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I. Introduccion

En la actualidad sigue siendo un reto el
diagnéstico 'y detecciébn oportuna de
sindromes que presentan Alteraciones
Sexuales Congénitas Ligadas a Cromosomas,
el retraso en su sospecha y tratamiento
oportuno conllevan complicaciones
endocrinolégicas, cardiovasculares,
psicosociales, reproductivos y del desarrollo
gque pueden ser prevenidas o tratadas a
tiempo.

Aln se desconocen con exactitud las causas
que predisponen a la pérdida de material
genético y cromosémico o bien a las
mutaciones en el material de la herencia que
pueden condicionar la presentacién de
cualquiera de estas alteraciones.

Las manifestaciones clinicas se presentan
desde el periodo prenatal haciéndose mas
evidentes al nacimiento. Sin embargo, en
algunos casos el diagndstico se establece
hasta la pubertad o incluso edad adulta. Por
este motivo es muy importante conocer los
datos clinicos que sin ser muy especificos nos
permiten sospechar el diagnéstico al
momento del nacimiento vy solicitar las
pruebas necesarias para confirmar el
diagnéstico e iniciar el manejo oportuno de
las pacientes.

Dada la dificultad que se tiene para realizar el
diagndstico en edades tempranas o en
ocasiones no se puede ofrecer todo el arsenal
terapéutico existente, ya sea preventivo o
curativo a estas pacientes.

El manejo debe ser multidisciplinario y es
importante llevar a cabo un seguimiento
periddico por parte de cada especialidad para
prevenir y diagnosticar oportunamente las
complicaciones secundarias a las
enfermedades que se asocian y de esta forma
poder ofrecer todo lo que se tiene disponible,
para que la paciente tenga la mejor calidad de
vida posible.
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La ayuda por parte del servicio de psicologia o
psiquiatria es fundamental, se debe ofrecer
tanto a la paciente como a los familiares
desde el momento en el que se establece el
diagnostico; ya que ayudard tanto a la
paciente como a sus padres a facilitar y
digerir la aceptacion del padecimiento y a
quitar cualquier sentimiento de culpa que se
pudiera generar por esta situacion.

El Centro Nacional para la Salud de la Infancia
y la Adolescencia desde el 2009 llevé a cabo
la elaboracion del “Programa para la
Deteccién Oportuna y Referencia para
Sindrome de Turner” con el objeto de
estandarizar acciones en materia de salud de
las nifias con Sindrome de Turner.
Fortaleciendo la deteccién temprana y el
tratamiento oportuno de los casos nuevos a
nivel nacional a través de la referencia a las
unidades de segundo vy tercer nivel de
atencién.

En la actualidad esta encomienda continta
incluyendo al grupo de Alteraciones Sexuales
Congénitas Ligadas a Cromosomas, al que
pertenece el Sindrome de Turner, buscando
que este grupo vulnerable de la poblacién
tenga un diagnostico temprano y la
oportunidad de ser referido a los centros
apropiados para su atencion integral. Para
lograrlo se requiere de la participacion de
personal médico y administrativo para dar
continuidad a las metas propuestas en el
Programa Nacional para la deteccién vy
tratamiento oportuno del Sindrome de
Turner.
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Il. Marco Institucional
a. Marco Juridico

Constitucién Politica de los Estados Unidos
Mexicanos

D.O.F. 05-1I-1917 F.E. D.O.F.06-1I-1917

Ref. D.O.F. 29-X-2014

Leyes

Ley Organica de la Administracién Publica
Federal.

D.O.F. 29-XII-1976 F.E. D.O.F 02-11-1977

Ref. D.O.F. 13-VI-2014

Ley Federal de los Trabajadores al Servicio del
Estado, reglamentaria del apartado “ B “ del
articulo 123 constitucional

D.0.F.28-XII-1963

Ref. D.O.F. 02-1V-2014

Ley Federal de Responsabilidades de los
Servidores Publicos

D.0.F.31-Xll-1982

Ref. D.O.F. 14-VIl-2014

Ley General de Salud
D.0.F.07-11-1984

Ref. D.O.F. 04-VI-2014
Ley Federal de Procedimientos
Administrativos

D.O.F. 04-VIII-1994

Ref. D.O.F. 24-XI1-2013

Ley Federal de Transparencia y Acceso a la
Informacion Publica Gubernamental
D.O.F. 14-VII-2014

b. Vinculaciéon con el PND 2013-2018

Se ha desarrollado la Estrategia para detectar
tempranamente las Alteraciones Congénitas
Sexuales Ligadas a Cromosomas como una
herramienta para llevar a <cabo las
importantes estrategias plasmadas en el Plan
Nacional de Desarrollo 2013-2018 (PND)
que ha sido estructurado bajo cinco metas
nacionales: -

Dentro de la Meta Nacional, México
Incluyente, se desarrollan las competencias de
salud.

Respondiendo a los retos de esta meta en
garantizar el ejercicio efectivo de los derechos
sociales para toda la problacion, dando lugar a
una sociedad equitativa e incluyente vy
asegurando el acceso a los servicios de salud,
llevando las acciones planeadas dentro de la
Estrategia para la Detecién Oportuna de las
Alteraciones Sexuales Congénitas Ligadas a
cromosomas

c. Sustentacion con base en el
PROSESA 2013-2018

En el Programa Sectorial de Salud (PROSESA)
2013-2018 se establece que frente a los
retos relacionados con la  transicion
epidemioldgica por la que atraviesa el pais, el
PROSESA se plantea cinco objetivos, a
continuaciéon se presenta su relacién con la
Estrategia para la Deteccion Oportuna de las
Alteraciones Sexuales Congénitas Ligadas a
Cromosomas.*

A su vez, el PROSESA cuenta con estrategias
y lineas de acci6on para alcanzar las metas
asociadas a los objetivos. Debido a su
naturaleza, algunas tendran relacién directa
con las actividades de la Estrategia para la
Detecciobn Oportuna de las Alteraciones
Sexuales Congénitas Ligadas a Cromosomas,
otras tienen influencia indirecta, pero todas
deberan ser contempladas para cumplir con la
meta final que es el diagndstico oportuno y la
prevencion de las complicaciones que permita
a los afectados con alguno de estos
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trastornos incrementar tanto su esperanza presentamos la relacién de las mismas. 23
como su calidad de vida; a continuacién
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Sustentacion con base en PROIGUALDAD 2013-2018
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ll. Diagnostico de Salud
a. Problematica

Introduccién

El Sindrome de Turner (ST) es una alteracién
originada por la ausencia parcial o total de un
segundo cromosoma sexual y es considerado
como la alteracion mas frecuente de los
cromosomas sexuales en humanos; ademas
de ser la Unica monosomia compatible con la
vida. Se sabe que el 1% de los fetos con
Sindrome de Turner pueden presentar
ausencia total del cromosoma X sin que esto
sea letal*> &

Las nifias con Sindrome de Turner presentan
una gran variabilidad fenotipica que puede ir
desde una simple reduccion en la talla final y
falla ovarica prematura hasta un cuadro grave
en el cual se presentara la mayoria de las
manifestaciones clinicas y enfermedades

asociadas que caracterizan al sindrome.”:# % 10
11,12.

Las manifestaciones clinicas se pueden
presentar desde el periodo prenatal
haciéndose mas evidentes al nacimiento, sin
embargo a pesar de que algunas
manifestaciones  aparecen en  etapas
tempranas del desarrollo, el diagnoéstico no se
sospechara hasta la pubertad en los casos
menos afectados. Por este motivo es muy
importante conocer los datos clinicos que sin
ser muy especificos nos permiten sospechar
el diagndstico al momento del nacimiento y
solicitar las pruebas necesarias para
confirmar el diagndstico e iniciar el manejo
oportuno de los pacientes.!3 1415 16

El manejo debe ser multidisciplinario y es muy
importante llevar a cabo un seguimiento
peridédico por parte de cada especialidad para
prevenir y diagnosticar oportunamente las
complicaciones secundarias que se asocian y
de esta forma poder ofrecer todo lo que se
tiene disponible para que la paciente tenga la
mejor calidad de vida posible.17 18.19.20.
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La ayuda por parte del servicio de psicologia
es fundamental, se debe ofrecer tanto a la
paciente como a los familiares desde el
momento en el que se establece el
diagnostico; ya que esto ayudara tanto a la
paciente como a sus padres a facilitar la
aceptacion del padecimiento y a eliminar
cualquier sentimiento de culpa que se pudiera
generarse por esta situacion.® 212223

Es necesario establecer el diagnéstico a
edades tempranas y es de vital importancia
recordar que las pacientes pueden llevar una
vida normal, lo cual permitird implementar
medidas de medicina preventiva para
disminuir la  presentacion de futuras
complicaciones en los casos en los que se
presenten y de esta forma evitar la
disminucion en la calidad de vida tanto en las
pacientes como en los familiares. Dentro las
complicaciones se pueden citar alteracion
irreversible de 6rganos y sistemas, ingresos
hospitalarios frecuentes, con un alto costo
para los Sistemas de Salud, ausentismo
escolar y laboral lo que genera una
disminucion de la productividad laboral y
econdmica por parte de pacientes y familiares
cercanos.

Por otro lado, el costo de la atencion médica
en lo que respecta a las complicaciones es
muy elevado ya que implica lo siguiente:

Para el Sistema de Salud:

e Consulta por un médico especialista
e Estudios de laboratorio y gabinete

e Medicamentos

e Hospitalizacion

e Intervenciones quirlrgicas

e Consultas médicas de seguimiento
e Sobrepeso y/o obesidad

e Sindrome metabdlico

Para las pacientes o sus familiares

e Disminucion del ingreso mensual por
ausencia laboral

e Riesgo de pérdida del empleo por
ausencias prolongadas o continuas.



e Gastos de hospedaje en caso de pacientes
provenientes del interior de la repUblica

e Gastos de transportacion de su domicilio al
hospital

e Alimentacién.

De acuerdo con la organizacién mundial de la
salud, los DALYs (por sus siglas en inglés) son
los afos de vida ajustados por discapacidad;
es decir, la suma de todos los afos

Nimero de Dalys de acuerdo con complicacion

COMPLICACION
Diabetes Mellitus
Hipertension Arterial
Hipercolesterolemia
Obesidad

Depresion

Otros canceres asociados

b. Retos 2013-2018
Reto principal: Diagnostico temprano

1. Estandarizar las acciones en materia de
salud de los pacientes con trastornos del
desarrollo  sexual  fortaleciendo la
deteccion temprana y el tratamiento
oportuno de los casos nuevos a nivel
nacional a través de la referencia a las
Unidades de Segundo y Tercer Nivel de
Atencidn.

Retos asociados

A. Implementar acciones que nos permitan
diagnosticar los casos de alteraciones
sexuales congénitas ligadas a cromosomas
y reducir la mortalidad por complicaciones
asociadas.

B. Creacién de lineamientos, manuales y
guias metodoldgicas adecuadas para la
capacitacion en materia de promocioén a la
salud.

potenciales de vida perdidos por muerte
prematura y los afios de vida productiva
perdidos por discapacidad. En la tabla 4 se
ilustran algunos ejemplos de complicaciones
frecuentes que se presentan en algunos
trastornos del desarrollo sexual como lo es el
Sindrome de Turner y los DALYs que
representan.?3

DALYs
2,775
20,277
8,609
11,115
5,219

1,263,000

C. Capacitar al personal de primer nivel de
atencion del sector salud.

D. Disminuir el riesgo de mortalidad por
complicaciones asociadas.

E. Aumentar la calidad y esperanza de vida
en los pacientes con alteraciones sexuales
congénitas ligadas a cromosomas.

F. Disminuir la incidencia de enfermedades
cronico-degenerativas como la Diabetes
Mellitus, Obesidad e Hipertension Arterial.

G. Disminuir la incidencia de gonadoblastoma
en pacientes con alteraciones sexuales
congénitas ligadas a cromosomas.

H. Promover la participacién activa de los
maestros de primaria, secundaria vy
preparatoria para facilitar el aprendizaje de
estos pacientes.

|. Capacitar a la poblacién en general sobre
este tipo de padecimientos.

J. Disminuir el costo de atencién médica al
disminuir la presentacion de
complicaciones.

K. Conocimiento de las principales co-
morbilidades que afectan a esta poblacion

Lineamientos de la Estartegia de Alteraciones Sexuales Congénitas Ligadas a Cromosomas 2015 11



y de las intervenciones necesarias para su
atencién oportuna.
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IV. Organizacion del Programa
a. Mision

Ser un programa nacional con objetivos y
directrices claras para lograr el diagnostico y
tratamiento oportuno de los pacientes con
Alteraciones Sexuales Congénitas Ligadas a
Cromosomas, cumpliendo con los principios
de equidad y justicia, mediante acciones de
deteccién, difusion y prevencién dirigidas a la
poblacién con un enfoque de vinculacién vy
gestion intersectorial.

b. Vision

Al 2018, el Programa Nacional para la
Deteccién y Tratamiento Oportuno de las
Alteraciones Sexuales Congénitas Ligadas a
Cromosomas, brindara oportunidades de
detecciobn para que los pacientes que
padezcan alguna de estas patologias sean
diagnosticados al nacimiento 'y en
consecuencia las complicaciones inherentes a
estos sindromes tengan la  minima
repercusion, permitiéndoles integrarse de
manera adecuada a la sociedad en etapas
posteriores.

c. Objetivos
Objetivo General:

Estandarizar las acciones en materia de salud,
de los pacientes con alguna Alteracion Sexual
Congénita Ligada a Cromosomas
fortaleciendo la detecciéon temprana vy el
tratamiento oportuno de los casos nuevos a
nivel nacional a través de la referencia a las
Unidades de Segundo y Tercer Nivel de
Atencidn.

Obijetivos Especificos:

1. Elaborar e implementar una Guia de
diagnoéstico oportuno, que incluya el
abordaje inicial y seguimiento clinico de los
pacientes con alguna Alteraciéon Sexual
Congénita Ligada a Cromosomas que
permita una vigilancia estrecha y facilite la
identificacion de complicaciones.

2. Establecer vinculaciéon exploratoria con las
Entidades Federativas con el fin de conocer
la prevalencia de las Alteraciones Sexuales
Congénitas Ligadas a Cromosomas mas
frecuentes pues en la actualidad sélo
contamos con escaso registro sobre
Sindrome de Turner.

3. Revisar el catdlogo de intervenciones del
Seguro Médico para una Nueva
Generacién, con la finalidad de incluir las
definiciones y la cobertura de los servicios
relacionados.

4. Promover entre el personal médico la
importancia del diagndstico y referencia
oportunos, asi como el manejo
multidisciplinario de estas enfermedades y
sus complicaciones; con la finalidad de
evitar o minimizar sus secuelas en la vida
adulta.

5. Elaborar una campana de difusion a través
de manuales informativos a poblacion
general y guia clinica para atencion a nifas
y muijeres con Sindrome de Turner.

6. Establecer vinculacion con Organismos No
Gubernamentales con la finalidad de crear
una red de apoyo.

d. Estrategias y Lineas de Accion
Estrategias:

1. Implementar acciones que nos permitan
diagnosticar la mayor parte de casos de
alteraciones sexuales congénitas ligadas a
cromosomas:

e (Capacitar al personal de primer nivel de
atencion del sector salud.

e Creacion de lineamientos, manuales y
guias metodoldgicas adecuadas para la
capacitacion en materia de promocién a
la salud.

2. Reducir la mortalidad por complicaciones
asociadas.

e Detectar oportunamente  algunas
afecciones originadas en el periodo
neonatal.

e Detectar posibles malformaciones
congénitas desde el nacimiento.

e Conocimiento de las principales
comorbilidades que afectan a esta

Lineamientos de la Estartegia de Alteraciones Sexuales Congénitas Ligadas a Cromosomas 2015 13



poblacion y de las intervenciones informativo.

necesarias para su atencioén oportuna. e Promover la participacion activa de los
e Prevenir y tratar oportunamente las maestros de primaria, secundaria y
complicaciones crénico-degenerativas preparatoria para facilitar el aprendizaje
como la Diabetes Mellitus, de estas nifas.
enfermedades cardiovasculares, 4. Disminuir el costo de la Atencion Médica.
obesidad y sindrome metabdlico. e Identificacion temprana de los casos de
e Detecion oportuna  de cancer alteraciones  sexuales  congénitas
(gonadoblastoma). ligadas a cromosomas para prevenir
3. Fortalecer la participacion social en la desarrollo de complicaciones.
deteccién y tratamiento oportuno de las e Referencia oportuna a unidades de
alteraciones sexuales congénitas ligadas a segundo y tercer nivel.

cromosomas y sus complicaciones a través
de la difusion de este padecimiento en la
poblacion general, mediante manual

e. Metas Anuales 2013-2018

f. Metas Intermedias

*unidades del sector salud
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V. Estrategia de Implantacion
Operativa

a. Modelo Operativo
Funciones
CeNSIA

1. Evaluar el desempefio de la Estrategia en
los Centros Estatales y/o Regionales.

2. Supervisar el desarrollo del Programa a
nivel nacional.

3. Apoyar a las entidades federativas en el
proceso de capacitacion.

4. Proporcionar materiales de difusion a las
distintas entidades federativas.

5. Capacitacion continua a los coordinadores
del programa.

6. Informar de los avances de la Estrategia
por medio de la pagina web del Centro.

7. Elaborar otros documentos de apoyo que
sirvan para el desarrollo de la Estrategia en
las Entidades Federativas.

Direccién de Servicios de Salud

1. Coordinar la implementacién del programa
anivel estatal.
Distribucion de material del material de
difusion.
Cartel
Postales
Tripticos
Manual para la poblacién en general
Manual para personal de Salud
2. Gestionar los recursos necesarios para:
Capacitacion continua de personal
médico.
Equipamiento de hospitales de
segundo y tercer nivel.

Coordinador del PASIA

1. Supervisar el desarrollo adecuado del
programa.

2. Promover la capacitaciéon continua entre
médicos de primer contacto.

3. Seleccionar al personal de salud que
asistira a los cursos de capacitacién.

. Evaluar periddicamente curva  de

aprendizaje.

. Retroalimentar al nivel federal con

reportes del funcionamiento.

Personal Médico de los Centros de Salud
Urbano y Rural

1.
2.

Asistir a cursos de capacitacion.

Referir casos sospechosos de alguna
alteracion sexual congénita ligada a
cromosomas a una unidad de segundo
nivel.

Manejo Médico

1.

Todos los casos sospechosos atendidos en
las unidades de primer nivel deberan ser
referidos a una unidad de segundo nivel
para confirmar el diagndstico.

Aquellas unidades de segundo nivel que no
tengan la capacidad para establecer el
diagnéstico definitivo deberan referir al
paciente a una unidad de tercer nivel con la
infraestructura necesaria para confirmar el
diagnostico.

. Se deberan reportar todos los casos

nuevos en el sistema informéatico para
pacientes con Alteraciones Congénitas
Sexuales Ligadas a Cromosomas en
cuanto se tenga el diagndstico confirmado.

Capacitacion

1.

2.

El personal médico sera capacitado en los
Centros Estatales de Capacitacién (CEC’s)
La capacitacion minima sera de dos cursos
por afo.

. El estado deberd realizar las gestiones

correspondientes para obtener la validez
curricular de los cursos a través de sus
instancias y autoridades correspondientes.

. Estructura y Niveles de

Responsabilidad

a) Recursos Fisicos

¢ Unidades Médicas de Primer Nivel de
Atencion

e Hospitales de Segundo Nivel

e Hospitales de Tercer Nivel.
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b) Recursos Humanos
Para Tratamiento Definitivo

¢ Plantilla Nacional de Pediatras

e Plantilla Nacional de Endocrindlogos
(Generales y/o Pediatras)

e Plantilla  Nacional de Médicos
Genetistas

e Plantilla Nacional de Psicélogos o
Paidopsicélogos

e Plantilla Nacional de Cardidlogos
(Generales y/o Pediatras)

e Plantilla Nacional de Cirujanos
Cardiovasculares

¢ Plantilla Nacional de Audi6logos

e Plantilla Nacional de Ortopedistas
(Generales y/o Pediatras)

e Plantilla Nacional de Oftalmdlogos
(Generales y/o Pediatras)

e Plantilla Nacional de Ginecélogos

Para acciones preventivas y deteccion
oportuna:

e Nivel Federal: CeNSIA y Seguro
Popular.
¢ Nivel Estatal:
= Secretario de Salud
= Director de los Servicios de Salud
e Nivel Jurisdiccional:
= Coordinador del Programa de
Atencion a la Infancia y la
Adolescencia (PASIA)
= Coordinador Estatal de Hospitales
de Segundo y Tercer Nivel

Para acciones de registro y andlisis de
informacion:

e Nivel Federal: CeNSIA
¢ Nivel Estatal: Secretario de Salud
= Director de los Servicios de Salud
e Nivel Jurisdiccional:
= (Coordinador del Programa de
Atenciéon a la Infancia y la
Adolescencia (PASIA)
= (Coordinador Estatal de Hospitales
de Segundo y Tercer Nivel

16 Centro Nacional para la Salud de la Infancia y la Adolescencia

c) Recursos financieros.

e Fuente de Financiamiento: Camara
de Diputados (SHCP).

e Contacto con Organismos No
Gubernamentales (ONG) y
Empresas Socialmente Responsables
(ESR) para que colaboren con la
estrategia con donativos en especie
(material de difusién, difusion en
medios de comunicacién masiva,

estudios de diagndstico,
tratamiento, etc.. o bien, en
efectivo.

e Incluir las intervenciones de

diagndstico y tratamiento para nifios
y nifas con alteraciones sexuales
congénitas ligadas a cromosomas en
el catalogo universal de Servicios de
Salud y en el Seguro Médico para
una Nueva Generacion.

e Establecer estrategias para disminuir
costos en los estudios diagndsticos
de laboratorio y gabinete en los
hospitales publicos de segundo nivel.

c. Acciones para mejora de la Gestion
Publica

Para garantizar el cumplimiento de Ila
estrategia de deteccion oportuna de las
Alteraciones Sexuales Congénitas Ligadas a
Cromosomas deberan llevarse a cabo las
siguientes acciones de rectoria que permitan
dar unan adecuada direccién a la misma.

e Rectoria: 1) Coordinar la elaboracion de
programas de trabajo estatales acordes
con los lineamientos emitidos en este
programa y alineados a los esfuerzos vy
compromisos para lograr las metas
comprometidas en el PROSESA 2013-
2018. 2) Informar a los Secretarios de
Salud Estatales de los avances y problemas
detectados en sus entidades federativas
durante las actividades de supervisién.

e Acciones extrasectoriales: Promover los
acuerdos intersectoriales que permitan el
desarrollo adecuado del programa vy el



avance en las metas que requieren de la
participacion de otros sectores.

Regulacion: Se procedera a actualizar los
manuales de procedimientos técnicos y
guias asi como a la elaboracién de nuevos
soportes documentales para el apoyo en el
desarrollo de las actividades de Ia
Estrategia. Asi mismo se publicaran dichos
soportes documentales en el Sistema
Nacional de Registro de casos de pacientes
con Alteraciones Sexuales Congénitas
Ligadas a Cromosomas, el cual ademas
generard reportes sobre la incidencia de
estos padecimientos por periodos de
tiempo y Entidades Federativas.
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da.

. Evaluacion y Rendicion de

Cuentas

Sistema de Monitoreo y Seguimiento

Con el propédsito de dar respuesta a los
planteamientos del Plan de Desarrollo 2013-
2018 en materia de mejorar la gestion
publica, especificamente a las estrategias
propuestas, se indican las siguientes:

Fortalecer la participacion social en la
prevencién, deteccibn y tratamiento
oportuno de las alteraciones sexuales
congénitas ligadas a cromosomas en nifos,
nifas y adolescentes hasta los 19 afios.
Fortalecer la prestacién de los servicios de
salud que garanticen la atencion oportuna
a la poblacion blanco.

Identificacion de los recursos necesarios
para la operacién del programa.

Fortalecer los mecanismos de seguimiento
y supervision del programa en los estados.

. Evaluacion de Resultados son los

indicadores de impacto final

Seguimiento periddico de las metas
prioritarias el cual serd reportado en los
diversos informes solicitados por Ia
Secretaria de Salud e instancias
relacionadas.

Reuniones nacionales para evaluar los
avances en los niveles jurisdiccional,
estatal y federal.

Reuniones periddicas internas para la
evaluacion de resultados y propuesta de
estrategias de mejora

Informacion en la pagina web del Centro
de los avances de la Estrategia.
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VIIl. Beneficios 6. Los padres conoceran los diferentes
medios de diagnoéstico especifico tales

1. De acuerdo con la informacién del INEGI como:  cariotipo 'y  asesoramiento
para el afo 2010, se estimé que en genetico.
México podria haber 25,815 casos de
Sindrome de Turner, lo cual implica que de
realizarse un diagndstico oportuno y una
referencia adecuada las complicaciones
de indole sistémica serian menores en
este nimero de casos, lo cual impactaria
de manera positva en la esperanza de vida
de estas pacientes.

2. Mejor calidad de vida de todos los
afectados con  alguna  alteracion
congénita, sexual ligada a cromosomas.

e Menor ausentismo escolar y laboral
por ingresos hospitalarios.

e Ayuda psicolégica temprana a
pacientes y familiares evitando
trastornos depresivos y el aislamiento
social

3. Menor costo de atencion medica para el
Sistema de Salud y el paciente.

e Disminucién del nimero de ingresos
hospitalarios  por  complicaciones
asociadas a las patologias que pueden
acompafiar a este grupo de
padecimientos.

e Reduccion del costo de tratamiento
médico al implementar medidas
preventivas que ayuden a disminuir la
presentacion de ciertas enfermedades
asociadas como Obesidad,
Hipertensiéon  Sistémica  Diabetes
Mellitus tipo 2 e hipercolesterolemia.

4. Los padres de Ilas pacientes con
alteraciones congénitas sexuales ligadas a
cromosomas también se veran
beneficiados, ya que al tener un mejor
conocimiento de estos padecimientos
podran reconocer que con el tratamiento
oportuno no es una limitante para
desarrollar una vida normal y facilitaran la
adaptacién de sus hijas en la vida
cotidiana.

5. Mejor aprovechamiento escolar al
identificar los  posibles  trastornos
cognitivos que acompafan a estos
padecimientos e implementar medidas
para su tratamiento.
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IX. Glosario de Términos,
Acrénimos y Sinbnimos

Alteraciones Sexuales Congénitas Ligadas a
Cromosomas: grupo de padecimientos
ocasionados por defectos en el nimero total
de cromosomas o en algunos de los genes,
que ocasionan anormalidades ya sea en el
desarrollo de los genitales internos, externos,
y/0 en la produccion hormonal de las
gbnadas, que en ocasiones puede causar
ambigliedad genital y falta de desarrollo de
caracteres sexuales secundarios.

Aneuploidia : nUmero cromosdmico anormal
debido a un cromosoma extra o ausente que
causa malformaciones, retraso mental o
ambas.

CEC’s: Centros Estatales de Capacitacion.

Cromosomas: estructuras que se encuentran
en el nlcleo de cada una de las células que
forman nuestro organismo y dentro de estos
se encuentra todo el material genético que
determinard las  caracteristicas  tanto
externas como internas del individuo.

DALYs (por sus siglas en inglés, Disability
Adjusted Life Years), es la suma de los afos
de vida potencial perdidos debido a
mortalidad prematura y los afos de vida
productiva perdidos debido a discapacidad.

Deteccién temprana: es aquella que se
realiza desde antes del nacimiento en los
casos que técnicamente es posible realizarla,
o desde la etapa de recién nacido y hasta
antes de los 5 afos de edad.

D.O.F: Diario Oficial de la Federacion.
ESR: Empresas Socialmente Responsables.

Gonadoblastoma: tumor raro compuesto por
una combinacion de células germinales vy
cordones sexuales-estroma que afecta
exclusivamente a pacientes con disgenesia
gonadal hasta en un 30% y se asocia a la

presencia de material genético del
cromosoma Y.

INEGI: Instituto Nacional de Estadistica y
Geografia.

ONG: Organismos No Gubernamentales.
PND: Plan Nacional de Desarrollo.
PROSESA: Programa Sectorial de Salud

PROIGUALDAD: Programa Nacional para la
lgualdad de Oportunidades vy no
Discriminacién contra las Mujeres.

Registro Nacional de Pacientes con
Alteraciones Sexuales Congénitas: sistema
informatico en el cual deberan capturarse a
los casos ya existentes y a todos los casos
nuevos de pacientes con alguna alteracion
sexual congénita ligada a cromosomas
incluyendo a las pacientes con sindrome de
Turner que nos permita llevar un control
estadistico del nimero de casos en la
Republica Mexicana.

SHCP: Secretaria de Hacienda y Crédito
Publico.

Sindrome de Turner (ST): alteracion
originada por la ausencia parcial o total de un
cromosoma sexual, sélo afecta a mujeres, las
cuales presentan una gran variabilidad
fenotipica que puede ir desde una simple
reduccién en la talla final y falla ovérica
prematura hasta un cuadro grave en el cual se
van a presentar la mayoria de las
manifestaciones clinicas y enfermedades
asociadas que caracterizan al sindrome.
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