo, es necesario que los padres estén pendientes para observar si estos problemas persisten porque pueden ser indicadores de posibles problemas de aprendizaje futuros. 

En la pregunta 16: ¿Cree usted que es necesario contar con un manual que ayude a un conocimiento que permita un manejo más eficaz del Síndrome de Turner?, el 100% están de acuerdo con la realización de un Manual que permita educar a las pacientes con Turner y a sus padres, con el fin de manejar de una mejor manera su presencia. Además que, entregue pautas para un mejor desarrollo emocional, social y educativo de las mismas.
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Gráfico 14

Resultados Indicador Experiencia Educativa 7 a 12 años

Los resultados de las preguntas del indicador de experiencias educativas  en las niñas entre 7 y 12 años son los siguientes: 

En la pregunta 17: ¿Alguna vez ha presentado dificultades académicas? ¿De qué tipo?, el 100% indica que han presentando complicaciones en la escuela. De estos, el 66,7% presentan problemas en matemática, lo cual es esperado debido al Síndrome y sus problemas de orientación espacial, y el 33,3%, problemas de comportamiento en la escuela y con sus compañeros como hiperactividad y falta de atención. Esto confirma lo que la comunidad médica indica acerca de las complicaciones escolares que las personas con Turner pueden presentar.  

En la pregunta 20: ¿Cree usted que es necesario contar con un manual que ayude a un conocimiento que permita un manejo más eficaz del Síndrome de Turner?, el 100% de las encuestadas, están de acuerdo con la realización de un Manual que permita educar a las pacientes con Turner y a sus padres con el fin de lograr manejar de una mejor manera su presencia. Además que entregue pautas para un mejor desarrollo emocional, social y educativo de las mismas.
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Gráfico 15

Resultados Indicador Experiencia Educativa 13 a 18 años

En el rango de 13 a 18 años, los resultados son los siguientes: 

En la pregunta 17: ¿Alguna vez ha presentado dificultades académicas? ¿De qué tipo?, el 100% de las encuestadas indican que sí han presentado complicaciones académicas. De estas, el 50% en matemática; el 25%, en dibujo y orientación espacial y el otro 25%, de comportamiento como déficit de atención e hiperactividad. Esto indica los puntos que deben ser tomados en cuenta dentro del Manual, y, confirma lo que la comunidad médica afirma acerca de las complicaciones escolares que las personas con Turner pueden presentar.  

En la pregunta 18: ¿Qué especialidad desea o eligió en el Bachillerato?, el 50% ha decidido seguir Químico Biólogo; el 25%, Sociales y el otro 25%, un bachillerato en Ciencias. Esto indica que, a pesar de las complicaciones académicas que pueden surgir en el camino por el Síndrome, las mujeres con Turner están dispuestas a enfrentarlos y seguir lo que su vocación determine.

En la pregunta 21: ¿Cree usted que es necesario contar con un manual que ayude a un conocimiento que permita un manejo más eficaz del Síndrome de Turner?, el 100% está de acuerdo con su realización, con el fin de que permita educar tanto a las pacientes con Turner como a sus padres, conlleve a un mejor manejo de esta afectación y entregue pautas para un mejor desarrollo emocional, social y educativo de las pacientes. 
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Gráfico 16

Resultados Indicador Experiencia Educativa 19 años en adelante

En el último rango de edad, los resultados arrojados, del indicador de experiencia educativa, son los siguientes:

En la pregunta 17: ¿Alguna vez ha presentado dificultades académicas? ¿De qué tipo?, el 80% sí ha presentado complicaciones durante su escolaridad. El 20%, por otro lado, indica que no las ha presentado. De este 80%, el 33,3% presenta complicaciones en el dibujo y orientación espacial; el 33,33%, de matemática; el 25%, de comportamiento como problemas de atención e hiperactividad y el 8,33%, problemas en lenguaje. Esto reafirma las complicaciones educativas que suele traer el diagnóstico del Turner, los cuales deben ser tomados en cuenta dentro del Manual a desarrollar.

En la pregunta 18: ¿Qué tipo de carrera decidió seguir en la Universidad?, el 73,3% indica han decidido estudiar una carrera humanística como Pedagogía y Psicología; el 13,3%, por una carrera de tipo científica como Medicina y el 13,3%, carreras técnicas como Ingenierías y Tecnologías. Esto confirma que existe una mayor tendencia en las mujeres Turner por las carreras humanísticas que podrían suplir esa imposibilidad de ser madres. Por ejemplo, la gran mayoría estudió Psicología o Parvularia. Además, las mujeres con Turner están dispuestas a enfrentar cualquier complicación académica y profesional que pueda surgir y decidirse por la carrera que más cumpla con sus expectativas.

En la pregunta 21: ¿Cree usted que es necesario contar con un manual que ayude a un conocimiento que permita un manejo más eficaz del Síndrome de Turner?, el 100% ratifica lo dicho en todos los rangos de edad, afirmando su importancia para un mejor manejo del síndrome. 
2. RESULTADOS CUALITATIVOS

2.1. Encuesta

Es importante recalcar que, del análisis cualitativo de los resultados arrojados por los cuestionarios, las preocupaciones, inquietudes y dudas se repiten en todos los grupos de edad, es decir tanto a madres como a las mismas pacientes, y en los diferentes estratos socioeconómicos.  Los principales puntos comunes detectados son:

El miedo y la preocupación evidenciados en las encuestadas, como primera reacción en el momento del diagnóstico, es el factor común en todos los rangos de edad. La causa principal de esta reacción, es el desconocimiento de las implicaciones, tanto médicas, socioemocionales, educativas como económicas, que sobrellevar una anomalía de esta magnitud, puede acarrear tanto para la paciente como su entorno.

Dentro de los 4 rangos de edad, se puede percibir la preocupación que las encuestadas y sus familias tienen al mencionar el factor económico y los costos que el tratamiento y las visitas médicas demandan. Lo cual se advierte en las respuestas a  las preguntas que tratan sobre el tipo de complicaciones que pudieron surgir entre los familiares, siendo en su mayoría, en todos los rangos, las de factor económico. Esto se da incluso en todas las diferentes clases socio-económicas. 
La estatura menor al promedio para su edad, ha sido el principal motivo de preocupación de los padres, lo que hizo que asistan a una consulta médica. Con ésta, inicia el tormento para la paciente y su familia, hasta llegar a un diagnóstico definitivo, científicamente comprobado a través del cariotipo; el cual culmina al conocer el porqué de la presencia de ciertas características y problemas en cada paciente. A partir del diagnóstico, inicia el proceso de tratamiento y seguimiento que puede resultar fastidioso y molesto para la familia. 

Las relaciones de dependencia y sobreprotección, provocadas por el diagnóstico, según los datos arrojados, se han convertido en una de las reacciones principales de los padres. Ellos buscan cuidar y evitar que su hija sufra y pueda verse afectada psicológica y emocionalmente por su entorno a causa del Síndrome. Esto ha podido provocar que, la toma de decisiones, seguridad, confianza y autoestima de las pacientes con Turner, en un buen porcentaje, se vea afectada. Por lo que, la mujer Turner trata de superar estas relaciones e independizarse, lo que resulta complicado al no ser una constante desde edades tempranas. 

En cuanto a lo que tiene que ver con las relaciones interpersonales de las niñas, jóvenes y mujeres con Turner, no es mayoritario, pero sí importante, la dificultad que pueden tener para iniciar y conservar amistades del mismo o diferente sexo. Las posibles causas de esta dificultad, debiendo ser analizadas a profundidad por especialistas, podrían ser: la dependencia a su entorno familiar, baja autoestima (debido a la comparación típica de la niña y adolescente con sus compañeras) y falta de confianza en sí misma y en su entorno. Sin embargo, existen casos donde presentan relaciones de amistad formales, logrando superar esta dificultad socioemocional y sus posibles causas.

Se detectó que, en todos los rangos de edad, han aparecido complicaciones académicas de consideración, sobretodo lo que es dibujo, orientación espacial y matemática. Son clásicos estos problemas en el Síndrome de Turner, pues, suelen verse afectados la percepción y la organización de la información visual, lateralidad y recuerdos visuales. Además, de una falta de comprensión de los conceptos numéricos básicos y la magnitud que representa cada número, por una falta en la memoria mecánica y fonológica de los mismos. 

De los cuestionarios de los últimos dos rangos de edad (de 13 años en adelante) se encontró una fuerte tendencia a elegir materias y carreras de tipo social y humanístico más que técnicas y científicas. Sin embargo, existen mujeres con Turner que sí han optado por lo científico y técnico, demostrando alta capacidad de superación de las deficiencias que pueden aparecer debido al Síndrome.    
2.2. Estudio de los Casos entrevistados

A fin de tener una mejor comprensión de lo que la niña – mujer con Turner puede vivir a partir del diagnóstico, se presenta, a continuación, los puntos comunes encontrados en las entrevistas a 15 casos específicos que, sin ser típicos, entregan una visión generalizada de lo que, en nuestro país, significa nacer con una determinación genética diferente.  

En algunos de los casos, las madres de las pacientes entrevistadas han presentado dificultades durante el embarazo, como por ejemplo amenazas de aborto o anemia principalmente. A pesar de que, no se lo puede considerar como una causa del Síndrome, pues es una afectación genética, se lo puede tomar como un indicio considerable para la realización de un estudio cromosómico, con el fin de descartar problemas genéticos en el feto antes de su nacimiento. Esto sería un gran aporte dentro de los estudios sobre este Síndrome, ya que, el diagnóstico podría dárselo de manera inmediata, sin necesidad de esperar a la presencia de las características clínicas, que, podrían servir únicamente para confirmarlo en caso de dudas después del nacimiento. Sin embargo, existen otros casos donde las pacientes indican que sus madres no presentaron complicaciones durante su embarazo, y, se dieron cuenta de que algo no estaba bien por su talla y peso más bajo de lo esperado para su edad, en el desarrollo.
La mayoría de pacientes con Turner, en todos los estratos socioeconómicos, según las entrevistas, fueron unas niñas muy enfermizas durante sus primeros años. Sufrían de constantes infecciones de vías urinarias, ictericia y gripes. Además de que, nacieron con talla y peso más bajo de lo esperado y tuvieron retrasos considerables durante su desarrollo, por ejemplo, una de ellas caminó a los 2 años y medio. Por esta razón, las visitas a los médicos fueron una constante en la vida de las pacientes. Adicionalmente, unido a su falta de estatura, han hecho que los especialistas se decidan a realizar el examen genético que confirmó el diagnóstico y se ha convertido en el principal motivo de consulta y preocupación para los padres. Sin embargo, en otro de los casos, las niñas no han presentado algunas de las características, por lo que, su diagnóstico se ha retrasado inevitablemente hasta, su pubertad, debido a la falta de caracteres sexuales secundarios.
El diagnóstico, en los casos de las niñas entre 2 y 10 años, en todos los estratos socioeconómicos, se ha realizado durante los 3 primeros años de vida debido al examen cariotipo. Esto es un indicio positivo, pues permite evidenciar un avance considerable en la edad del diagnóstico, comparándolo con la de las mujeres adultas con Turner que gira en torno a los 8 y 16 años de edad. Sin embargo, sí existen casos en las adultas con Turner que han sido diagnosticadas en los primeros años, incluso meses. Es decir, la edad del diagnóstico puede depender del número de características clínicas evidentes en las pacientes y de la perspicacia de los médicos. 

Las entrevistas arrojan que las pacientes Turner han debido, en algunos casos, consultar a varios médicos especialistas porque ninguno lograba explicar lo que sucedía con ellas y no ofrecieron una confianza absoluta ni para ellas ni para sus padres. En esta búsqueda angustiosa por una respuesta a lo que sucede, el hecho de encontrar un médico que confirme un diagnóstico y dé respuestas confiables, puede tornarse en un alivio. 
Además, al llegar al diagnóstico, es posible tomar las decisiones pertinentes sobre los tratamientos, en beneficio de la salud de la paciente. 

A pesar de que, el recibir un diagnóstico de esta magnitud puede resultar difícil, en la mayoría de los casos se puede evidenciar, en especial en los estratos socioeconómicos altos y medios, una actitud positiva hacia la convivencia con el Síndrome, pues, después de varios años, han logrado aceptarlo y vivir con esta condición. Por ejemplo, muchas de las entrevistadas, incluso sus madres, indican que son ellas las que dan el ánimo necesario para enfrentar todo lo que venga, contagiando su alegría. Sin embargo, existen casos, en especial en los estratos bajos, donde las pacientes prefieren ignorar lo que tienen, ya que han decidido no investigar acerca del síndrome y sus implicaciones. Así mismo, esto puede complicarse, por la falta de acceso de estas pacientes a las consultas con los especialistas y a la administración de los tratamientos, por el alto costo de los mismos.  

Por otro lado, los casos entrevistados permiten apreciar que, sí han existido separaciones familiares a partir del diagnóstico. En el caso analizado, la madre indica que su esposo la abandonó ya que le echaba la culpa por lo que sucedía con la niña. Por este motivo, se puede decir que, es más complejo para una madre el criar sola a su hija con Turner y encargarse, además, de sus demás hijos y del cuidado de la casa. Muchas de las madres solas han debido dejar su casa y el cuidado de sus hijos para trabajar con el fin de cubrir los gastos. Esto sucede, en especial, en los estratos socioeconómicos bajos, donde la necesidad principal es buscar el dinero para llevar un plato de comida a la casa, dejando de lado la salud de la paciente Turner y las visitas a los especialistas; así como, su educación o formación académica y psicológica. La crianza de la niña Turner, como de cualquier niño, dentro de un hogar sólido con ambos padres es fundamental para que pueda obtener un desarrollo socioemocional y psicológico estable. 

En algunos de los casos, las pacientes, o sus madres, indican que han sido víctimas de rechazo, discriminación y maltrato por parte de sus compañeras y maestros. Incluso, las mismas escuelas, por sus problemas de comportamiento o académicos, han expulsado a las niñas o sus padres han debido cambiarlas constantemente de institución educativa. Algunas de las entrevistadas indican que ha sido muy difícil saber que no son aceptadas por la sociedad porque lucen o actúan diferente, sin embargo, existen instituciones que han decidido apoyar el desarrollo de estas niñas. Es importante mencionar que estas instituciones se han comprometido para que su proceso de aprendizaje sea óptimo y logren alcanzar todo su potencial. De igual manera sucede con las amigas de las niñas, hay personas que han logrado aceptarlas y, haciendo de lado sus diferencias, forman parte de su vida, brindándole una amistad sincera. 

En cuanto a su desarrollo educativo, en los casos se evidencia que, en sus años de estudio, algunas de las entrevistadas han presentado complicaciones de consideración en las materias como matemáticas o dibujo. Aunque, en otros casos se evidenció que son excelentes estudiantes, incluso, han llegado a ser abanderadas y mejores egresadas. Esto permite apreciar, que a pesar de las dificultades, existe una gran capacidad de adaptación y superación de estas pacientes, dejando de lado dichas dificultades en su vida profesional. Uno de los casos donde se evidencia las complicaciones es el de una niña que presenta un promedio regular escolar que podría deberse a factores externos tales como el acoso por parte de sus compañeros e incluso de sus maestros, que por ignorancia la hacen objeto de maltratos psicológicos, que llegan en caso extremo al abuso físico.

CAPÍTULO VI

CONCLUSIONES

· El síndrome de Turner es una alteración genética en las mujeres que implica la pérdida total o parcial de un cromosoma sexual X. Esto puede generar ciertas complicaciones médicas, educativas y emocionales. Sin embargo, no se la puede considerar una enfermedad debido a que una paciente con Turner puede tener una apariencia normal y sentirse bien y, en mayor o menor grado, los problemas pueden manejarse y ser tratados a tiempo. 

· Para poder llegar a un diagnóstico del Síndrome de Turner se necesita la presencia de una serie de características clínicas propias de la afectación como talla baja o cuello alado. Al igual que de la realización de un examen genético denominado Cariotipo. Entre más temprano se realice el diagnóstico, mejores resultados se podrá obtener con la administración de los tratamientos. 

· Con la administración de la hormona de crecimiento se puede alcanzar una talla de por lo menos 10 cm más de lo esperado para una mujer con Síndrome de Turner; cuya talla final, sin el tratamiento, es unos 20 cm. menor a la media esperada para su edad cronológica. Esta pérdida se inicia desde el desarrollo prenatal y continúa durante toda su infancia, siendo cada vez más evidente.

· El tratamiento hormonal sustitutivo con estrógenos y progesterona es indispensable para toda adolescente con Síndrome de Turner a partir de los 12 años cuando empieza la pubertad. Esto debido a que con este tratamiento se consigue un desarrollo sexual lo más normal posible y el aparecimiento de los caracteres sexuales secundarios como la menstruación que se regulariza con la progesterona. 

· Se pueden realizar algunas correcciones estéticas en las niñas con Síndrome de Turner como eliminar el cuello alado, con el fin de, lograr una mejor imagen corporal y autoestima. Pueden realizarse cuando presenten problema de autoimagen que la haga sentirse diferente del resto de sus compañeras y provoque episodios de discriminación. 

· Las niñas con Síndrome de Turner presentan una inteligencia normal y su rendimiento académico puede ser también normal. Incluso pueden ser buenas estudiantes en la escuela y el colegio. Sin embargo, pueden presentar complicaciones en materias como matemáticas, dibujo o educación física debido a que ciertas habilidades, como orientación espacial, motricidad y atención, se encuentran poco estimuladas.  

· Durante su escolaridad, la mayor dificultad se presenta en cuanto a la orientación dentro del espacio, lo cual dará como resultado bajas calificaciones en educación física, dibujo, geometría, matemática, etc. Sin embargo, presentarán un buen desenvolvimiento en materias que tienen relación con el lenguaje, expresión oral y escrita, ciencias sociales y todas aquellas áreas que tengan que ver con lógica, inducción y deducción.

· A pesar de encontrar dificultades académicas en las áreas determinadas anteriormente, es concluyente que pueden ser superadas con la ayuda de programas que aborden, en su particularidad, cada una de estas complicaciones a partir del desarrollo de la psicopedagogía, lo cual ya es considerado desde hace algunos años atrás. 

· Existe una tendencia hacia todo lo que tiene que ver con lo humanístico: Ciencias Sociales, Filosofía, Pedagogía, Psicología. Estas son a las que mayormente las pacientes se dedican. Sin embargo, existe un porcentaje mínimo que se han dedicado a carreras de ciencias exactas como Ingenierías. Esto indica que las pacientes Turner pueden ser personas productivas con objetivos y metas claras. Es decir, con  una madurez racional a pesar de su inmadurez emocional. Esto, se acrecentará y definirá, siempre y cuando, cuenten con el apoyo no solo de su medio familiar, sino también de sus maestros y de la literatura apropiada. 
· Las relaciones interpersonales pueden verse afectadas y suelen tener un menor número de amistades debido a su autoestima baja, falta de confianza y seguridad en sí mismas. Además, las relaciones sociales que establecen pueden convertirse en dependencia y por eso tender a ser más influenciables, importándoles mucho las opiniones que los demás tienen acerca de sus cosas, dejando de hacer lo que les interesa y les gusta, por complacer a las personas que les rodean. Lo que puede complicar su desarrollo emocional y desarrollo educativo. Un ejemplo claro de este punto, es la dificultad para tomar decisiones simples como qué ropa utilizar, cómo peinarse, etc. Así también, en las decisiones de tipo emocional es necesario para ellas el apoyo de personas con las que tengan suficiente confianza. 

· Las asociaciones y grupos de contacto con otras niñas con Turner pueden desempeñar un papel de apoyo emocional importante pues permitirá compartir experiencias y vivencias y adquirir estrategias para manejar la presencia del Síndrome. Además, podrá ser una oportunidad de sentirse útil ayudando a otras personas con una misma condición. 

· Es necesario realizar un seguimiento periódico en todas las especialidades donde puedan presentarse afectaciones en los diferentes órganos, para poder acceder a un tratamiento inmediato o prevenir complicaciones. Este seguimiento debe ser con todas las disciplinas médicas de acuerdo a las características individuales en cada caso. 

· La información obtenida, a través de este estudio, confirma lo que la literatura describe acerca de las dificultades que las pacientes Turner suelen tener y sus posibilidades de superación en el campo profesional y académico. Se encontró mujeres que son ingenieras en sistemas, médicos y psicopedagogas. Esto indica la capacidad que tiene el ser humano para romper barreras y superar las dificultades que pueden aparecer en el camino.

· El desconocimiento que existe acerca del Síndrome de Turner entre la misma comunidad médica y la sociedad en general, provoca que un alto porcentaje que no logren aceptar la presencia de esta anomalía. Así mismo, es probable que provoque rechazo en las demás personas debido a la presencia de ciertas características físicas que las hacen diferentes, y que, básicamente, repercuten en una baja autoestima y dificultad para las relaciones sociales. 

· Las pacientes con Turner suelen presentar relaciones de alta dependencia emocional con su núcleo familiar. Esto es explicable por la dificultad que, a su vez, presentan para relacionarse con extraños. Se debe tomar en cuenta que, esta dificultad va surgiendo y se hace notoria conforme incrementa la edad cronológica, lo que podría deberse a que entre más crece la paciente, va tomando mayor conciencia de lo que implica el Síndrome de Turner y las complicaciones que conlleva. Se considera que es el momento que más apoyo psicológico y médico requieren. Sin embargo, contrasta con la realidad, pues, sucede lo contrario, es decir, reciben menos apoyo.

· Es importante recalcar que, el factor económico es trascendental en las pacientes Turner, pues su tratamiento es muy costoso, haciéndolo, en muchas ocasiones, inaccesible para algunas de ellas. Esto, a su vez, repercute en la dinámica familiar pues podría generar roces entre sus miembros por no poder enfrentar económicamente esta situación, provocando que los tratamientos y las visitas a los especialistas se suspendan.   

· La reacción natural que surge después del diagnóstico es miedo y preocupación por el desconocimiento acerca de la anomalía, que se puede ir transformando en indiferencia durante la niñez y la adolescencia. A partir de los 12 años, la paciente va enfrentando nuevos miedos como las inyecciones, las burlas, los médicos que deben visitar, la falta de desarrollo sexual, la estatura. En síntesis, va adentrándose en las diferencias que existe con una persona “normal”. Este miedo puede manifestarse en cambios de carácter, reacciones negativas para sí mismo y hacía otras personas.

· Otra de las manifestaciones, de las posibles complicaciones de orden psicológico, se presenta en la dificultad mayoritaria de establecer relaciones de amistad con personas de su mismo sexo, más aún, del sexo opuesto. A pesar de esto, es considerable el porcentaje de pacientes de todos los rangos, que han logrado superarlo formando, incluso, parejas estables. 

CAPÍTULO VII

RECOMENDACIONES

· Al ser una alteración de tipo genético cuya manifestación principal, y que suele ser el motivo de consulta comúnmente, es la talla baja. Si se detecta que una mujer es pequeña, tomando en cuenta su edad cronológica, es fundamental la visita inmediata a un endocrinólogo que realice los exámenes pertinentes para conocer el estado de las hormonas y solicite un examen genético, para ver si la causa de su talla baja no dependa de problemas en sus cromosomas.

· Aunque las visitas a los médicos especialistas deben ser fundamentales para una niña con Síndrome de Turner, no se pueden convertir en una forma de vivir, y mucho menos en el punto central de su plan de vida. Es decir, se debe evitar que la paciente esté de consultorio en consultorio, sino sólo cuando sea absolutamente necesario y recomendado por los mismos médicos. Estas visitas deben estar enfocadas únicamente a la búsqueda del control  en el tratamiento y de una mejor calidad de vida. 

· Los tratamientos especializados, tanto el de crecimiento como el hormonal sustitutivo, deben ser cumplidos de manera inmediata y con la regularidad pertinente, de acuerdo a lo especificado por cada uno de los médicos especialistas, principalmente del endocrinólogo. Se debe evitar sobremanera los descuidos en la administración de la hormona de crecimientos y de las hormonas estrógenos y progesterona, si queremos que se den resultados favorables en beneficio de su salud. 

· El conocimiento nos libera de prejuicios, más aún cuando están ligados al ser humano. Las inquietudes fruto del desconocimiento son perjudiciales para el desarrollo normal de la personalidad, de la madurez emocional, por lo que atentan a la autoestima y autoimagen de una persona. El producto de la investigación sobre este tema, es el de poder transmitir el conocimiento adquirido, especialmente a los padres con niñas que tienen el síndrome. Toda la información que se pueda adquirir sobre este tema, podrá servir para que la sociedad acepte a aquellas personas que son diferentes debido a las circunstancias que las envuelven. Por lo tanto, es importante que médicos y las mismas niñas busquen los medios para dar a conocer los aspectos que envuelven al Síndrome como en su propio entorno.

· A través de los instrumentos aplicados, se confirma, en muchos casos, lo que la literatura, desarrollada hasta la fecha, indica sobre esta anomalía. Por lo que, se recomienda, a las pacientes, familiares y personas directa o indirectamente relacionadas con este Síndrome, recurrir a la mayor cantidad de información en los diferentes aspectos que envuelven la convivencia con el Turner. 

· Es necesario que tanto los padres y maestros ayudemos a superar las cargas psicológicas que las niñas con Síndrome de Turner pueden presentar. Es importante animar su sentido de independencia, dejándola ir por sí misma a lugares que le son familiares, alentando la confianza en sí misma. Con el aliento y estímulo adecuado, las niñas con Turner pueden hacer y ser lo que ellas quieran. 
· Desarrollar un manual que pretenda suplir el desconocimiento y la falta de acceso a la información necesaria que muchas pacientes pueden tener debido a sus posibilidades socio-económicas es fundamental, como guía para buscar estrategias que permitan un manejo diferente del Síndrome. Además de, explicar las implicaciones y las acciones que se deben tomar con el Síndrome, con un lenguaje simple, claro y sencillo para facilitar la comprensión por parte de la paciente y de su entorno. 

· Al ser este Síndrome no muy conocido por la comunidad médica, y ser un tema que necesita de una especialización, específicamente en el campo de la genética y endocrinología; es necesario que los médicos pediatras amplíen su conocimiento sobre  las características físicas que lo envuelven y direccionen a las pacientes para la realización del examen genético o “cariotipo” para establecer el diagnóstico. Para el efecto, se recomienda que, a través de la academia y colegios médicos, se actualice y se profundice en el conocimiento sobre este Síndrome, a fin de que se pueda ayudar a las pacientes de una manera efectiva y oportuna. Esto redundará en que se comience su tratamiento, de ser el caso, y la revisión completa de sus afectaciones, mejorando su calidad de vida desde la edad más temprana posible.
· Una vez confirmado el diagnóstico, se debe buscar la mayor cantidad de literatura posible y el Manual que el presente proyecto pretende realizar. Esto a fin de que, con mayor conocimiento, se puedan tomar las mejores decisiones en beneficio de las pacientes afectadas con el Turner. Entre los puntos que los padres deben tomar en cuenta es la relación de dependencia emocional y en la toma de decisiones, que pudiera generarse, ya que, puede retrasar el desarrollo socioemocional y psicoeducativo de la paciente.  
· Un mayor conocimiento acerca del Turner permitirá que, como entidad de control, se establezcan líneas de acción que deberán estar encaminadas a mejorar el desarrollo integral de las pacientes en cuanto a sus relaciones interpersonales, desarrollo emocional, autoestima y personalidad. Por lo que, se ratifica la recomendación de buscar la mayor información posible a partir del diagnóstico. Incluso, puede servir comparar casos de otras niñas y ver que hicieron ella para tratar el Síndrome. Los padres no pueden, y no deben, quedarse únicamente con lo que él médico les dice. 

· Es importante que los padres informen a la escuela de la niña el diagnóstico pues es la institución educativa la debe buscar los medios de trabajar aquellas habilidades poco desarrolladas en la paciente y fortalecer aquellas que sí lo están, a través de programas especializados que cubran sus necesidades educativas dentro del aula. Además, esto podría frenar las discriminaciones y posibles humillaciones debido a que la niña no pueda realizar alguna actividad porque le cuesta más a que los demás compañeros. 

· Es necesario que, después del diagnóstico, se realice una valoración psicológica y neuropsicológica a cada niña con Turner, que servirá de línea base para generar un plan de acción que permita mejorar, mitigar y reducir las posibles complicaciones que se encontraren. Esto con el fin de evitar, con el concurrir del tiempo, que dichas complicaciones se acrecienten y conlleven a problemas más graves. 

· A partir de esta línea base individual, claramente establecida, se puede organizar programas de apoyo a las pacientes para su familia, su escuela y sus compañeros, que, unido al programa de tratamiento médico, llevará a que cada paciente tenga una vida lo más normal posible y se eviten episodios de discriminación dentro de su entorno y pueda ser más fácil para ellas establecer relaciones sociales.

· Dentro de esta misma línea base, es importante también el abordaje dentro de la psicopedagogía. A través de la realización de programas de intervención, tomando en cuanta las diferencias individuales de cada paciente, se podrá lograr el desarrollo y superación de aquellas áreas educativas deficientes, llegando incluso a un proceso de enseñanza-aprendizaje completo y absolutamente normal. Dicho programa debe estar enfocado a trabajar en las niñas con Turner, en edad escolar, por ejemplo con el uso de rompecabezas, laberintos, diferenciación figura-fondo, manipulación de objetos, cálculo mental, etc.

· Otra de las formas de desarrollar aquellas deficiencias académicas, será el aprovechamiento de las habilidades que las niñas con Turner tienen, específicamente expresión verbal y escrita. Por ejemplo: los exámenes de matemáticas pueden ser orales, en los primeros años de escolaridad, o a través de bits de información que contengan las operaciones básicas, a manera de juegos para las niñas.

· De acuerdo a la literatura científica, y como ya se ha establecido, el CI de las mujeres con Turner es normal. Esto avala que estas pacientes no requieren de una educación especial. Sin embargo, y partiendo de la línea base en el campo psicopedagógico, se recomienda que dicha información sea compartida, analizada y desarrollada por sus maestros; lo que permitirá que, las complicaciones encontradas puedan ser superadas, con el establecimiento de programas de intervención generalizado tanto para casa como para la escuela. Esto redundará en el fortalecimiento de las áreas ya desarrolladas en la paciente, así como, la superación de las áreas poco desarrolladas. 

· Es importante también que, las pacientes Turner reciban un mayor apoyo, por parte de los profesores, para definir sus potencialidades y habilidades mejor desarrolladas, lo que les permitirá conocerse mejor y saber de lo que son capaces, dejando a un lado aquellas posibles debilidades que frenan su desarrollo. 

· Las instituciones educativas deberían contar, dentro de su plantilla, con psicopedagogas que apoyen fuertemente al manejo, desarrollo y superación de las dificultades que las niñas Turner, así como cualquier niño de cualquier condición, necesitan en el proceso de enseñanza – aprendizaje completo y de una mejor adaptación a su entorno escolar. 
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ANEXOS

CUESTIONARIOS POR RANGO DE EDAD

UNIVERSIDAD DE LOS HEMISFERIOS

ENCUESTA SOBRE SÍNDROME DE TURNER 

PARA PADRES DE FAMILIA (niñas de 0 a 6 años)

La presente encuesta tiene por objetivo estudiar el entorno familiar y escolar de las niñas, adolescentes y mujeres afectadas por el Síndrome de Turner, con el fin de obtener la información sobre su realidad y tomar las medidas pertinentes para colaborar con un mejor manejo de la situación que envuelve al Turner.  

En este caso, es necesario, por la edad de las niñas, que sean sus padres quienes respondan dicha encuesta. 

La información obtenida a través de la presente encuesta será tratada con la confidencialidad necesaria y con fines únicamente estadísticos. 

INDICACIONES:

· Lea detenidamente cada pregunta

· Conteste con claridad, marcando la respuesta que considere adecuada.

· Responda con sinceridad

· Seleccione una única opción en cada pregunta

Edad: ________________________

Fecha: _______________________

1. ¿Cómo se percató que su hija presentaba alguna complicación en su salud (Síndrome de Turner)?

_________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________

2. ¿Cuándo se le diagnosticó a su hija el Síndrome de Turner, cuál fue su primera reacción?
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Miedo y preocupación


Desconocimiento


Indiferencia


Culpa

3. ¿A cuántos médicos debió visitar para tener un diagnóstico definitivo?

Uno


De dos a cinco


Más de cinco 

4. ¿Tuvo acceso a información sobre el Síndrome de Turner?

Si                                     No 

5. ¿Supo desde un primer momento, luego del diagnóstico, cómo debía actuar con su hija frente a esta anomalía? 

Si                                     No 

6. ¿Su médico le explicó, el momento del diagnóstico, en qué consistía el Síndrome?

Si                                     No 

7. ¿Supo, inmediatamente, en qué consistía el tratamiento para el Síndrome?

Si                                     No 

8. ¿Se han presentado cambios en su dinámica familiar a partir del diagnóstico del Turner?

Si                                     No 

9. ¿Ha sido posible enfrentar esos cambios en la dinámica familiar y superarlos?

Si                                     No 

10. ¿El diagnóstico del Turner ha traído complicaciones entre los miembros de su familia?

Si                                     No 

11. ¿Qué tipo de complicaciones pudieron surgir?


Económicas


Separación familiar 


Discriminación social por el resto de la familia


Culpa entre los padres

12. ¿En su entorno familiar, se ha logrado aceptar la presencia del Turner?

Si                                     No 

13. ¿Con cuál de estas palabras describiría la relación familiar con su hija?


Dependencia


Independencia


Pena y culpa


Alegre y atento a sus necesidades 

14. ¿Alguna vez su niña ha presentado dificultades? 


Si                                     No 

¿De qué tipo (subraye)?


Gatear, caminar, sentarse, motricidad 


Aprendizaje de letras, números o dibujos


Lenguaje expresivo, comprensivo o señas


Comportamiento: ansiedad, depresión, impulsividad, inquieta



Lateralidad (zurda o diestra)

15. ¿Actualmente, presenta alguna complicación médica referente al Síndrome? 

Si                                     No 

¿Cuál?


Cardiacas


Auditivas o visuales


       Renales


Diabetes


Hipotiroidismo o Hipertiroidismo

16. ¿Cree usted que es necesario contar con un manual que ayude a un conocimiento que permita un manejo más eficaz del Síndrome de Turner?

Si                                     No 

¡¡¡GRACIAS POR SU COLABORACIÓN!!!

UNIVERSIDAD DE LOS HEMISFERIOS

ENCUESTA SOBRE SÍNDROME DE TURNER 

PARA NIÑAS ENTRE 7 Y 12 AÑOS (Contestar con sus padres)

La presente encuesta tiene por objetivo estudiar el entorno familiar y escolar de las niñas, adolescentes y mujeres afectadas por el Síndrome de Turner, con el fin de obtener la información sobre su realidad y tomar las medidas pertinentes para colaborar con un mejor manejo de la situación que envuelve al Turner.  

La información obtenida a través de la presente encuesta será tratada con la confidencialidad necesaria y con fines únicamente estadísticos. 

INDICACIONES:

· Lea detenidamente cada pregunta

· Conteste con claridad, marcando la respuesta que considere adecuada.

· Responda con sinceridad

· Seleccione una única opción en cada pregunta

Edad: ________________________

Fecha: _______________________

1. ¿Cómo se percataron sus padres que presentaba alguna complicación en su salud (Síndrome de Turner)?

_______________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________

2. ¿Cuándo se enteró que tenía Síndrome de Turner, cuál fue su primera reacción?


Miedo y preocupación


Desconocimiento


Indiferencia

3. ¿A cuántos médicos debió visitar para tener un diagnóstico definitivo?

Uno


De dos a cinco


Más de cinco 

4. ¿Y tuvo acceso a información sobre el Síndrome de Turner?

Si                                     No 

5. ¿Supo la manera en que debía actuar frente a esta anomalía? 

Si                                     No 

6. ¿Su médico le explicó en qué consistía el Síndrome?

Si                                     No 

7. ¿Se han presentado cambios en la dinámica de su familia por la presencia del Turner?

Si                                     No 

8. ¿Ha sido posible enfrentar esos cambios y superarlos juntos?

Si                                     No 

9. ¿El diagnóstico del Turner ha traído complicaciones entre los miembros de su familia?

Si                                     No 

10. ¿Qué tipo de complicaciones pudieron surgir?


Económicas


Separación familiar 


Discriminación social por el resto de la familia


Culpa entre los padres

11. ¿En su entorno familiar, se ha logrado aceptar la presencia del Turner?

Si                                     No 

12. ¿Con cuál de estas palabras describiría la relación familiar con su familia?


Dependencia


Independencia


Pena y culpa


Alegre y atento a sus necesidades 

13. ¿Ha podido tomar decisiones de manera independiente sin la búsqueda de ayuda por parte de algún familiar o amistad?

Si                                     No 

14. ¿Necesita de ayuda externa para enfrentar dificultades de tipo emocional? 

Si                                     No 

15. ¿Cómo le tratan las personas que le rodean?

     
De acuerdo a su edad 


De acuerdo a su tamaño

16. ¿Cómo son sus relaciones sociales con otras personas?


No tiene muchos amigos, es tímida


Tiene muchos amigos o pertenece a algún club 


Tiene al menos un amigo íntimo

17. ¿Alguna vez ha presentado dificultades académicas? 


Si                                     No 

¿De qué tipo?


Dibujo y orientación espacial


Matemática


Lenguaje y comunicación


Comportamiento: ansiedad, depresión, impulsividad, inquieta

18. ¿En alguna ocasión ha sido víctima de discriminación? 

Si                                     No 

¿De qué tipo?


Burlas por su tamaño o características físicas


Maltrato físico o psicológico


Ha tenido restricciones para el ingreso a una institución educativa


19. ¿Actualmente, presenta alguna complicación médica referente al Síndrome? 

Si                                     No 

¿Cuál?


Cardiacas


Auditivas o visuales


       Renales


Diabetes


Hipotiroidismo o Hipertiroidismo

20. ¿Cree usted que es necesario contar con un manual que ayude a un conocimiento que permita un manejo más eficaz del Síndrome de Turner?

Si                                     No 

¡¡¡GRACIAS POR SU COLABORACIÓN!!!

UNIVERSIDAD DE LOS HEMISFERIOS

ENCUESTA SOBRE SÍNDROME DE TURNER 

PARA NIÑAS ENTRE 13 Y 18 AÑOS

La presente encuesta tiene por objetivo estudiar el entorno familiar y escolar de las niñas, adolescentes y mujeres afectadas por el Síndrome de Turner, con el fin de obtener la información sobre su realidad y tomar las medidas pertinentes para colaborar con un mejor manejo de la situación que envuelve al Turner.  

La información obtenida a través de la presente encuesta será tratada con la confidencialidad necesaria y con fines únicamente estadísticos. 

INDICACIONES:

· Lea detenidamente cada pregunta

· Conteste con claridad, marcando la respuesta que considere adecuada.

· Responda con sinceridad

· Seleccione una única opción en cada pregunta

Edad: ________________________

Fecha: _______________________

1. ¿Cómo se percataron sus padres que presentaba alguna complicación en su salud (Síndrome de Turner)?

_________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________

2. ¿Cuándo se enteró que tenía Síndrome de Turner, cuál fue su primer reacción?


Miedo y preocupación


Desconocimiento


Indiferencia

3. ¿A cuántos médicos debió visitar para tener un diagnóstico definitivo?

Uno


De dos a cinco


Más de cinco 

4. ¿Y tuvo acceso a información sobre el Síndrome de Turner?

Si                                     No 

5. ¿Supo la manera en que debía actuar frente a esta anomalía?

Si                                     No 

6. ¿Su médico le explicó en qué consistía el Síndrome?

Si                                     No 

7. ¿Se han presentado cambios en la dinámica familiar por la presencia del Turner?

Si                                     No 

8. ¿Ha sido posible enfrentar esos cambios y superarlos juntos?

Si                                     No 

9. ¿El diagnóstico del Turner ha traído complicaciones entre los miembros de su familia?

Si                                     No 

10. ¿Qué tipo de complicaciones pudieron surgir?


Económicas


Separación familiar 


Discriminación social por el resto de la familia


Culpa entre los padres

11. ¿En su entorno familiar, se ha logrado aceptar la presencia del Turner?

Si                                     No 

12. ¿Con cuál de estas palabras describiría su relación con su familia?


Dependencia


Independencia


Pena y culpa


Alegre y atento a sus necesidades 

13. ¿Ha podido tomar decisiones de manera independiente sin la búsqueda de ayuda por parte de algún familiar o amistad?

Si                                     No 

14. ¿Necesita de ayuda externa para enfrentar dificultades de tipo emocional? 

Si                                     No 

15. ¿Cómo le tratan las personas que le rodean?

     
De acuerdo a su edad 


De acuerdo a su tamaño

16. ¿Cómo son sus relaciones sociales con otras personas?


No tiene muchos amigos, es tímida


Tiene muchos amigos o pertenece a algún club 


Tiene al menos un amigo íntimo


Tiene una pareja estable o ha tenido alguna relación de pareja

17. ¿Alguna vez ha presentado dificultades académicas? 


Si                                     No 

¿De qué tipo?


Dibujo y orientación espacial


Matemática


Lenguaje y comunicación


Comportamiento: ansiedad, depresión, impulsividad, inquieta

18. ¿Qué especialidad desea o eligió en el Bachillerato?


Físico-Matemático


Químico-Biólogo

Sociales

Otros

Especifique: __________________________

19. ¿Ha sido víctima de discriminación? 

Si                                     No 

¿De qué tipo?


Burlas por su tamaño o características físicas


Maltrato físico o psicológico


Ha tenido restricciones para el ingreso a una institución educativa


20. ¿Actualmente, presenta alguna complicación médica referente al Síndrome? 

Si                                     No 

¿Cuál?


Cardiacas


Auditivas o visuales


       Renales


Diabetes


Hipotiroidismo o Hipertiroidismo

21. ¿Cree usted que es necesario contar con un manual que ayude a un conocimiento que permita un manejo más eficaz del Síndrome de Turner?

Si                                     No 

¡¡¡GRACIAS POR SU COLABORACIÓN!!!

UNIVERSIDAD DE LOS HEMISFERIOS

ENCUESTA SOBRE SÍNDROME DE TURNER 

PARA MUJERES DE 19 AÑOS EN ADELANTE

La presente encuesta tiene por objetivo estudiar el entorno familiar y escolar de las niñas, adolescentes y mujeres afectadas por el Síndrome de Turner, con el fin de obtener la información sobre su realidad y tomar las medidas pertinentes para colaborar con un mejor manejo de la situación que envuelve al Turner.  

La información obtenida a través de la presente encuesta será tratada con la confidencialidad necesaria y con fines únicamente estadísticos. 

INDICACIONES:

· Lea detenidamente cada pregunta

· Conteste con claridad, marcando la respuesta que considere adecuada.

· Responda con sinceridad

· Seleccione una única opción en cada pregunta

Edad: ________________________

Fecha: _______________________

1. ¿Cómo se percataron sus padres que presentaba alguna complicación en su salud (Síndrome de Turner)?

_________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________

2. ¿Cuándo se enteró que tenía Síndrome de Turner, cuál fue su primer reacción?


Miedo y preocupación


Desconocimiento


Indiferencia

3. ¿A cuántos médicos debió visitar para tener un diagnóstico definitivo?

Uno


De dos a cinco


Más de cinco 

4. ¿Y tuvo acceso a información sobre el Síndrome de Turner?

Si                                     No 

5. ¿Supo la manera en que debía actuar frente a esta anomalía?

Si                                     No 

6. ¿Su médico le explicó en qué consistía el Síndrome?

Si                                     No 

7. ¿Se han presentado cambios en la dinámica familiar por la presencia del Turner?

Si                                     No 

8. ¿Ha sido posible enfrentar esos cambios y superarlos?

Si                                     No 

9. ¿El diagnóstico del Turner ha traído complicaciones entre los miembros de su familia?

Si                                     No 

10. ¿Qué tipo de complicaciones pudieron surgir?


Económicas


Separación familiar 


Discriminación social por el resto de la familia


Culpa entre los padres

11. ¿En su entorno familiar, se ha logrado aceptar la presencia del Turner?

Si                                     No 

12. ¿Con cuál de estas palabras describiría su relación con su familia?


Dependencia


Independencia


Pena y culpa


Alegre y atento a sus necesidades 

13. ¿Ha podido tomar decisiones de manera independiente sin la búsqueda de ayuda por parte de algún familiar o amistad?

Si                                     No 

14. ¿Necesita de ayuda externa para enfrentar dificultades de tipo emocional? 

Si                                     No 

15. ¿Cómo le tratan las personas que le rodean?

     
De acuerdo a su edad 


De acuerdo a su tamaño

16. ¿Cómo son sus relaciones sociales con otras personas?


No tiene muchos amigos, es tímida


Tiene muchos amigos o pertenece a algún club 


Tiene al menos un amigo íntimo


Tiene una pareja estable o ha tenido alguna relación de pareja

17. ¿Alguna vez ha presentado dificultades en las actividades laborales o académicas? 


Si                                     No 

¿De qué tipo?


Dibujo y orientación espacial


Matemática o cálculos


Lenguaje oral y escrito


Comportamiento: ansiedad, depresión, impulsividad, inquieta

18. ¿Qué tipo de carrera decidió seguir en la Universidad?


Humanística


Científica 

Técnica

19. ¿Ha sido víctima de discriminación? 

Si                                     No 

¿De qué tipo?


Burlas por su tamaño o características físicas


Maltrato físico o psicológico


Ha tenido restricciones para el ingreso a una institución educativa

20. ¿Actualmente, presenta alguna complicación médica referente al Síndrome? 

Si                                     No 

¿Cuál?


Cardiacas


Auditivas o visuales


       Renales


Diabetes


Hipotiroidismo o Hipertiroidismo

21. ¿Cree usted que es necesario contar con un manual que ayude a un conocimiento que permita un manejo más eficaz del Síndrome de Turner?

Si                                     No 

¡¡¡GRACIAS POR SU COLABORACIÓN!!!

CASOS DE ESTUDIO

Caso No. 1

El embarazo con mi hija, empezó con un poco de dificultad porque en los primeros tres meses tuve principio de aborto. Desde ese momento, aparentemente todo transcurría bien pero cuando me hicieron un eco de control, se detectó que mi nena no tenía el tamaño ni el peso adecuado para su edad gestacional, sino 2 semanas de retraso. Los médicos no le dieron mucha importancia debido a que no sabía bien la fecha de mi última menstruación. 

Cuando ella nació estaba muy hinchada, dijeron que era normal y que ya se le bajaría. Sin embargo, al día siguiente, sus pies estaban tan hinchados que casi no se le podían ver sus deditos. Un médico la revisó dijo a los residentes que era un síndrome. Yo no entendía lo que sucedía y nadie me explicaba nada. Estaba desesperada.

Mi hija se quedó interna unos días porque tenía ictericia. Le hicieron otros exámenes, incluyendo un eco cardiaco y un electrocardiograma. Entonces, el médico me dijo que lo más probable es que tuviera el Síndrome de Turner porque presentaba algunas de sus características y solicito que se le realizará el Cariotipo para confirmar su sospecha.
Fue difícil aceptarlo y lo primero que hice fue revisar información en el internet acerca de este Síndrome para ver si tenía alguna esperanza de que no tuviera nada. Con esto mi preocupación creció ya que, me di cuenta que este síndrome acarreaba otras complicaciones de salud y las características físicas eran muy notorias en mi hija.  

Se le realizó el Cariotipo y el resultado, después de 15 días, arrojo Síndrome de Turner. Desde el momento que nos enteramos de esta noticia, empezamos a buscar más información y a buscar a los especialistas necesarios para que revisen a nuestra hija. Al primer especialista que buscamos fue al endocrinólogo, quién nos explicó en qué consistía el Síndrome y nos contó sobre algunos casos. También nos puso en contacto con el padre de una chica que tenía el síndrome. Él nos recibió muy gustoso y respondió a todas nuestras preguntas y me dijo algo que estoy segura les va a servir a ustedes: “nos sacamos la lotería con nuestras hijas, porque solo una de cada 2.000 niñas padecen este síndrome así que DIOS nos dio el privilegio de tener a estas niñas que son un milagro”. Además, tuvimos mucha suerte de que le hayan detectado al nacer porque tenemos la posibilidad de hacer y hacer todo para que tenga una vida normal.

Al año cinco meses, sufrió una infección de vías urinarias y  tuvimos que llevarla al hospital. Para que conste en su historial, expliqué que ella tenía Síndrome y me di cuenta que muy pocos  tenían conocimiento de lo que se trataba. Incluso, muchos me consultaban a mí en que le afectaba, eso es muy desalentador. Le realizaron otros exámenes y le detectaron que tiene el riñón en forma de herradura. El médico nos indicó que con controles mensuales con un examen de orina y cuidándole de que no le dé infecciones,  llevaría una vida normal. No había nada que temer. 
Además, tuvimos la suerte de conocer a una chica con síndrome Turner que tenía características físicas muy marcadas y muy amable nos contó su experiencia. Lo que más nos afectó fue la discriminación que sufrió tanto en la escuela como en el colegio y el dolor que puede causar el no poder tener hijos. Es por ella que ahora formamos parte de la fundación FEPAST, en la cual hemos compartido muchas experiencias con otras niñas y mujeres que tienen una vida normal superando todos los obstáculos y en su gran mayoría son unas profesionales.

Las experiencias que han compartido con nosotros, nos han dado una guía de qué hacer y a estar precavidos con cualquier cosa que veamos en nuestra hija. Nuestra nena, a sus dos años, ha sido revisada por varios especialistas: traumatólogo, endocrinólogo, urólogo, otorrino, cardiólogo y oftalmólogo. Todos nos han dicho que, aunque hay que siempre estar en contacto, que está bien y que regresemos en un año para otro control.  También nos hemos dado cuenta que no debemos quedarnos con una sola opinión en cuanto al tratamiento, por esto hemos visitado a cuatro endocrinólogos y discrepan mucho acerca de la edad de administración. Como padres, hemos decidido esperar hasta que se estanque en su crecimiento para que el IESS nos cubra la hormona, pues es muy costosa. La talla realmente no importa, es algo que una terapia psicológica podrá ayudar a aceptar y a hacerla más segura. Nos han recomendado que iniciemos una terapia familiar y hemos empezado a buscar a quien nos pueda ayudar. 
Caso No. 2

Mi hija tiene el Síndrome de Turner, fue detectada a los 5 días de nacida, porque presentaba mucha hinchazón en sus pies y manos. Por esta característica y otras típicas del síndrome como la extrema separación de sus pechos y sus párpados caídos, el médico nos solicitó que se le realice el examen genético Cariotipo y, los resultados, al mes, confirmaron el diagnóstico. Fue muy difícil aceptarlo y hasta hoy se nos hace complicado enfrentar su dificultad. 

Desde que nació fue muy despierta e inquieta. Le costaba mucho pasar tranquilla y dormir toda la noche. A los 5 meses empezó a gatear y a los 9, caminó y decía sus primeras palabras. Mientras que, al año ya se sabía como unas 20 canciones. Su desarrollo fue muy rápido pero dentro de lo esperado para su edad. Muchos se sorprendían de lo inteligente que era y que sigue siendo. El único problema que se le ha presentado en su desarrollo y que continuamos trabajando es su autoestima. Es muy baja y no acepta su realidad. Han sido muchas visitas a médicos, exámenes, pinchazos y malas noticias, por lo que, tememos que todo le esté afectado profundamente. Estamos iniciando con ella una terapia psicológica que esperamos le ayude a aceptarse más y a ser más segura de sí mismo. 
Otras de las complicaciones que hemos sufrido con nuestra hija, desde que ella tenía 3 años, es con la escuela. Hemos tenido serios problemas con su comportamiento y sus maestros la solían tratar de inquieta y desatenta. Incluso, nos dijeron que debíamos hacerla chequear, porque ellos pensaban que tenía Hiperactividad y Déficit de Atención. Llegó a ser tan grave su problema de comportamiento que ni sus maestros ni sus compañeros la aguataban. Incluso, la expulsaron de la escuela. Por esta razón, iniciamos una demanda a la institución y la ganamos.   

Mi hija, por sus características clínicas y por su talla baja, ha sufrido también mucho porque ha sido discriminada, insultada y maltratada por sus maestros y sus compañeros. Nos ha tocado cambiarla mucho de escuelas por este motivo. Es muy duro saber que una persona no es aceptada solo porque la ven diferente. Sin embargo, actualmente hemos encontrado una escuela donde se han comprometido a ayudar a nuestra hija con sus problemas en matemática y en dibujo. Además que, la psicóloga de su escuela le ha ayudado mucho con su hiperactividad. Ahora ya puede estar más atenta en sus actividades y en su escuela. Realmente nos han ayudado mucho. 

En cuanto a sus visitas con los médicos. Hemos llevado a nuestra hija donde varios especialistas. El primer médico al que fuimos fue al endocrinólogo, quien nos ha indicado que debíamos iniciar el tratamiento de la hormona de crecimiento lo antes posible. Por esta razón, desde hace 3 años se hicieron todos los requerimientos necesarios para acceder a la Hormona a través del Gobierno, pero no hemos conseguido ayuda alguna. Además, está en constante revisión por los otros especialistas como traumatólogo, otorrino, cardiólogo y oftalmólogo. Actualmente, queremos iniciar con el control con mi ginecóloga para ver si ya es necesario empezar con su terapia hormonal. 
Mi hija es una niña muy feliz, siempre está alegre y nos da la fuerza necesaria para seguir luchando para salir adelante. Ahora tiene 11 años, ya está en sexto de básica y es una niña muy inteligente. Nos dijeron que presenta un CI de 125. Esto nos alienta mucho porque, a pesar de sus complicaciones y debilidades en la escuela, ha dado todo de sí para cumplir con sus obligaciones, demostrando todo su potencial.

Actualmente, se ha interesado mucho por la música. Le encanta cantar y actuar imitando a sus personajes favoritos. Disfruta mucho de sus momentos con la familia, en especial el jugar con sus primos más pequeños. A pesar de sus 11 años, ella sigue siendo una niña, aún depende mucho de nosotros para hacer sus cosas. Cuenta con muy pocas amigas, porque muchas compañeras no la aceptan todavía, pero, con las que tiene, ella es incondicional y confiable. Esperamos que ahora que formamos parte de la fundación, ella puede conocer más niñas con su condición con quien pueda abrirse más. 

Lo más importante para nosotros es que crezca siendo una niña feliz y fuerte para que siga enfrentado todos los problemas que se le puedan presentar. Esperamos que sepa que sus padres estaremos siempre para ayudarla en todo lo que podamos. Siempre la apoyaremos y lucharemos porque ella cumpla con sus sueños.
Caso No. 3

A mi niña le diagnosticaron Síndrome de Turner a los 3 años, mientras estaba en una guardería del Municipio. El médico de la guardería me dijo que le parecía importante que le hiciera exámenes, porque mi hija era una de las más pequeñas de su grupo y para él no era normal porque nosotros somos altos. 

Realmente, no le pusimos mucho cuidado en lo que el médico nos decía ni a su insistencia para hacerle exámenes. No nos parecía nada extraordinario que mi hija sea un poco más pequeña en comparación con sus otros compañeros además, ella desde pequeña nunca tuvo buenos hábitos de alimentación, entonces siempre pensamos que no crecía porque no comía bien. Pero, nunca nos preocupamos demasiado. Gran error, el hecho que un niño no crezca, siempre debe ser tomado en cuenta porque no es normal. 

El médico de cabecera de mi hija jamás se dio cuenta que ella tenía el Síndrome, debido a que no presenta ninguna característica física que nos haga sospechar que mi hija tenga algo. Entonces, siempre pensé que el pediatra de su guardería exageraba al pedir que se haga a la niña tantos exámenes y radiografías. Sin embargo, como tenía que cuidar el cupo en la guardería, le hice todos los exámenes casi a la fuerza y sin mucha preocupación. 

Es por eso que, cuando me llamaron del Hospital Militar, donde le llevamos a hacer los exámenes, para informarnos los resultados del Cariotipo, nos avisaron que nuestra hija tenía Síndrome de Turner. Esto nos causó mucho temor y no supimos a donde recurrir, creí que el mundo se caía encima. No entendíamos de lo que nos hablaba la genetista del Hospital. El primer pensamiento que tuvimos fue que iba a pasar con mi hija: Se iba a deformar, se iba a morir, iba a estar peor, se iba a curar. No tenía la menor idea del Síndrome y la doctora no me informó mucho tampoco acerca del mismo.
Nuestra vida se convirtió en una pesadilla. Desde ese momento empezó un viacrucis con mi hija. Fueron visitas constantes a laboratorios, exámenes cansados y tediosos para  la niña, visitas interminables a especialistas de toda clase, quienes han examinado absolutamente todo su cuerpito: hígado, riñones, páncreas, corazón, riñones, cabeza, pelvis. Le han hecho exámenes de toda clase, encontrándole, únicamente, una falta de desarrollo en su aparato reproductor. A través de un eco ovárico, le detectaron que no presentaba ovarios sino cintillas y el desarrollo de su útero era absolutamente minúsculo.
Desde que le detectaron el Síndrome, el médico de cabecera que la ha revisado, ha sido el endocrinólogo del Hospital Baca Ortiz. Este especialista no ha dejado que se le administre a nuestra hija la hormona de crecimiento porque no confía en los resultados y considera que no la necesita. Sin embargo, consideramos buscar una segunda opinión porque hemos conocido a muchas chicas con el Síndrome, cuyos médicos exigen la administración de este tratamiento. Estamos realmente confundidos en este momento, es por eso que vamos a buscar otro médico que nos diga qué podemos hacer. 

Actualmente, la única medicina que está tomando es Levotiroxina para tratar su problema de tiroides. El médico nos ha dicho que, aunque está normal el nivel de la glándula, es necesario prevenir que se produzca una enfermedad más compleja que afecte más su salud. Sin embargo, creemos que es hora de que mi hija empiece con otro tipo de tratamiento para que pueda crecer y tenga un desarrollo normal porque ya tiene 9 años. 

En la escuela no ha tenido ninguna complicación importante. No ha sufrido de ninguna discriminación porque no presenta sino solo su talla corta. Su rendimiento ha sido muy bueno, tiene buenas calificaciones y le gusta mucho su clase de lenguaje y sociales. En lo único que ha presentado problemas ha sido en su comportamiento, es una niña bastante inquieta a la que le cuesta concentrarse en una sola actividad. Además, es una niña muy sociable y tierna. Le encanta tener amigos y se lleva bien con todos los de su clase. Es una niña valiente que no se amilana porque tiene el Síndrome.  

Caso No. 4
Mi hija tiene 11 años actualmente y le diagnosticaron el Síndrome de Turner cuando tuvo 8 años. Mientras estuve embarazada, sufrí de una fuerte anemia que hizo que esté en peligro de aborto. Cuando mi hija nació, tuvo talla, peso y apgar normales. Sin embargo, nació con la sangre muy espesa por lo que, los médicos debieron diluirla. 

Tuvo un desarrollo normal, crecía normalmente. Pero, a los 3 años nos dimos cuenta que su talla se estancó, lo que nos preocupó mucho. El pediatra siempre nos repitió que no importaba, que ya crecería. Después de tanta insistencia por nuestra parte, nos remite donde un endocrinólogo de su confianza y es quien, a la edad de 8 años, envía a realizar el examen genético y se confirma su sospechas, tenía el Síndrome de Turner. 

Nos sentimos impactados y muy asustados. Lo primero que le pedimos fue que nos informará acerca de lo que se trataba y qué tenía nuestra hija. Empezamos a investigar y vimos fotos y casos de niñas con este Síndrome y fue duro porque nuestra hija no presentaba ninguna de las características que decían los artículos. 

El médico nos pidió que llevemos a la niña donde el cardiólogo para hacerle un chequeo de cómo estaba su corazón. Fue otra noticia que resultó dura. Nuestra hija tenía una coartación aórtica y debíamos operarla urgentemente. Lo hicimos y gracias a Dios no ha presentado ninguna otra complicación en este sentido. Incluso, los médicos se sorprenden de los resultados de la operación cuando la revisan. 

También visitamos a un nefrólogo que chequeó sus riñones. Este médico nos explicó que presentaba una condición propia del Síndrome que era riñón en forma de herradura y que debíamos tener precaución cuando tenga alguna infección de vías urinarias. Nos dijo, además, que no necesitaba más controles sino cada cierto tiempo y que todo lo demás estaba bien con nuestra hija. 

De igual forma, asistimos donde el traumatólogo porque empezamos a ver que le dolía mucho cuando escribía y sus manos estaban girándose. El especialista nos dijo que tenía un mal crecimiento de sus huesos radio y cúbito, el uno creció más que el otro. Esta condición se llama Síndrome de Madelung y tiene referencia con el Síndrome. Además, nos explicó que según los exámenes que le envió, encontraba principios de osteopenia, para lo cual está tomando calcio y le mandó a tomar el sol. 

Además, le envió un eco ovárico donde se encontró que nuestra hija no tenía ovarios sino unas cintillas y un útero infantil. Es por eso que, decimos con el médico conversar con ella y explicarle que hay la posibilidad de que no pueda tener hijos. Ella lo asimiló con tranquilidad, aunque si le afectó el saberlo. Incluso, nos preguntó acerca de otras formas de cómo podría ser madre y le explicamos que hay niños que podrían necesitar de ella porque no tienen un hogar. Esto le ayudó a aceptar esta condición.  

Empezamos también a aplicarle la hormona de crecimiento, gracias a la cual ganó unos 15 centímetros, y ha llegado a medir 1.45 cm. Actualmente, el médico nos ha dicho que debemos empezar con el tratamiento con los estrógenos para su desarrollo sexual. Le recetó, hace unos meses, Premarin en pastillas y nos comentó que, cuando comience con su menstruación, se le dará otra hormona para regularizarla. Estamos actualmente iniciando con este tratamiento, aún no vemos resultados.

Ha sido siempre buena estudiante y no ha tenido problemas con ninguna materia solo en educación física donde siempre buscamos que la exoneren por su problema de huesos. Le gusta estudiar mucho. Lo que nos preocupa ahora es los pocos amigos que tiene y lo difícil que se le hace hacer amistades. Ella estudia en un colegio católico solo de mujeres y creemos que ha sido bueno para su formación, pero, no le ha permitido abrirse. Queremos empezar con ella un tratamiento psicológico que le ayude con este punto. 
Caso No. 5

Mi hija tiene Síndrome de Turner, se lo detectaron cuando tenía 3 años. Ahora tiene 10 años y ha sido muy difícil poder convivir con esta condición, pues, desde que el papá se enteró que la niña tenía esto, nos abandonó y no quiso saber más de nosotros. Por esta razón, me tocó empezar a trabajar para poder cubrir los gastos de la casa y la educación de mis otros hijos.  Actualmente, me volví a casar y mi esposo quiere mucho a mis hijos, especialmente a mi niña, es él quien nos ha dado las fuerzas para luchar por ella y está preocupado por su bienestar. 

Durante el nacimiento y el embarazo no hubo mucha complicación. Pero, desde los 3 meses nos empezamos a dar cuenta que algo no estaba bien con ella porque se enfermaba muy seguido. La llevé a varios médicos que me decían que todo estaba bien con ella y ninguno supo decirme lo que en verdad tenía. Pasé con ella mucho tiempo de hospital en hospital donde tampoco supieron decirme que pasaba con mi hija. 

Los médicos me decían que su talla y su peso bajo se debía que tenía principios de desnutrición. Le hicieron varios exámenes descartando cualquier problema, pero no encontraron ninguno problema particular. 

Pase mucho tiempo en el hospital porque le salió una especie de sarpullido en sus partes íntimas y los médicos la mantuvieron en observación por varios días. Le recetaron una medicación y desapareció este sarpullido. Además, aprovecharon y un cardiólogo la revisó y detectó que tenía una coartación aórtica, de la cual fue operada de inmediato. 

Un médico conocido de la familia me dijo que él consideraba que debía hacerle un examen genético a través de una muestra de saliva, para ver si había algún problema. Entonces, él se lo hizo en su laboratorio y cuando me dio los resultados, me explicó en qué consistía lo que mi hija tenía. Fue realmente, en cierta forma, una tranquilidad porque ya sabía lo que tenía y que todo lo que tenía se debía a este Síndrome. Ninguno de los médicos que revisó a mi hija supo explicarme en qué consistía esta condición de mi hija, esto me hizo sentir muy impotente y no sabía que hacer.

Hasta ahora no comprendo mucho lo que tiene mi hija, pero sé que su desarrollo no será normal y que debo aplicarle hormona de crecimiento para que su talla aumente y un tratamiento de hormonas para que aparezca su menstruación y se desarrolle como toda niña en la pubertad. Espero poder tener lo medios para lograrlo o que la fundación FEPAST pueda ayudarme aunque sea un poco para que mi hija tenga acceso a su tratamiento. 

Después del diagnóstico, visité a otros endocrinólogos que me ayudaron a tener una mayor idea del Síndrome y me dieron luces acerca de los exámenes y especialistas que debía visitar para ver como estaba mi hija. Asistí a las citas con los médicos y me han dicho que todo con mi hija está bien por el momento, pero que cada año debemos regresar para un nuevo chequeo. No he tenido mucho dinero para volver en estos últimos tiempos, pero, he intentando seguir con los controles con el endocrinólogo.  

Aunque ha sido difícil, hemos logrado aceptar la condición de mi hija y hemos buscado ayuda con el gobierno para poder administrarle la hormona de crecimiento. Fui a varias instituciones y solo en el INFA logré que me donen la hormona para un mes. Con esto, mi hija creció un poco, pero no fue suficiente, debo seguir poniéndole durante 4 años más, pero, no cuento con los recursos para hacerlo.

En estos últimos meses, se está enfermando muy constantemente con gripe y dolores de estómago. Además, se queja de mucho dolor de los huesos. Los médicos me han dicho que tiene principios de osteopenia y que debo darle suplementos de calcio, también me recetaron unas pastillas que aumenten el calcio en los huesos. Además, tiene problemas en su visión porque sus ojos le pican mucho y los tiene muy irritados. Estoy buscando actualmente un oftalmólogo que le revise y un dentista que le vea sus dientes porque sufre de muchos dolores de sus muelas. 

En la escuela, tiene muchos problemas. El profesor no entiende la condición de mi hija y la maltrata cuando no puede hacer algo, incluso, ha llegado a levantarle la mano. Siempre hablo con él y le reclamo pero no ha cambiado de actitud con ella. Lamentablemente, tiene bajas calificaciones en casi todas las materias, pero, no porque no sepa sino por el miedo y las pocas ganas que tiene para ir a su escuela. Aunque tiene algunas amigas, muchas de sus compañeras la discriminan y son malas con ella, no les gusta que esté con ellas por sus características físicas y la rechazan. Incluso, sus mismos hermanos no la aceptan y la rechazan sin entender lo que ella tiene, no se llevan bien entre ellos. Esto ha hecho que mi familia cambie mucho y las relaciones estén muy afectadas. 

Por otro lado, el médico me sugirió que la lleve donde una psicóloga, quien le ha ayudado mucho con su autoestima porque estaba muy afectada no solo por lo que pasa en la escuela, sino también, por su condición y sus características. Su carácter es muy cambiante, hay momentos donde es muy feliz y alegre pero, en otros momentos, se vuelve rebelde, inquieta y con malgenio, incluso no se aguanta a sí misma. Siempre me ha dicho que debo tenerle paciencia y demostrándole todo el amor que le tengo.
Caso No. 6

Tengo el Síndrome de Turner y me lo detectaron a los 4 meses de nacida. Siempre fui una bebé muy enfermiza, constantemente sufría de tos y bronquitis. Fui con mis padres donde un médico pediatra porque tengo algunas características clínicas como mi cuello ancho y mi talla corta. Además, sufrí de hipoxia el momento de mi nacimiento lo que ha afectado mi motricidad. 

Desde que el médico me vio, sospechó que tenía el Síndrome de Turner. Para confirmar este diagnóstico, me hicieron una serie de exámenes, entre esos uno el Cariotipo, donde se confirmó el diagnóstico y una coartación aórtica. Para corregir este último, a los 2 años, me hicieron una cirugía de corazón abierto. 

Cuando tenía 6 años, mis padres decidieron operarme con el fin de corregir el problema de cuello alado. Sin embargo, y a pesar de la cirugía, mi cuello no quedó bien debido a que se me formaron unos queloides. Desde entonces, empecé a tener constantes visitas con una endocrinóloga para tratar mi problema de crecimiento. Para esto me administró Oxolandrona, otro tipo de tratamiento,  que se administra de manera oral. No tuve mucho resultado como cuando se aplica la hormona, pero me ayudó a ganar unos centímetros.
De igual manera, gracias a la generosidad de la doctora, tuve acceso a un poco de hormona de crecimiento que, fue efectiva para ganar unos centímetros más. Actualmente, sigo con los controles con mi endocrinóloga. Aunque fue necesario suspender el tratamiento por una subida anormal en mis enzimas hepáticas, también me administraron estrógenos por vía oral y a través de parches corporales llamados Evra desde los 14 años. Este tipo de  tratamiento, es mucho más fácil de usar. Gracias a este tratamiento, mi apariencia cambió totalmente y me fui viendo como una señorita. Esto me hizo sentir muy bien porque ya tenía otro aspecto. 

También, debido a que ha sido un aspecto que realmente me ha afectado, volví a operarme de mi cuello a los 18 años, aprovechando la visita de unos médicos de Estados Unidos. Sin embargo, los queloides volvieron a formarse. Me cuesta mucho usar una blusa para enseñar mi espalda y mi cuello y no despertar la curiosidad por las cicatrices que tengo de las cirugías. Me corto el cabello de tal forma que tape los queloides de mi cuello y casi nunca me hago una cola por la baja implantación de mi cabello. Debido a las operaciones en mi cuello, perdí las perforaciones en las orejas para los aretes y no puedo usar los que me agradan.
A mis 24 años, debido a que pasaba con mucho sueño, incluso durante el día,  me enviaron a hacerme exámenes de sangre y me detectaron hipertiroidismo y resistencia a la insulina por la administración del tratamiento. Actualmente tomo una serie de pastillas para controlar estos dos problemas que hacen referencia al Síndrome. 

Aunque he sufrido mucho de discriminación, maltrato y aislamiento por parte de mis compañeros, he crecido sabiendo lo que valgo gracias a mis padres, y he actuado con una total indiferencia. No me importa lo que digan o hayan dicho de mí. Gracias a esto no he necesitado visitar a un psicólogo. Esto lo he podido lograr con el apoyo constante de mis padres y la aceptación que he tenido de toda mi familia. Además, siempre he contado con el apoyo de mis maestros que me han ayudado dándome amor y ternura. Esto lo logré gracias a que siempre me he destacado en mis estudios. Me encantan las matemáticas y nunca tuve problemas en esta materia. El único campo donde presenté complicaciones fue en educación física por mis problemas de motricidad.   

Un aspecto que he tenido que aceptar es que no podré ser madre, ya que por el síndrome no poseo todas las características  que se requieren para ello. Por ello siempre pienso que sí en algún momento llego a formar un hogar y sí quiero tener hijos deberé adoptarlos, lo cual me gustaría mucho porque estaría brindando a alguien la posibilidad de tener un hogar. Además, a pesar de que no soy introvertida no tengo muchas amistades y no tengo una pareja estable debido a que me las personas me consideran diferente a todas las personas de mi edad. Pero no es algo que me preocupa, sé que en el momento adecuado, estaré preparada para formar mi hogar con una persona que me acepte como soy y me ame así. 
Caso No. 7

Hola amiga, hoy quiero compartir contigo un poco de mi vida. Nací en Quito y tengo 38 años. Soy la quinta de ocho hermanos y comparto con mi hermana el Síndrome de Turner. Esto no es muy común, he incluso para los expertos, es muy raro. Solo Dios sabe por que hace las cosas y, aunque a veces me cuesta, acepto totalmente su voluntad y aprendo mucho sobre mí mismo cada día.
Durante mis primeros años, tuve que luchar con complicaciones propias de éste como talla baja, inflamación de oídos (por lo que hoy utilizo auxiliares auditivos que me permiten escuchar mejor). También sufrí de constantes infecciones en las vías urinarias. Por todos estos motivos empecé un tratamiento recetado por mi endocrinólogo. Recuerdo sus palabras: “Por tu condición, hay pocas posibilidades de que puedas tener hijos”. Este fue un golpe muy duro que aún me cuesta aceptar.

Gracias al tratamiento hormonal, justo después de la detección de mi Síndrome, entre los 16 o 17 años, tuve mi primera menstruación. Esto me emocionó mucho porque ya quería ser grande. Con todo esto me di cuenta que lo que realmente me hace ser grande es lo que llevo dentro y las ganas que quiero por ser feliz y salir adelante a pesar de mis dificultades.   

Mi adolescencia fue un período bastante difícil por todos los cambios que fueron surgiendo y complejos que sentía por la presencia de mi Síndrome. Lo que más me afectó fue mi tamaño y nunca me sentí capaz de hacer las cosas que una chica de esa edad hace. Pero, el empezar a formar parte de un grupo de chicos que buscaban al Señor, me ayudó a comprender mi condición y tener siempre un pensamiento positivo. Esto ayudó mucho a mi autoestima porque logré darme cuenta de lo que valgo y que, a pesar de cualquier circunstancia, hay alguien que nos ama como somos y ese es Dios. 

Con el apoyo de mis padres y de mis hermanos, ingresé a la Universidad. El enfrentar este cambio realmente me afectó mucho, pero logré enfrentar todos los retos confiada en mi Dios y apoyada en mi ideal de llegar a ser una profesional. Soy una persona muy sociable y muy cariñosa, me encanta tener amigos y salir con ellos. No tengo novio ni esposo, pero aún tengo mis ilusiones de formar una familia junto a un hombre que ame por lo que soy y me acepte. Le pido mucho a Dios por esto. 

Aunque, todavía dependo de mis padres muchísimo. Me ha costado mucho romper ese hilo y ser totalmente independiente. Lo intento y hay momentos donde tengo éxito, sin embargo, todavía no es total. Incluso, ahora, me he encargado de la salud de mi padre y estoy totalmente pendiente de él. No me molesta, y lo hago con todo mi amor, pero, este es el motivo por el cual aún no logro escribir mi propia historia. 
En todos estos años, he intentado hacer mi vida lo más normal y llevadera posible a través del cumplimiento periódico del tratamiento y visitas a los especialistas necesarios. Ahora formo parte de FEPAST, quiero ayudar a otras niñas con mi condición difundiendo el Síndrome y evitar que sufran de discriminación, marginación y aislamiento, sino que sientan que son verdaderos ángeles que han venido a ser felices y hacer feliz la vida de todos los que las conocen. 
Caso No. 8

Tengo Síndrome de Turner, nací en Cuenca y tengo 40 años. Siempre he sido una chica muy tranquila y centrada. Soy la cuarta de ocho hermanos y tengo una hermana que también tiene Síndrome de Turner, lo que suele ser raro. Nuestros padres nunca sospecharon que teníamos este síndrome, pues nunca presentamos ninguna característica además de la baja talla. 

Durante la infancia, presenté muchas complicaciones referentes al Síndrome. Lo que más recuerdo, fueron constantes inflamaciones en mis oídos e infecciones en las vías urinarias. Además que, la gente hacía preguntas sobre mi talla. Yo respondía que eran una herencia de parte mis abuelitos que fueron pequeños. Pero, realmente, nunca le dimos la importancia a la talla. Nunca me afectó ser baja. 
Siempre tuve complicaciones en la escuela, en especial en las matemáticas. Siempre me costó hacer ejercicios y cálculos matemáticos. Es por eso que decidí estudiar la especialización de ciencias sociales. Uno de los momentos más difíciles para mí, fue cuando poco a poco, me fui dando cuenta que no me estaba desarrollando como una chica de mi edad, no me crecía mi busto, no me surgía la menstruación y me asusté un montón. Debido a esto, mis padres decidieron, a los 16 años, llevarme al médico endocrinólogo quien indica que tenemos Síndrome de Turner. Mis padres nos realizaron el examen genético y se confirmó el diagnóstico. Fui donde varios médicos que confirmaron el primer diagnóstico y nos explicaron la necesidad de iniciar de inmediato el tratamiento hormonal. Actualmente, sigo teniendo mis exámenes rutinarios de acuerdo a lo que él me pida.
Mi vida universitaria transcurrió con total normalidad. Decidí estudiar Publicidad y aquí conocí al hombre que sería el amor de mi vida y mi actual esposo. Me encontré en una verdadera encrucijada, cómo le iba a decir lo que tenía y que no podríamos tener hijos. Después de varios intentos sin éxito, y antes de que pida mi mano en matrimonio, se lo conté el mismo día en que nos comprometimos. Fue difícil, pensé que hasta ahí iba a llegar mi relación. Sin embargo, fue todo lo contrario, me dijo que a él no le importaba y que me amaba tal como soy.  

Desde hace 15 años estoy casada y soy la mujer más feliz del mundo. El día de mi matrimonio fue el más lindo de mi vida, aunque estresante. Desde el primer día, hemos llevado una vida de pareja totalmente normal, aunque con la ilusión de tener algún día un hijo. Nuestra vida ha girado siempre entorno a mi esposo y yo. Tampoco, gracias a Dios, he tenido mayores complicaciones de salud.  
Nos hemos realizado varios estudios en diferentes clínicas de fertilidad para intentar poder tener un hijo. Sin embargo, ninguno nos ha dado resultados. Incluso, los médicos nos propusieron intentar con una inseminación artificial. Quisimos intentarlo, pero, por ser un tratamiento con muchos riesgos para mí y para el bebé, además de costoso y que no nos garantizaba efectividad, decidimos no arriesgarnos.

Actualmente, trabajo en la empresa de mi padre que se dedica al suministro de material eléctrico para todo el país. Estoy a cargo del departamento de Importaciones, por lo que debido tomar varios cursos de comercio exterior. Mi desempeño ha sido totalmente normal, demostrando mi capacidad y profesionalidad. Nunca me ha gustado decir que no puedo hacer alguna actividad que se ha encomendado, aunque pueden costarme, intentó hacerlo hasta lograr cumplir con mi trabajo. También, desde hace casi un año, formo parte de la directiva de la fundación FEPAST, porque quiero ayudar a las niñas con mi condición para que puedan llevar una vida absolutamente normal.
Caso No. 9

Soy una chica con Síndrome de Turner y quiero contarles mi historia. Tengo 34 años. Durante el embarazo, mi madre me cuenta que no tuvo complicaciones. Incluso que, el parto fue absolutamente normal, sin problemas. Pero, conforme iba creciendo, mis padres se daban cuenta que algo no estaba bien. Ellos veían que no subía de peso ni crecía a un ritmo normal, y que, cada vez mi diferencia de estatura con las demás niñas de mi edad era más notoria.  
Mis padres empezaron a preocuparse mucho y consultaron pediatra tras pediatra, me revisaron como unos 5 médicos y ninguna lograba llegar a lo que tenía, ni entendían que pasaba conmigo. Incluso, muchos les decían que todo estaba bien, que estén tranquilos y que ya creceré. Luego de grandes dolores de cabeza, exámenes interminables y búsqueda de especialistas, ninguno llegó a decir lo que sucedía. 

Mientras tanto, y a pesar de todo por lo que pasé, estudié y  no tuve ningún problema durante mis años de escuela y colegio. Lo que tuve que enfrentar, y que me afectó mucho, fueron las constantes burlas de mis compañeras por mi estatura. Sin embargo, en los años de colegio, había logrado abrirme espacio y tuve mi grupo de amigas, haciendo una vida normal. A pesar de esto, me fui dando cuenta que mis compañeras ya tenían sus amigos varones, ya tenían sus enamorados y les resultaba fácil tratar con personas del otro sexo y a mí me costaba un montón. 

Finalmente, a los 14 años, mis padres me llevaron donde un endocrinólogo que les pudo explicar que él sospechaba que tenía el Síndrome de Turner. Lo que  se confirmó con el examen genético. Lamentablemente, por lo tarde que fue detectado, no tuve la posibilidad de la administración de la hormona de crecimiento, pero, empecé con mi tratamiento hormonal con estrógenos. Creo que no fue lo correcto, pero, nunca me informaron sobre lo que tenía, sólo que tenia un problema genético y que debía tomar estas pastillas. En realidad, tampoco me interesó preguntar mucho, porque no sentía ninguna molestia.  
Me gradué de bachiller en Físico Matemático, siempre me gustaron las matemáticas y nunca fueron un problema. Decidí estudiar Ingeniería Informática en la Universidad y tuve amigos y compañeros con los cuales me sentí aceptada y respetada, pero, no aparecía una persona especial con la que compartir mis sentimientos. Después, decidí estudiar una maestría y en eso estoy actualmente.  

A los 32 años, empecé a pensar y a preocuparme por mi vida sentimental, en cómo iba afectarme el problema genético que tenía. Por lo que, decidí afrontar la situación y hablé con mi endocrinólogo, me explicó todo acerca del Síndrome y entendí que, a lo mejor, no me habían podido detectar antes porque físicamente no tenía muchas de las características típicas. Lo que más me afectó fue el enterarme que no voy a poder tener hijos, ha sido algo difícil de superar. Sin embargo, me di cuenta que debía hacer algo para conocer otras personas con mi condición, reunirme con ellas y ser un apoyo mutuo. Este ha sido mi ideal que, lo estoy realizando al formar parte de FEPAST. 
Caso No. 10

Yo Nací en Quito, tengo 32 años y tengo el Síndrome de Turner. Mi madre me cuenta que durante su embarazo tuvo un poco de anemia. El parto se adelantó 3 semanas y tuve sufrimiento fetal y asfixia, por lo que tuve que permanecer más tiempo en el hospital. Durante los seis primeros meses, presenté mucho vomito, bajo peso y talla. También tuve algunos retrasos en mi desarrollo, no caminé sino hasta los 2 años. 

Visité a varios pediatras que me hicieron exámenes de todo tipo, hasta que, a los 2 años, uno de ellos decidió recomendar la visita a un endocrinólogo, quien me detectó Hipotiroidismo y me recetó la medicación para tratarla. Sin embargo, al no presentarse ninguna mejora, mis padres decidieron llevarme al hospital Militar, donde, con solo mirarme, les dijeron que tenía Síndrome de Turner. Por lo que, a los 5 años, se me realizó el examen genético que confirmó el diagnóstico. Me empezaron a administrar un tratamiento que venía desde Brasil. A los 10 años recién comencé el tratamiento con la hormona de crecimiento. Lamentablemente, fue imposible para padres continuar con el mismo porque les resultaba muy costoso. 

Mis papás siempre fueron un gran apoyo para mí, supieron con valentía enfrentarse a esta situación. Incluso, muchas veces del trato que recibía de mis mismos familiares. Durante mis años en la escuela, todo transcurrió con normalidad, tuve algunos problemas en matemáticas, motricidad e inglés. Mi madre fue quien me inculcó a superar estos problemas. Con mis compañeras, mis relaciones eran normales, recuerdo que ellas siempre me invitaban a jugar, pero yo no quería ir. Me aislaba yo mismo por mi inseguridad y miedo. No tuve quien me impulse a tener más amigos y me arrepiento mucho.  

A los 13 años, me detectan el problema de la coartación aórtica porque siempre sufría de dolores de cabeza y piernas. Salí bien de esta cirugía, a pesar de todos los riesgos. Después de esto, no he tenido más problemas con mi corazón, gracias a Dios. 

La etapa del colegio fue muy difícil para mí, porque fue cuando me enteré que no podía tener hijos. Veía como mis primas y mis amigas tenían sus enamorados e iban creciendo y haciéndose mujeres. Además, ya estaba cansada de médicos, exámenes de sangre, radiografías que no me decían nada, e incluso, le decía a mi madre porque no me morí cuando nací. Todo esto me afectó realmente. A los 18 años, empecé a tomar los estrógenos, pero, no le veía sentido. Empecé a visitar psicólogos con quien realmente nunca me abrí porque era yo quien me ponía los límites y veía mi vida como algo negativo. 

En la Universidad, estudié Parvularia, donde tuve muchos problemas con mis maestros. Incluso, me salí y decidí dejar todo y no estudiar. Sin embargo, fue mi madre quien me impulsó a estudiar lo mismo en otra universidad. Después, conocí a una buena amiga con la que me fui a trabajar en Baeza, lo que realmente me ayudó a madurar y a darme cuenta que soy yo quien se ponía todos los obstáculos. Empecé a trabajar en Transportes Panamericana y en Servicios de Catering donde conocí gente muy valiosa que me aceptó como soy y ahora son mis verdaderos amigos. Estoy terminando mi tesis actualmente y soy muy feliz. No pienso en casarme aún porque tengo miedo de que no acepte mi condición. 

Mi vida puede no haber sido fácil, pero he aprendido a aceptar lo que soy y a poner todo en mí en cada lugar al que voy. He aprendido a nunca quedarme callada sobre lo que siento y a enseñar a mis padres a que me traten como lo que soy, una mujer con sueños y con mis intereses. Aún vivo con ellos, pero poco a poco lograré alcanzar mi independencia. Espero que mi historia sirva para que los padres y las niñas con el Síndrome aprendan a llevar una vida normal. 
Caso No. 11

Hola, soy una chica que ha vivido con el Síndrome de Turner por 40 años. Nací con bajo peso y talla. Siempre tuve problemas de salud, a los 10 meses me internaron en el hospital por una fuerte infección de vías urinarias. Cuando tuve un año y medio, sufrí una luxación de cadera y tuvieron en enyesarme. Por esto, aprendí a caminar a los tres años y a los 4  años me detectaron fiebre reumática, por la que recibí tratamiento hasta los 18 años. Estuve en constante revisión por un pediatra hasta los 15 años y no me daba un diagnóstico de los motivos por lo que no crecía.  
Me preocupó mucho, mi problema en la talla y el hecho de que no llegaba la menstruación. Fui donde un endocrinólogo para que me revise, pero tampoco me dijo que tenía. Le pregunté cuándo iba a menstruar y me envió a realizarme un eco ovárico. En este eco, se detectó que no poseía ovarios y que mi útero era infantil. Me dijo entonces que iba a administrarme hormona. Pero, no tenía un diagnóstico definitivo. También, iba a mis controles con una ginecóloga porque sufría constantes infecciones en las vías urinarias. Ella tampoco supo porque no menstruaba. Estaba desesperada, nadie sabía lo que tenía.

Decidí entonces, cambiarme de médico endocrinólogo, quien apenas me revisó, me dijo que tenía Síndrome de Turner, lo que fue confirmado por el examen genético.  Desde entonces, comencé con el tratamiento hormonal con estrógenos y progesterona, lo que ha provocado que surjan menstruaciones. Además, conforme voy teniendo más edad, las dosis hormonales han ido cambiando, al igual que los horarios para tomarlas.   

Por otro lado, cuando tenía 25 años, me detectaron osteoporosis, por lo que, inicié unas terapias celulares llamadas quelaciones (consiste en la administración de sustancias especializadas). Me ha ido muy bien con ellas, ahora mi diagnóstico es de osteopenia. A los 29 años, sufrí de un Síndrome Miopático que me debilitó y destruyó todos mis músculos. Para esto, necesite tratamiento especializado y fisioterapia durante dos años. Me tocó aprender a caminar nuevamente. Hace unos 2 años, empecé a sentirme mal y fui donde mi médico y me detectaron hipotiroidismo y que soy propensa a la diabetes. Por esto, inicie mi tratamiento con levotiroxina y glucofage para controlar mi insulina.

Durante mis años en la escuela, no tuve dificultad alguna. Pero, en el colegio, tuve muchos problemas de memoria y atención. No lograba concentrarme en las clases ni retener las materias cuando estudiaba. Por lo que, no rendía bien los exámenes y tenía malas calificaciones. Esto lo fui superando cuando inicié con el tratamiento hormonal. Después de graduarme, hice algunos cursos de enfermería y decidí estudiar Parvularia en la universidad e hice un Masterado en Psicorehabilitación y Educación Especial. Estoy haciendo la tesis todavía y espero graduarme pronto. En el campo laboral, me he desenvuelto muy bien, mis compañeros me han tratado muy bien y me han ayudado a abrirme más y a relacionarme mejor con otras personas.  
Durante el colegio, recibí muchas burlas y humillaciones por parte de mis compañeras, profesores y amigas del barrio. Además, no he conseguido una pareja aún, a pesar de mi forma de ser más extrovertida. Todo esto me ha afectado mucho, mi autoestima siempre ha sido baja y he buscado ayuda psicológica constante. Agradezco el apoyo de mis padres en todo sentido. 
Caso No. 12

Soy alguien que tiene Síndrome de Turner, tengo 24 años y nací en Quito. Durante el embarazo, mi madre me cuenta que no tuvo ninguna complicación. Sin embargo, nací con talla y peso bajo. Además, el médico indicó a mis padres que debían operarme porque presentaba paladar hendido. Pero, el cirujano plástico canceló la operación porque se dio cuenta que lo que tenía era un paladar ojival y que no necesitaba cirugía. 

Desde que fui pequeña, presenté infecciones de vías urinarias continuamente, las mismas estaban acompañadas de fiebres altas y deshidratación. Incluso, me internaron más de una vez por casi un mes. A pesar de esto, los médicos nunca explicaron a mis padres las causas de estas infecciones. Esto fue una constante preocupación para ellos. 

Hasta que tuve 6 años, tuve una talla de acuerdo a mi edad cronológica, pero, cuando empecé mi educación primaria, me estanque y deje de crecer. Esto se convirtió en un verdadero suplicio para mi madre. Visite a una endocrinóloga del hospital quien me envió a hacer exámenes de todo tipo, pero, no supo explicar a mis padres el diagnóstico, ni en que consistía el tratamiento. Lo único que hizo fue recetarme 100 pastillas para empezar mi tratamiento hormonal y no dijo nada más. Mi madre, se sintió defraudada y, como no confió en su criterio, no me dio las pastillas que me recetó. 
A los 8 años, al ver que había cambios en mi crecimiento, mis padres me llevan a un centro para niños pequeños. Aquí me enviaron a hacer una serie de exámenes, entre estos el Cariotipo, que confirmaron el Síndrome de Turner. A partir de este momento, inicie un protocolo clínico y tratamiento, que consistía en inyecciones diarias de sustancias desconocidas, que me causaban mucha molestia e incomodidad. Es por esta razón que mi madre decidió no seguir con el tratamiento.  

Unos años después, decidí hacerme un nuevo chequeo y consultar con un endocrinólogo distinto. En esta ocasión, me dijeron que debía empezar una nueva opción de tratamiento. Éste tampoco incluía hormona de crecimiento, sino una serie de medicamentos para el control hormonal como estradiol, levotiroxina y clonidina. Con este tratamiento, disminuyeron las infecciones de vías urinarias. 

Algo que me emocionó mucho es que, después de un tiempo del tratamiento, empezaron a aparecer los caracteres sexuales como mi busto. Sin embargo, no me ha llegado la regla todavía y media tan solo 1.28 cm. Además, me sentía muy animada para realizar todas mis actividades. Sin embargo, nadie me decía si debía continuar con el tratamiento o pararlo. Asistí a controles mensuales con mi endocrinólogo, quien me realizaba exámenes de sangre y nadie me avisaba sobre la evolución del Síndrome. Esto me tenía mal y me afectó mucho psicológicamente, especialmente a mi autoestima. 

Durante todo este tiempo, mi familia y yo empezamos a ver un crecimiento lento pero estable, llegando a ser mi estatura actual de 1.45 cm. Estoy contenta con esta estatura, aunque no es lo ideal. Además, he seguido visitando a diferentes endocrinólogos porque no he encontrado hasta ahora uno que me de la confianza suficiente. Además de visitar a otros especialistas como el otorrino, oftalmólogo, traumatólogo, cardiólogo y a un ginecólogo. Todos me han dicho que estoy bien y que debo volver después de un año. 

Nunca sufrí de discriminación por parte de mis compañeras y amigas de la escuela. Aunque no he sido nunca muy sociable, me gusta pasar tiempo con ellas. Además, algo que mis padres me han fomentado, y me ha ayudado mucho a sobrellevar mi condición, es que me encanta danzar. Estoy practicando, desde pequeña, danza árabe y me gusta mucho. Esto me ha enseñado a desfogar toda mi energía. Espero que mi historia sirva para que los padres sepan apoyar a sus hijas a ser independientes y a hacer lo que les gusta y les llena.

Finalmente, aunque me costó un poco, siempre fui una buena estudiante tanto en la escuela como el colegio. Mis profesores y padres siempre me apoyaron en aquellas cosas que se me hacían difíciles. Por esto les agradezco mucho. Logré ingresar a la universidad y a estudiar lo que me gusta. Actualmente, estoy realizando mi tesis, espero acabarla pronto. Mi vida escolar me ha enseñado a vencerme a mi misma y mis debilidades utilizando todo lo que soy y mis fortalezas. 
Caso No. 13

Tengo el Síndrome de Turner. Tengo 28 y vivo al sur del país. Mi madre me cuenta que cuando nací, tuve una talla y peso más bajo de lo esperado para mi edad. Además, que siempre fui una niña muy enfermiza. Mis padres siempre se preocuparon porque veían que no crecía y me ponían la misma ropa por más de 4 meses. Pero, cuando le decían al médico, él respondía que no pasaba nada, que no se preocuparan, que ya crecería. Esto desconcertó a mis padres. Por lo que, consultaron a otros especialistas, pero, ninguno supo decirnos el motivo de mi estancamiento. 

Siguió pasando el tiempo, en la escuela no tuve muchos problemas en mi rendimiento, pero, en el colegio, surgieron mis complicaciones en matemáticas y dibujo, con los cuales me ayudaron mucho mis padres, hermanos y profesores. Una de las cosas que más me afectó fue las humillaciones y discriminación constante por parte de mis compañeras, y el hecho de que mis compañeros varones nunca se fijaron en mí por mi talla y mis características físicas. Esto afectó mi autoestima y me sumí en una profunda depresión. Además, el hecho de no saber que pasaba conmigo, era un dolor de cabeza para mí. 

Entre los 15 y 16 años, viajé a Quito, para asistir donde un endocrinólogo, quien me mandó a realizar otros exámenes, entre esos el Cariotipo, y se confirmó sus sospechas, tenía Síndrome de Turner. Fue totalmente duro el escucharlo para mi y mis padres. En nuestra mente surgieron varias preguntas como: ¿Voy a poder seguir estudiando? ¿Voy a poder trabajar en lo que quiero? ¿Voy a poder tener enamorado? Todas nuestras dudas fueron respondidas por el médico. Lo que me hizo sentir más tranquila, aunque sentía miedo. Lo más duro fue darme cuenta que no iba a poder tener hijos y no sabía si algún chico iba a aceptar mi condición. 

Gracias a mi constancia y tenacidad, entré a la Universidad. Esta experiencia, al principio, fue complicada, pero, conforme pasó el tiempo, fui abriéndome y conociendo gente maravillosa y que siempre estuvo apoyándome. Después de 4 años, me gradué y quise empezar a trabajar. Jamás me imaginé que iba a tener tantos problemas para mi inserción laboral solo porque mis características físicas hacen que no confíen en mis capacidades. La discriminación, burlas y miradas por las que he pasado, me han enseñado que lo mejor es ser indiferente y han dado los ánimos para demostrar de lo que soy capaz. 

Actualmente, por falta de recursos económicos, no he podido continuar con el tratamiento hormonal adecuado, ni viajar a Quito para seguir con mis chequeos continuos. Es por eso que me han detectado osteoporosis. Para tratarlo, el médico me ha mandado a tomar un medicación de por vida. Espero que realmente este tratamiento funcione y pueda mejorarme. Además, son años desde que paré el tratamiento y me siento preocupada porque mi desarrollo ginecológico no ha sido normal. 

Caso No. 14

Hola, soy una chica de Quito que ha convivido con esta condición llamada Síndrome de Turner desde hace 30 años. Me lo diagnosticaron cuando tenía 12 años, debido a que mi talla era muy baja para la edad que tenía y era la más pequeña de mi clase. El médico, apenas me vio, me dijo que él pensaba que tenía Síndrome de Turner, lo que fue confirmado con un examen genético llamado Cariotipo. 

Cuando nací, mi madre no presentó ninguna complicación, pero, el médico se preocupó debido a que mis manos y pies estaban muy hinchados, pero nunca supieron explicar a mis padres el porqué de esto. Lo más extraño es que nací con la talla y peso normales para mis días de gestación. Entonces, nunca sospecharon del síndrome. Sin embargo, desde que cumplí un año, mi curva de crecimiento y talla se estancaron y tampoco los médicos supieron decir los motivos para esto, a pesar de haber visitado a varios pediatras, quienes solo me enviaban vitaminas. 

Algo que preocupó a mis padres, y en la guardería les repetían siempre, era que mi desarrollo motor estaba muy por debajo de lo que se esperaría para mi edad. Es por eso que, deciden enviarme donde un neurólogo, quien me realizó exámenes de oído, vista y tiroides, así como un electroencefalograma. En dichos exámenes no encontraron nada de consideración. Además, recomendaron que ingrese a un centro de estimulación para ver si lograba alcanzar el desarrollo motor adecuado para mi edad, lo que me ayudó a obtener algunas habilidades, pero, no fue mucho mi progreso. 

Por mis características clínicas, familiares y amigos de mis padres les recomendaron que me ingresen en un centro de educación especial. Sin pensarlo mucho, mis padres decidieron hacerlo. Aunque, aprendí algunas cosas, me retiraron al poco tiempo porque en lugar de adquirir habilidades, mi desarrollo se estaba volviendo más lento ya que imitaba a los demás niños. Entré entonces a una escuela regular donde tuve un rendimiento sobresaliente, incluso fui abanderada del pabellón nacional. Sin embargo, siempre tuve complicaciones en educación física por mis problemas motrices. Además, siempre me pregunté el porqué era tan pequeña y tenía que sentarme delante de la case. No me gustaba.

Durante la secundaria, visité a una endocrinóloga que me dijo que necesitaba conocer el estado de mis hormonas sexuales porque consideraba extraño que mis caracteres sexuales no aparecían. Cuando vio los resultados, encontró un alto nivel de las hormonas encargadas de indicar el estado de los ovarios (LH y FSH). Además, encontró bajos niveles de estrógenos y progesterona. Lo cual no era normal en una niña en pubertad. Por esta razón, decide enviarme a realizar el cariotipo y confirmar el diagnóstico.

Mi adaptación tanto en la primaria como en la secundaria, fue normal. Aunque, nunca tuve muchos amigos, nunca me sentí aislada o discriminada por mi apariencia física. Además, ingresé a la Universidad a estudiar la carrera que amo, Medicina y tengo dos acreditaciones a distancia. Siempre quise ser endocrinóloga y espero algún día alcanzar esta especialización para llegar a ayudar a las niñas que tienen mi misma condición. 

El diagnóstico realmente no me impactó ni hice muchas preguntas al respecto. Pero, tardé en asimilarlo, hasta que, en una revista, observé una foto con el síndrome y me di cuenta que tenía las mismas características.  Aunque el diagnóstico fue oportuno, estuve a pocos años de atrasarme en el tratamiento, sobretodo para comprender la falta de desarrollo sexual que iba a tener. Es por eso que, no me afectó ni inquietó, cuando empecé a escuchar a mis compañeras que ya habían tenido la menstruación y su busto iba creciendo. Además, en mis clases iba recibiendo información acerca de mi Síndrome e hice experimentos y trabaje con cromosomas. Esto me ayudó mucho a aceptar mi condición. 
Caso No. 15
Soy de Quito, y tengo el Síndrome de Turner, me lo detectaron cuando tenía 4 años. Tengo 25 años y se me ha hecho difícil sobrellevar el diagnóstico, pero, ya lo he aceptado y haré todo lo posible por llevar mi vida de manera absolutamente normal. Desde que nací, siempre fui una persona muy enfermiza, aunque con la talla y peso de acuerdo a mi edad. 

Sin embargo, mi talla se estancó cuando tenía 2 años. Mis padres comenzaron a preocuparse y me llevaron donde el pediatra, quien me hizo una serie de exámenes, incluyendo un electrocardiograma y un eco cardiaco. En estos se encontró que tenía un soplo en el corazón y una aorta muy estrecha. Por esta razón, mis padres me llevaron donde un cardiólogo quien me revisó y me dijo que se debía esperar para realizarme la operación a corazón abierto por mi edad. 

También, detectaron mi problema de corazón porque mis profesores de jardín se dieron cuenta que me cansaba mucho cuando hacíamos actividad física y no tenía el mismo ritmo de las demás. Es por eso que, el médico decide hacerme este examen y encuentran lo del soplo y lo de mi coartación aórtica, de la cuál me operaron a los 9 años.

Otra de las cosas que me afectó de sobremanera fueron las constantes infecciones de vías urinarias que tuve desde pequeña, por las que pasaba en el hospital por varios días. Por esto, mis padres me llevaron donde el urólogo, quien detectó que tenía riñón en forma de herradura y recomendó revisiones anuales, y  tener cuidado en mi higiene, para evitar las infecciones de vías urinarias.

Uno de los pediatras que me revisó, recomendó que me revise un endocrinólogo porque no veía normal que teniendo 4 años, tenga la talla de una niña de 2. Entonces, fuimos donde este médico quien pidió que me realicen el examen genético y confirmó el diagnóstico de Síndrome de Turner. Realmente, para mis padres fue alivio el saber cuál era mi condición. Al enterarse, decidieron buscar toda la información acerca del síndrome y empezaron una serie de visitas a varios médicos que ayudaron a descartar las posibles complicaciones que trae consigo este problema.

Lamentablemente, no tuve la posibilidad de utilizar la hormona de crecimiento sino solo por poco tiempo porque mis padres no la pudieron pagar por más tiempo. Sin embargo, ese poco tiempo sirvió para ganar 6 centímetros y actualmente mido 1.40 cm. A los 12 años, inicié con el tratamiento hormonal con estrógenos en pastillas y progesterona. Es por eso que, la diferencia en mi desarrollo sexual con mis compañeras no fue tan fuerte y pude compartir con ellas este proceso.

En cuanto a mi desarrollo escolar, no tuve mayores contratiempos, aunque mi dolor de cabeza siempre fue educación física por mi corazón y las continuas burlas por mis características físicas. Terminé el colegio y me gradué con buenas calificaciones. Ingresé a la universidad y estoy en los últimos años de mi carrera en Psicología. Me encanta lo que hago y quiero ayudar a muchas personas. Una de las cosas que me ha enseñado mi carrera es a aceptarme como soy y a trabajar en mi autoestima.  

Uno de los problemas que me ha afectado hoy en día es mi corazón, aunque toda mi vida tuve chequeos continuos, hace unos meses empecé a sentirme muy débil y con mucha fatiga. Me costaba caminar, correr, subir gradas. Fui al médico de emergencia y me dijo que se me había reventado mi aorta y que no entendía como podía seguir con vida. Gracias a Dios mi sangre se coaguló rápido y permitió una conexión que continuó el bombeo de sangre al resto del cuerpo. Me operaron de emergencia y estoy en recuperación. No puedo hacer mucho esfuerzo físico y debo seguir con mis controles periódicos, pero, por lo demás, estoy muy bien. 
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