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Interdisciplinary nature of the integrated care model for

children with Turner Syndrome

Interdyscyplinarnos¢ w zintegrowanym modelu opieki nad dzieckiem chorym na zesp6t Turnera
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Turner syndrome (TS) is one of the most common chromosomal aberrations.
Abnormalities regarding the number and structure of chromosome X and a
following full or partial loss of its genetic material is the underlying cause of
this disease. Characteristic somatic features for TS are: short stature, sexual
infantilism, congenital webbing of the neck, cubitus valgus and low posterior
hair line.

Taking into account the variety and complexity of the problems that TS
children and their environment encounter, a proposed integrated care model
for children with this genetic disease is shown including: 1) Clinical aspects,
2) Nutritional aspects, 3) Psychological and educational support, 4) Support
in the execution of the TS patients’ rights, 5) Social support - in special
situations, 6) Also, the necessity to integrate the environment of TS patients
and to include educational activities of TS associations cooperating with
entities coping professionally with TS problems cannot be forgotten, 7)
Preparation of the information booklet for the parents of children with TS
induding different problem groups which they encounter is very important.
Afactor integrating all these types of support which is at the same time their
efficacy evaluation criterion is the quality of life.
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Zesp6t Turnera (zT) to jedna z najczeSciej wystepujgcych aberracji
chromosomowych. Nieprawidtowosci dotyczace liczby i struktury
chromosoméw X oraz zwigzana z tym utrata czesci lub catosci zlokalizowanego
materiatu genetycznego jest przyczyng wystapienia tej jednostki chorobowe;.
Charakterystyczne cechy somatyczne w zespole Turnera to: niski wzrost,
infantylizm ptciowy, wrodzona ptetwisto3¢ szyi, koslawo3¢ tokci i niska linia
whoséw na karku.

Majac na wzgledzie réznorodnos¢ i ztozonos¢ probleméw;, jakie napotykaja
dzieci z ZT oraz ich Srodowisko, przedstawiono propozycje zintegrowanego
modelu opieki nad dzieckiem z tym schorzeniem, uwzgledniajacy: a) aspekty
medyczne, b) aspekty Zywieniowe, ¢) psychologiczne oraz edukacyjne wsparcie,
d) pomoc w egzekwowaniu przystugujgcych osobom z zT praw, e) wsparcie
socjalne — w sytuacjach szczegdlnych, f) integracje srodowiska oséb dotknietych
ZT, g) objecie chorych dziatalnoscig edukacyjng przez stowarzyszenia zT we
wspdtdziataniu z podmiotami profesjonalnie rozwigzujgcymi problemy zT,
h) broszure informacyjng dla rodzicow dzieci z zZT obejmujacg rozne grupy
probleméw, z ktérymi sie stykajg. Czynnikiem integrujgcym wszystkie te
rodzaje pomocy i zarazem kryterium oceny ich skutecznosci jest jakos¢ zycia.

Stowa kluczowe: model opieki, dzieci, zespét Turnera
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Introduction

Turner syndrome (TS) is one of the most
common chromosomal aberrations. Abnormalities
regarding the number and structure of chromosome
X and a following full or partial loss of its genetic
material is the underlying cause of this disease.
Endocrinologists distinguish three basic forms of
aberrations:

* absence of one X chromosome — X chromosome
monosomy (45,X0);

* abnormal structure (structural aberrations) of
one of the two X chromosomes, e.g. 46, X i(Xq),

Wstep

Zespo6t Turnera (zT) - to jedna z najczesciej wy-
stepujacych aberracji chromosomowych. Nieprawid-
fowosci dotyczace liczby i struktury chromosoméw
X oraz zwigzana z tym utrata czesci lub catosci zloka-
lizowanego materialu genetycznego jest przyczyna
wystapienia tej jednostki chorobowej. Endokrynolo-
dzy wyrdzniaja trzy zasadnicze postacie aberracji:

* brak jednego chromosomu X — monosomia
chromosomu X (45,X0);

* nieprawidlowa budowa (aberracje strukturalne)
jednego z dwoch chromosomoéow X, np. 46,
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46,X i(Xp), 46,X del(Xq), 46,X del(Xp), 46,X
r(X), 46,X + m (m — marker chromosome with
unspecified origin in a classic cytogenetic
examination which can be a fragment of X, Y or
one of the autosomal chromosomes);

* X chromosome mosaicism — presence of two or
more different cell lines in the same patient, e.g.
45,X/46,XX, 45,X/46,X 1(Xq), 45,X/46,X r(X),
45,X/46, XX/47 XXX [1-3].

Until recently, it was considered that the X
chromosome monosomy accounts for over half of
TS confirmed cases. More recent studies with the use
of molecular biology techniques indicate that the
majority of TS patients (72-75%) present mosaicism
or X chromosome structural aberrations. The
monosomy is found only in about 20% of cases. In
the karyotype of 3 to 5% of TS patients chromosome
Y (e.g. 45,X/46,XY) orits fragment [e.g.: 45,X/46,X f
(Y)] is detected which involves a serious risk (20-
30%) of development of tumours of dysgenetic
gonads, in the first place gonadoblastoma, less often
dysgerminoma. Thus the approach of choice in these
patients is the removal of dysgenetic gonads [4,5].

First description of a person with TS comes from
the 17" century medical book. A thorough
recognition, however, and a description of the disease
took place not before the 20" century. In 1938,
monthly “Endocrinology” published a research of an
American internist Henry Turner, entitled: A
syndrome of infantilism, congenital webbed neck, and
cubitus valgus. Based on the examination results of 7
women he described characteristic somatic features
including short stature, sexual infantilism, congenital
webbing of the neck, cubitus valgus and low posterior
hair line. These characteristics were called
subsequently a Turner syndrome or a Turner
phenotype and the name was quickly popularised.
Isolated descriptions of patients with similar
phenotype where presented already earlier, among
othersin 1925 by a Russian Szereszewski, and in 1930
by a German paediatrician Otton Ullrich who
observed some specific developmental defects in
children, characteristic for TS. It should be noted,
however, that only the Turner’s publication allowed
for the clinical distinction of a homogeneous
syndrome [6,7].

TS is present in female patients of all races,
nationalities, regions or world continents. So far, no
significant correlation was demonstrated between
the genetic defect specific for TS and parents’ age,
administered medications, effect of toxins,
environmental factors or any genetic problems. The
disease can appear suddenly in the families wherein
previously many healthy children were born.

Xi(Xq), 46,Xi(Xp), 46,X del(Xq), 46,X del(Xp),
46,Xr(X), 46,X + m (m - chromosom markerowy
o nieokreslonym pochodzeniu w klasycznym
badaniu cytogenetycznym, ktéry moze by¢
fragmentem chromosomu X, chromosomu Y albo
jednego z chromosomoéw autosomalnych);

* mozaicyzm chromosoméw X — wystepowanie
dwoch lub wigkszej liczby odmiennych linii
komoérkowych u tej samej pacjentki, np. 45,X/
46,XX, 45,X/46,X 1(Xq), 45,X/46,X r(X), 45,X/
46, XX/47 XXX [1-3].

Do niedawna sgdzono, ze monosomia chromoso-
mu X stanowi ponad polowe stwierdzonych przypad-
koéw zT. Nowsze badania, z uzyciem technik biologii
molekularnej wskazuja, ze u wigkszosci pacjentek z
zT (72-75%) wystepuje mozaicyzm albo aberracje
strukturalne chromosomu X. Monosomie stwierdza
si¢ tylko u okoto 20% chorych. W kariotypie 3 do 5%
procent pacjentek z zT wykrywany jest chromosom Y
(np.: 45,X/46,XY) lub jego fragment {np.: 45,X/46,X f
(Y)}, co wigze sie z powaznym ryzykiem (20-30%)
rozwoju nowotwordw dysgenetycznych gonad, przede
wszystkim gonadoblastoma, rzadziej dysgerminoma.
Dlatego usuniecie dysgenetycznych gonad u tych cho-
rych jest postepowaniem z wyboru [4,5].

Pierwszy opis osoby z zT pochodzi z XVII-wiecz-
nej ksiegi medycznej. Gruntowne poznanie i opisa-
nie choroby nastapito jednak dopiero w XX w.
W 1938 r. miesiecznik “Endocrinology” opublikowat
prace amerykanskiego lekarza internisty Henry’ego
Turnera zatytutowana: A syndrome of infantilism, con-
genital webbed neck, and cubitus valgus. Na podsta-
wie wynikéw badan 7 kobiet opisal on charaktery-
styczne cechy somatyczne takie, jak: niski wzrost, in-
fantylizm plciowy, wrodzona pletwistos¢ szyi, kosla-
wos¢ tokci i niska linia wloséw na karku. Cechy te
nazwano nastepnie zespolem Turnera lub fenotypem
turnerowskim. Nazwa ta szybko upowszechnita sie.
Pojedyncze opisy pacjentek o podobnym fenotypie
byly przedstawiane juz wczesniej m.in.: w 1925 r.
przez Rosjanina Szereszewskiego, a w 1930 r. przez
niemieckiego pediatr¢ Ottona Ullricha, ktory zaob-
serwowal u dzieci pewne wady rozwojowe charakte-
rystyczne dla zT. Nalezy jednak podkresli¢, ze dopie-
ro publikacja Turnera pozwolita na kliniczne wyod-
rebnienia jednolitego zespotu [6,7].

Zespdt Turnera wystepuje u oséb plci zenskiej
wszystkich ras, narodowosci, regionéw czy kontynen-
tow $wiata. Dotychczas nie wykazano zadnej istot-
nej korelacji pomigdzy specyficznym dla zT defek-
tem genetycznym a wiekiem rodzicéw, stosowanymi
lekami, dzialaniem toksyn, czynnikami §rodowisko-
wymi lub jakimikolwiek problemami genetycznymi.
Choroba moze pojawi¢ si¢ nagle w rodzinach, w kto-
rych weze$niej urodzito si¢ wiele zdrowych dzieci.
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Prevalence of TS equals 1 in 2000-2500 alive
female newborns. In Poland, about 100 girls with TS
is born yearly, and the whole population size with this
syndrome equals 9-10 000. It is estimated that the
number of cases in the world with TS equals 1.5
million [ 8].

Treatment of TS patients is based on the
alleviation of the disease effects: growth shortage,
absence of secondary sexual characteristics; enabling
maternity (in vitro fertilization) [9]. Before the onset
of treatment a detailed health assessment always
needs to be performed to exclude the presence of any
congenital malformations of internal organs.

Treatment of the growth shortage is based on the
use of biosynthetic growth hormone (rhGH).
Current treatment costs in Poland equal about 50
000 PLN per year. A fundamental step in this
direction is “The National Poland Treatment
Program of Growth Shortage following
somatothropine hypopituitarism, Turner syndrome
and chronic renal failure for Children and Youth with
the use of the growth hormone” developed by a team
of specialists gathered around Prof. Tomasz Romer
(Children’s Memorial Health Institute in Warsaw)
for the use of the Ministry of Health. So-called
reference centers, licensed for growth hormone
treatment based on consolidated diagnostic/
therapeutic procedures reimbursed by National
Health Fund (NFZ), were distinguished under the
program [10].

Reasons for the realisation of the model

Diagnosis of TS usually modifies the relations
and the way of functioning of the whole family of a
diseased child. The disease is a challenge for the family,
overcoming it and managing a new situation requires
full mobilisation of strength and means from the
family group. Families vary in the aspect of coping
with stress and associated overload. Family’s
vulnerability and their regeneration force differs as
well. The extent of the family crisis depends on the
type and the extent of stress, as well as on the
subsequent consequences for the family and on the
general susceptibility of the family system to manage
difficult situations. Scope of the family crisis depends
also on the type of changes in which the family system
is able to reconstruct its pre-crisis organisation. Other
factors that may play a role include: additional stress
accumulation, family’s efforts towards activation and
utilisation of new forces and resources, modified
definition of former situation assuming another
meaning for their current position.

The disease also makes the family face a task of
supporting the patient, which becomes a crucial root

Czestos¢ wystepowania zT wynosi 1 na 2000-2500
zywych noworodkéw plei zenskiej. W Polsce rocz-
nie rodzi si¢ okoto 100 dziewczynek z zT, a liczeb-
nos$¢ catej populacji z tym zespotem wynosi 9-10 tys.
osob. Na s$wiecie liczbe oséb z zT ocenia sie na 1,5
min [8].

Leczenie chorych na zT polega na tagodzeniu
skutkéw choroby: niedoboru wzrostu, braku drugo-
rzedowych cech ptciowych, umozliwieniu macie-
rzynstwa (zaplodnienie in vitro) [9]. Przed rozpo-
czeciem leczenia nalezy zawsze wykona¢ szczegdto-
wy bilans zdrowia — dla wylaczenia obecnosci wad
wrodzonych narzadéw wewngtrznych.

Leczenie niedoboru wzrostu polega na stosowa-
niu biosyntetycznego hormonu wzrostu (rhGH).
Obecnie koszty leczenia w Polsce wynosza ok. 50 tys.
zt rocznie. Istotnym krokiem w tym kierunku jest:
,Ogdlnopolski Program Leczenia Niedoboru Wzro-
stu u Dzieci i Mlodziezy w nastepstwie somatotropi-
nowej niedoczynnosci przysadki, zespotu Turnera
i przewleklej niewydolnosci nerek, przez zastosowa-
nie hormonu wzrostu” opracowany przez zespot spe-
cjalistoéw skupionych wokét prof. dr hab. Tomasza
Romera (Centrum Zdrowia Dziecka w Warszawie)
dla potrzeb Ministerstwa Zdrowia [10]. W ramach
programu wyodrebniono tzw. o$rodki referencyjne —
uprawnione do refundowanego przez NFZ leczenia
hormonem wzrostu w oparciu o ujednolicone pro-
cedury diagnostyczno-terapeutyczne.

Przestanki do realizacji modelu

Rozpoznanie zT zwykle modyfikuje relacje i spo-
sob funkcjonowania rodziny chorego dziecka. Cho-
roba jest wyzwaniem dla rodziny; jej przezwycieze-
nie i sprostanie nowej sytuacji wymaga od grupy ro-
dzinnej pelnej mobilizacji sit i Srodkéw: Rodziny réz-
nig si¢ pod wzgledem radzenia sobie ze stresem i zwig-
zanymi z nim obcigzeniami. Odmienna jest tez po-
datno$¢ rodzinna na zagrozenia i ich sita regenera-
cyjna. Rozmiary kryzysu rodzinnego zalezg od rodza-
ju isity stresowej, jak rowniez od wynikajacych z tego
konsekwencji dla rodziny oraz ogélnej podatnosci
systemu rodzinnego na radzenie sobie z trudnymi sy-
tuacjami. Zakres kryzysu rodzinnego zalezy takze od
rodzaju zmian, w jakim system rodzinny jest zdolny
do zrekonstruowania swej przedkryzysowej organi-
zacji. Istotng role odgrywaja tutaj réwniez inne czyn-
niki takie, jak: nawarstwienie si¢ dodatkowych stre-
sow, wysitki rodziny w celu uruchomienia i zastoso-
wania nowych sit i srodkéw, zmiany w sposobie defi-
niowania przez rodzing dotychczasowej sytuacji po-
legajace na przyznaniu innego znaczenia swemu
obecnemu potozeniu.

Choroba stawia réwniez przed rodzing zadanie
wspomagania osoby chorej, co staje si¢ rowniez istot-
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of crisis in the emotional sphere as well. Giving birth
to a diseased child can be a source of a serious conflict
between the spouses, connected with seeking the one
guilty of this fact or with striving to free oneself from
the responsibility of further child care.

Next to the difficulties caused to parents by
a chronically diseased child, a responsibility for the
onset of treatment appears. Dominant is the issue of
building up financial resources for medications (not
only for the growth hormone).

An essential issue for the parents of children with
TS is coping with the information about the disease
and establishing a relationship with the diseased
child. It influences also a quality of patients’ life.
Besides health indicators (which is here mainly
disease type) a situational context is of importance,
including demographic/social characteristics of
patients, personality, social structure in which a given
person functions, and social support, assuming that
the quality of life depends on adaptation abilities and
health status, psychological and social resources
arising from the social context.

Six groups of essential problems common for the
families of children with TS have been identified as
follows:

1. The extent of acceptance of the fact of having a
sick child and difficulties related to it, including
the necessity to inform the child about her
disease and the way of delivering this
information.

2. Parents have problems with the proper nutrition
of children.

Feeding abnormalities may be due to: a) lack of
generally accessible information on what nutrition
references should be used for the patient — norms
for children or for grown-ups? Nutrition references
meaning the intake of nutrients and energy —
expressed for one person per day, which should be
received by the body in the form of properly
combined and prepared meals and dishes —
sufficient for the proper course of the processes of
life support, metabolism, growth, development and
restoration of the used cells and physical and
occupational activity. These norms include
differences in the body demands depending on:
gender, age, physiological state, physical activity, life
conditions and lifestyle specific for the identified
groups. Quantitative surplus disturbs energetic
balance of the organism which can result in obesity.
Obesity can lead to hyperlipidemia, arterial
hypertension, diabetes and heart diseases. In case
of the TS these problems are especially important
because the above mentioned conditions often
coexist with the main disease and by synergy can

nym zrédlem kryzysu w sferze emocjonalnej. Urodze-
nie dziecka chorego moze by¢ Zrédtem powaznego
konfliktu pomigedzy matzonkami, powigzanego z szu-
kaniem winnego tego faktu lub dgzeniem do uwolnie-
nia si¢ od obowigzku dalszej opieki nad dzieckiem.

Obok trudnosci, jakie stwarza rodzicom dziecko
przewlekle chore, pojawia si¢ odpowiedzialnos¢ za
rozpoczecie leczenia. Dominujgce znaczenie ma
kwestia zdobycia srodkéw finansowych na zakup le-
kéw (nie tylko hormonu wzrostu).

Zasadniczym problemem rodzicéw chorych na
zT jest kwestia poradzenia sobie z informacja o cho-
robie oraz ustalenie relacji z chorym dzieckiem. Wpty-
wa to réwniez na jakos$¢ zycia chorych. Obok wy-
znacznikow zdrowotnych, jakim jest tutaj gléwnie
rodzaj choroby, duze znaczenie przypisuje si¢ kon-
tekstowi sytuacyjnemu, do ktorego zalicza si¢: cechy
demograficzno-spoteczne chorych, osobowosé,
strukture spoteczng, w ktdrej badana osoba funkcjo-
nuje oraz wsparcie spoteczne przy zatozeniu, ze ja-
kos¢ zycia zalezy od umiejetnosci adaptacii, zasobow
zdrowotnych, psychologicznych i spotecznych wy-
nikajacych z kontekstu spotecznego.

Wyrdznia si¢ sze$¢ grup zasadniczych proble-
mow, wspdlnych dla rodzin dzieci z zT. Sg to:

1) Stopien zaakceptowania faktu posiadania dziec-
ka chorego i zwigzanych z tym trudnosci, w tym
konieczno$¢ podjecia decyzji o poinformowaniu
dziecka o jego chorobie i sposobie przekazania
tego faktu.

2) Rodzice maja problemy z prawidtowym zywie-
niem dzieci.

Nieprawidtowosci w sposobie zywienia moga wy-
nika¢ z: a) braku ogélnie dostepnych informaciji, jakie
normy zywienia stosowa¢ dla chorego dziecka — nor-
my dla dzieci czy dorostych? Normy zywienia, czyli
ilodci sktadnikow odzywezych i energii — wyrazone w
przeliczeniu na jedng osobe/dzien, ktére organizm
powinien otrzymywac w postaci dan i positkéw prawi-
dlowo zestawionych i przygotowanych — wystarczaja-
ce na wlasciwy przebieg proceséw zwigzanych z utrzy-
maniem zycia, przemiang materii, wzrostem, rozwo-
jem i odbudowg zuzytych komérek, aktywnoscig fi-
zyczng i zawodowa. Normy te uwzgledniaja specyficz-
ne dla wyréznionych grup réznice w zapotrzebowa-
niu organizmu zalezne od: plci, wieku, stanu fizjolo-
gicznego, aktywnosci fizycznej oraz warunkéw byto-
wych i trybu zycia. Nadmiary ilo$ciowe powoduja za-
ktécenie bilansu energetycznego ustroju. Ich skutkiem
moze by¢ otylos¢. Otylos¢ natomiast moze doprowa-
dzi¢ do hiperlipidemii, nadci$nienia tetniczego, cu-
krzycy oraz chordb serca. W przypadku zT problemy
te sa szczegdlnie istotne, poniewaz ww. schorzenia czeg-
sto wspolistnieja z chorobg gtéwna i poprzez dziata-
nie synergistycznie moga prowadzi¢ do powaznych
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lead to serious health complications; b) qualitative
deficiencies effecting from the undersupply of
essential nutrients including wholesome protein (as
a result of introducing too late its source products),
vitamins, essential macroelements (Ca, P, S, K, Na,
Cl, Mg) and microelements (Fe, Zn, Cu, ], Se, Mn,
Mo, Co, Cr, F); ¢) improper nutrient ratio e.g. excess
of animal fats; d) abnormal feeding mode — too long
breaks between meals or wrong combinations of
particular meals.

3. Acceptance of the treatment method and
especially of the necessity to build up funds for
treatment, necessity of frequent visits to
specialists and daily injections when the child is
treated with the growth hormone.

4. Should the child’s environment be informed
about the disease? The problem arises in the
moment of child’s enrolment in the kindergarten
or school and entering new peer groups.

5. Fears for child’s future: a) acquiring proper
profession, adequate for her possibilities and
capabilities; b) the problem of daughter’s
infertility, difficulties to find a life partner.

o Because one of the disease characteristics is
the growth shortage, parents often have big
difficulties to treat their child according to her
age. Infantilisation of the child is also caused
by the fear for her health. An important factor
sustaining the picture of the child being always
small is parent’s fear for the day when they
will have to tell her about her infertility.

o Parents find themselves suddenly in a new
situation where they have to cope with:

a) the child’s “grudge” about being ill

b) their own feeling of guilt

¢) psychological difficulties of accepting
the child as their own, as resembling
them.

o Parent’s acceptance of a specified mechanism
to cope with these problems determines their
relation to a child, the way of perceiving her,
her social functioning, and her knowledge
about the disease and the treatment method.
Different mechanisms of coping with child’s
disease were specified: rationalisation, denial,
compensation and isolation.

o Information that a child has TS is for parents
tantamount to the information of her
permanent, irreversible defect, of the disease
of which effects can only be alleviated. The
parents find out that their child is and will
always be in a way “disabled”, “handicapped”,
“defective”. Becoming aware of the disability
of their own child can be treated as a real
trauma. Such a state constitutes to an

komplikacji zdrowotnych; b) niedoboréw jakoscio-
wych — s3 one skutkiem niedostatecznej podazy istot-
nych sktadnikéw odzywcezych, takich jak: biatko pet-
nowartosciowe (wynika to ze zbyt p6Znego wprowa-
dzania produktéw, ktoére sg jego zrodtem), witaminy,
niezbedne makropierwiastki (Ca, P, S, K, Na, Cl, Mg) i
mikropierwiastki (Fe, Zn, Cu, ], Se, Mn, Mo, Co, Cr, F);
¢) niewlasciwego wzajemnego stosunku sktadnikéw
odzywczych np.: nadmiar ttuszczéw pochodzenia
zwierzecego; d ) nieprawidlowego trybu zywienia —zbyt
dlugie przerwy miedzy positkami lub zte zestawy po-
szczeglnych positkow:

3) Zaakceptowanie sposobu leczenia, a szczegdlnie:
koniecznosci zdobywania funduszy na leczenie,
koniecznosci czestych wizyt u specjalistow, co-
dziennych zastrzykow, gdy dziecko jest leczone
hormonem wzrostu.

4) Czy informowa¢ srodowisko dziecka o jego cho-
robie? Problem pojawia si¢ w momencie péjscia
dziecka do przedszkola, szkoty i wchodzenia
w nowe grupy rowiesnicze.

5) Obawy dotyczace przysztosci dziecka: a) zdo-
bycie odpowiedniego zawodu, adekwatnego do
jego mozliwosci i zdolnosci; b) problem bezptod-
nosci corki, trudnosci w znalezieniu przez nig
zyciowego partnera.

o Poniewaz jedna z cech choroby jest niedobor
wzrostu, rodzicom czesto sprawia duzg trud-
nos¢ traktowanie dziecka stosownie do jego
wieku. Infantylizacja dziecka spowodowana
jest rowniez obawa o jego zdrowie. Waznym
czynnikiem, podtrzymujacym obraz dziecka
jako zawsze malego, jest obawa rodzicow przed
dniem, w ktérym bedg musieli mu powiedzie¢
o bezplodnosci.

o Rodzice znajduja si¢ nagle w nowej sytuacji,
w ktorej musza sobie poradzi¢ z:

a) ,pretensjami” dziecka, ze jest chore,

b) wlasnym poczuciem winy;

¢) psychologicznymi trudno$ciami uznania
dziecka za wlasne, podobne do rodzicéw.

o Przyjecie przez rodzicéw okreslonego mecha-
nizmu radzenia sobie z tymi problemami wy-
znacza ich relacje z dzieckiem; sposéb jego po-
strzegania, funkcjonowanie spoteczne dziec-
ka, a takze jego wiedze o chorobie i sposobie
leczenia. Wyodrebniono rézne mechanizmy
radzenia sobie z chorobg dziecka: racjonaliza-
cje, zaprzeczanie, kompensacje i izolacje.

o Powiadomienie, ze dziecko choruje na zT jest
dla rodzicéw réwnoznaczne z informacja
o trwatym, nieodwracalnym defekcie ich dziec-
ka, o chorobie, ktorej skutki mozna jedynie fa-
godzi¢. Rodzice dowiadujg si¢, ze ich dziecko
jest 1 zawsze bedzie w jaki$ sposéb ,,ulomne”,
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unexpected, surprising and overwhelming
shock that acts as an anaesthetic injection. The
way of coping with the trauma influences
subsequently the relation to a child, to other
family members and to the environment.
Regardless of which of the mechanisms of
psychological reaction to the fact of child’s
disease dominates in parents, some
characteristics are common for everyone
which is related to the TS specifics and ways
of treatment.

o Children’slife quality indicators deviate signi-
ficantly from normal [11,12].

Model characteristic

Taking into account the variety and complexity
of the problems that TS children and their
environment encounter, a proposed integrated care
model for children with this genetic disease is shown
(Fig. 1) including:

TEAM:

DOCTORS -
SPECIALISTS
Physiotherapist

DIETETITIAN
Integrated Care| /|
Team for

children with
Turner

Syndrome
SOCIAL ~N
WORKER PSYCHOLOGIST
LAWYER /

SOCIOLOGIST

TURNER
SYNDROME
SUPPORT
SOCIETY

RANSMISSION OF INFORMATION TRANSMISSION OF INFORMATIOI

Fig 1. Integrated care model

1) clinical aspects — TS patients form the group
with higher risk of physical and psychosocial
abnormalities, thus the recognition of TS involves a
need of providing them with a system of integrated,
multi-specialistic medical care, which basic
assumptions are Medical care standards including
diagnostic/therapeutic and rehabilitation procedures
applied for particular age groups of TS patients (from
a newborn to a grown-up woman), performed by
multidisciplinary teams of specialists (primary
healthcare physician, endocrinologist, paediatrician,
gynaecologist, cardiologist, otolaryngologist,
orthopaedist, physiotherapist), knowing perfectly
the unique TS problems;

Lkalekie”,  uszkodzone”. Uswiadomienie sobie
faktu kalectwa wlasnego dziecka mozna trak-
towac jako prawdziwy uraz psychiczny (trau-
me). Stan taki stanowi nieoczekiwany; zaska-
kujacy 1 przygniatajacy szok, ktory dziala jak
szastrzyk znieczulajacy”. Sposéb poradzenia
sobie z urazem psychicznym wptywa na dalszg
relacje z dzieckiem, z innymi cztonkami rodzi-
ny i otoczeniem. Niezaleznie od tego, ktory
z psychicznych mechanizméw dominuje u ro-
dzicéw, pewne cechy sg wspolne dla wszystkich.
Jest to zwiagzane ze specyfika zT i sposobow jego
leczenia.

o Wskazniki jakosci zycia dzieci znacznie odbie-
gaja od normalnosci [11,12].

Charakterystyka modelu

Majac na wzgledzie réznorodnosé i ztozonosé
problemow;, jakie napotykaja dzieci z zT oraz ich $ro-
dowisko, przedstawiono propozycje zintegrowanego
modelu opieki nad dzieckiem z tym schorzeniem,
uwzgledniajacego (ryc. 1):

ZESPOL:
LEKARZE
SPECJALISCI
REHABILITANT

STOWARZYSZENIE] IDIETETYCZKA

IPOMOCY CHORYM| T —
7 ZESPOLEM /DIETETYK
o TURNERA
E % Zespol ~1 =]
X . N O
o Zintegrowanej §
Jlg\] Opieki nad = %
dzieckiem z o
Zespolem ~ =2
W PRACOWNIK =
PSYCHOLOG

SOCJALNY

PRAWNIK/
SOCJOLOG

Ryc. 1. Model zintegrowanej opieki

1) aspekty kliniczne — osoby z zT znajduja si¢
w grupie podwyzszonego ryzyka wystepowania nie-
prawidtowosci fizycznych oraz psychosocjologicz-
nych. Zatem rozpoznanie zT pocigga za sobg koniecz-
nos¢ zapewnienia im systemu zintegrowanej, wielo-
specjalistycznej pomocy medycznej, obejmujacego w
swoich podstawowych zatozeniach: Standardy
opieki medycznej, na ktore sktadaja si¢ dostoso-
wane do poszczegdlnych grup wiekowych oséb z zT
(od noworodka po dorosta kobiete wlacznie) proce-
dury diagnostyczno-terapeutyczne i rehabilitacyjne,
$wiadczone przez wielodyscyplinarne zespoty specja-
listow (lekarz podstawowej opieki zdrowotnej, en-
dokrynolog, pediatra, ginekolog, kardiolog, otolaryn-
golog, ortopeda, fizjoterapeuta), doskonale znajace
unikatowe problemy zT;
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2) nutritional aspects - nutritional
recommendations aiming to increase the treatment
efficacy and to prevent the onset of coexisting diet-
related diseases.

The purpose requires: a) examination of the
nutritional habits of the family (proper and abnormal
— from anorexia to obesity); b) defining dietary
preferences of parents and children; ¢) evaluation of
the diet effect on anthropometric characteristics of
children (height, BMI, WHR, body circumferences,
skin folds) and blood biochemical parameters
(glucose, cholesterol fractions: LDL and HDL,
triglycerides, unsaturated fatty acids, minerals: Mg,
Na, Cl, K, Ca, P, vitamins — saturation and hormones)
in identified genetic conditions; d) defining a relation
between socioeconomic factors and the quality of life
of children with TS; e) determination which factors
predispose to the onset of diet-related coexisting
diseases in the later period of life. It should be noted
here that cooperation with a dietitian is essential to
introduce the parents to the proper nutrition rules
for children with TS and to their optimalisation;

3) Psychological and educational support
oriented to counteract the effects of potential
neuropsychological deficiency and the difficulties of
psychosocial adaptation, performed by the specialists
with proved up-to-date knowledge about solving these
problems in patients with TS and in their
environment.

4) Support in the execution of the TS patients’
rights, especially the equality right in the
occupational and social life (a lawyer, a sociologist);
5) In special situations — social support;

6) Also, the necessity to integrate the
environment of TS patients and to include the
educational activities of TS associations cooperating
with entities coping professionally with Turner S
problems cannot be forgotten. An important
component of the integrated care system in this field
in Poland is the statutory activity of the Polish
Turner’s Support Group. Experiences of both
Turner’s support groups active in other countries and
in Poland prove that organizing support groups,
holiday and integration camps, various meetings,
trainings, providing comprehensive information
about TS and cooperation with the entities coping
professionally with TS is one of the very effective
components of therapy and support [12].

7) Preparation of the information booklet for
the parents of children with TS including different
problem groups which they encounter is very
important.

A factor integrating all these types of support which is
at the same time their efficacy evaluation criterion is

2) aspekty zywieniowe — zalecenia zywieniowe,
ktore maja na wzgledzie podniesienie skutecznosci
leczenia 1 zapobieganie powstawaniu wspolistnieja-
cych choréb dietozaleznych. W tym celu nalezy: a)
zbada¢ zachowania zywieniowe w rodzinach (pra-
widlowe i zaburzone — od anoreksji do otytosci); b)
okresli¢ preferencje pokarmowe rodzicow i dzieci; c)
oceni¢ wplyw diety na cechy antropometryczne dzieci
(wzrost, BMI, WHR, obwody, faldy) oraz parametry
biochemiczne krwi (glukoze, cholesterol — frakcje:
LDL i HDL, triglicerydy, nienasycone kwasy ttusz-
czowe, sktadniki mineralne: Mg, Na, Cl, K, Ca, P, wi-
taminy — wysycenie oraz hormony) przy stwierdzo-
nych uwarunkowaniach genetycznych; d) okresli¢
zwigzek mi¢dzy czynnikami socjoekonomicznymi
a jakoscia zycia dzieci z zT; e) stwierdzi¢, ktére z czyn-
nikéw predysponujg do powstania w pdzniejszym
okresie zycia wspoélistniejacych chordb dietozalez-
nych. Nalezy podkresli¢, ze konieczna jest tutaj wspo-
tpraca z dietetyczka/dietetykiem w celu zapoznania
rodzicéw z zasadami prawidlowego zywienia dzieci
z T 1jego optymalizacji;

3) psychologiczne oraz edukacyjne wsparcie
zorientowane na przeciwdziatanie skutkom poten-
cjalnego deficytu neuropsychologicznego oraz trud-
no$ciom psychospotecznej adaptacji, swiadczone
przez specjalistow legitymujacych sie aktualng wie-
dzg na temat rozwigzywania tych probleméw u os6b
dotknietych zT i w ich $rodowisku;

4) pomoc w egzekwowaniu przystugujacych
osobom z zT praw, zwlaszcza praw rownosci w zy-
ciu zawodowym i spotecznym (prawnik, socjolog);
5) w sytuacjach szczeg6lnych — wsparcie socjalne;
6) nie mozna réwniez zapominac o koniecznosci in-
tegracji srodowiska osob dotknigtych zT oraz
objeciu ich dziatalnoscia edukacyjna przez stowarzy-
szenia zT we wspétdziataniu z podmiotami profesjo-
nalnie rozwigzujacymi problemy zT. Waznym sklad-
nikiem systemu zintegrowanej pomocy w tym zakre-
sie w Polsce jest statutowa dziatalnos$¢ Stowarzyszenia
Pomocy Chorym z Zespotem Turnera. Doswiadcze-
nia Stowarzyszen Zespotu Turnera innych krajow; jak
i polskiego, dowodzg ze organizowanie grup wsparcia,
kolonii i obozéw integracyjnych, réznego rodzaju spo-
tkan, szkolen, zapewnianie wyczerpujacej informacji
na temat zT oraz wspdtpraca z podmiotami profesjo-
nalnie zajmujacymi si¢ zT jest jednym z bardzo efek-
tywnych elementéw terapii i wsparcia [ 10];

7) bardzo wazng jest broszura informacyjna dla
rodzicow dzieci z zT obejmujaca rézne grupy pro-
bleméw, z ktérymi sie stykaja.

Czynnikiem integrujacym wszystkie te rodzaje po-
mocy i zarazem kryterium oceny ich skutecznosci
jest jakos¢ zycia determinowana — tak jak w stosun-
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the quality of life determined —like in case of the whole
society —by the physical, psychological and social well-
being. This superior goal — the quality of life — is
included also in the newest recommendations on
diagnosis and treatment (guiding) of TS cases. These
recommendations were developed by an international
team of specialists during scientific workshops in
March 2000 in Naples. Similar recommendations are
included in the previously mentioned programme
developed in July 2002 for the use of the Ministry of
Health in Poland [10].

Proposed stages of the model implementa-
tion

The study should be performed in cooperation
with the Endocrinology Department for Children of
the University Children’s Hospital in Cracow
(endocrinologist, psychologist, dietician, physio-
therapist) and an application will be sent to the
Bioethical Commission of the Jagiellonian University.

1. Patients with a diagnosis of TS confirmed by the
endocrinologist being a member of the Integra-
ted Care Team, will be classified for further exa-
minations according to the age criterion. Both
children and parents will undergo classification.
— Children of age from 6 (the criterion of ente-

ring a formal peer group e.g. reception class)
to 12 years old (prepuberty criterion — about
20% of TS patients menstruate spontaneously;
about. 50% are characterised by partial physi-
cal maturation with behaviour typical for ado-
lescents) will be classified.

— The examinations will also include a group of
parents of 50 girls in above mentioned age ran-
ge (average age: 6 years). These will be both
married couples and mothers and fathers brin-
ging up their daughters independently. Parents
of the diseased girls, in whom the TS recogni-
tion was determined in the first months of life
and in the later period e.g. 3", 5" and possibly
9 year of age, as well as parents who are at the
stage of building up financial resources for the
treatment will be classified.

2. Datawill be collected with the use of the original
inquiry scheme especially prepared for this pur-
pose and developed in three versions: for the
mothers, for the fathers and for the children. It
will be a personal extended inquiry based on the
questionnaire.

* Questions for the parents will concern:

a) description of the child — general, pointing her
advantages and disadvantages, whether and
with whom the parents identify their child;

b)child’s life history — what the parents remem-
ber, what moments from the life of the child
they consider especially important;

ku do catego spoleczenstwa — przez fizyczny, psy-
chiczny i spoleczny dobrostan. Ten nadrzedny cel -
jakos¢ zycia — zawarty jest takze w najnowszych za-
leceniach dotyczacych diagnozy i leczenia (prowa-
dzenia) przypadkéw zT. Opracowat je miedzynaro-
dowy zespét specjalistoéw podczas warsztatéw na-
ukowych w marcu 2000 r. w Neapolu. Ten sam cel
przys$wiecal m.in. opracowanemu w lipcu 2002 r. dla
potrzeb Ministerstwa Zdrowia w Polsce wspomnia-
nemu wczesniej ogdlnopolskiemu programowi le-
czenia zT [10].

Proponowane etapy wdrozenia modelu

Celem wdrozenia zaproponowanego modelu ko-
nieczna jest wspotpraca osob opracowujacych pro-
jekt z wysokospecjalistycznym Oddzialem Endokry-
nologii Dziecigecej Uniwersyteckiego Szpitala Dzie-
cigcego w Krakowie, gdzie pracuja: lekarz-endokry-
nolog, psycholog, dietetyk, fizjoterapeuta oraz uzy-
skanie akceptacji Komisji Biotycznej Uniwersytetu
Jagiellonskiego.

1. Pacjenci z potwierdzong przez czlonka Zespotu
Zintegrowanej Opieki - endokrynologa diagno-
zg w kierunku zT powinni by¢ kwalifikowani do
dalszych badan wedtug kryterium wiekowego.
Kwalifikacji zostang poddane zaréwno dzieci jak
iich rodzice.
a)Kwalifikowane bedg dzieci w wieku od 6 lat

(kryterium wejscia dziecka w formalng grupe
réwiesniczg, np. klasa 0) do lat 12 (kryterium
prepubertalnosci — ok. 20% pacjentek z zT
miesigczkuje samoistnie, u ok. 50% wystepu-
ja czesciowe cechy dojrzewania fizycznego,
z zachowaniami typowymi dla adolescencji).
b)Badaniami objetych zostanie réwniez grupa
rodzicéw 50 dziewczynek w podanym wyzej
przedziale wiekowym ($rednia wieku 6 lat).
Beda to zaréwno pary matzenskie, jak 1 matki
oraz ojcowie samodzielnie wychowujacy cor-
ki. Kwalifikowani bedg rodzice chorych dziew-
czynek, u ktérych rozpoznanie zT ustalono
w pierwszych miesigcach zycia oraz w pdz-
niejszym wieku np.: 3r.z, Srziew. 9 rz., jak
réwniez rodzice, ktérzy sa na etapie groma-
dzenia $rodkéw finansowych na leczenie.

2. Uzyskanie danych powinno odbywac si¢ za po-
mocg specjalnie przygotowanego w tym celu au-
torskiego wywiadu, opracowanego w trzech wer-
sjach: dla matek, dla ojcow oraz dla dzieci.

* Pytania stawiane rodzicom bedq dotyczyty:

a)opisu dziecka — ogdlnego, wymienienia jego za-

let oraz wad, podania informacji, czy i z kim
rodzice identyfikuja dziecko;

b)historii zycia dziecka — co rodzice pamigtaja,

jakie momenty zycia dziecka uznaja za szcze-
go6lnie wazne;
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¢)child’s disease history — how the parents reac-
ted to the information about the child’s dise-
ase, how did the disease influence family’s life,
did it provoke changes in their contact with
the child;

d)the parents’ perception of the child’s disease,
difficulties due to the disease;

e)the child’s perception of the disease — her dif-
ficulties and knowledge about the disease;

f) the parents’ ideas and fears regarding their
child’s future;

g) expectations of help from the third parties.

» The inquiry for children will concern: nutri-
tional preferences and behaviours and
anthropometric examinations will be con-
ducted. Also psychological tests will be
performed.

3. Evaluation of the quality of life with the means of

a special questionnaire.

4. Model functioning evaluation and introducing

necessary Changes.

Conclusions

1.

Holistic treatment of Turner syndrome patients
is the foundation for their effective diagnosis and
treatment.

. In order to provide optimal care for Turner syn-

drome children a cooperation of specialists in the
fields of medicine, physiotherapy, psychology,
nutrition, law and sociology is essential. They
should trust each other and their superior goal
should always be well-being of the child.

. In proposed integrated care model for children

with Turner syndrome the crucial issue is a part-
nership between Integrated Care Team for chil-
dren with Turner syndrome and Parents. Adole-
scent girl should be more and more included to
this relationship and parents role should be sli-
ghtly reduced.

. Partnership and motivating the person with Tur-

ner Syndrome to cooperation based on under-
standing of disease characteristics and evaluation
of diagnosis and treatment efficiency is essen-
tial.

. The proposed model aims to increase the quality

of life of the girls suffering from Turner syndro-
me.

¢) historii choroby dziecka —jak rodzice zareago-
wali na informacje¢ o chorobie dziecka, jak cho-
roba wplyneta na zycie rodziny, czy spowodo-
wala zmiany w kontakcie z dzieckiem;

d)percepcji choroby dziecka przez rodzicow,
trudnosci wynikajacych z faktu, ze dziecko jest
chore;

e) percepcji choroby przez dziecko — jego trud-
nosci i wiedzy o chorobie;

t) wyobrazen i obaw rodzicéw dotyczacych przy-
sztosci dziecka;

g)oczekiwan pomocy od 0s6b trzecich.

* Ankieta skierowana do dzieci bedzie dotyczyta:
preferencji zywieniowych i zachowan zywie-
niowych oraz zastang dokonane badania an-
tropometryczne. Zostang tez przeprowadzo-
ne testy psychologiczne.

3. Ocena jakosci zycia— za pomoca specjalnego kwe-

stionariusza.

4. Ocena funkcjonowania modelu oraz dokonywa-

nie niezbednych zmian.

Podsumowanie
1. Holistyczne traktowanie pacjentéw chorych na

zespol Turnera jest podstawg ich efektywnego
zdiagnozowania i leczenia.

. W celu zapewnienia optymalnej opieki dzieciom

chorym na zespdt Turnera niezbedna jest wspo-
tpraca specjalistow w zakresie medycyny, fizjo-
terapii, psychologii, Zzywienia, prawa oraz socjo-
logii. Osoby te powinni mie¢ do siebie zaufanie,
a ich nadrzednym celem powinno by¢ zawsze
dobro dziecka.

. W catym kompleksie dzialan zintegrowanej po-

mocy, ktoérych celem jest stworzenie osobie do-
tknietej zespotem Tunera szansy na normalne
zycie, istotne znaczenie maja takze relacje part-
nerskie pomiedzy podmiotami leczacymi oraz
wspierajgcymi a rodzicami dziecka. W miarg¢ do-
rastania dziecka, w 6w partnerski uktad: podmioty
prowadzqce terapi¢ i zapewniajgce wsparcie a ro-
dzice — nalezy wlaczy¢ samo dziecko i nastepnie
dojrzewajaca dziewczyne, przy stopniowo coraz
bardziej dyskretnej i redukowanej roli rodzicow.

. Partnerstwo i wytworzenie w osobie objetej te-

rapia silnej motywacji wspétuczestnictwa, opar-
tego na zrozumieniu celowosci i ocenie skutecz-
nosci stosowanych procedur, jest w prowadze-
niu zespotu Turnera sktadnikiem terapii trud-
nym do przecenienia. Stanowi swego rodzaju lek
decydujacy o skutecznosci wszystkich pozosta-
tych lekow i zabiegow.

. Zaproponowany model ma na celu podniesienie

jakosci zycia dziewczynek chorych na zespét
Turnera.
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