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Le syndrome de Turner est une affection génétique, liée a I'absence totale ou partielle
d’'un chromosome X (1/2500 filles) dont le diagnosst réalisé sur le caryotype. Il associe
de maniere quasi constante un déficit staturalnetinsuffisance ovarienne avec infertilité.
Les autres anomalies sont inconstantes : partitgdamorphologiques d’intensité variable,
malformations associées (essentiellement cardiajuénale) ainsi qu’'un risque accru de
maladies acquises ultérieures (cardiovasculaireales, otites, surdité, osseuses,
métaboliques, hépatiques, autres endocrinopathiés-immunes, psychologiques) source
d’augmentation de la morbidité et mortalité. Untémment par hormone de croissance est le
plus souvent proposé a l'age pédiatriqgue afin dlare¥ la taille de ces patientes.
L’induction pubertaire est le plus souvent nécessauivie du traitement substitutif de
l'insuffisance ovarienne jusqu'a I'age d’au moin® &ns. Une surveillance prolongée et
I'organisation d’'une prise en charge multidisciplne spécialisée autour de I'endocrinologue
(ORL, cardiologue, gynécologue, psychologue...) slamic nécessaires, tant durant I'enfance
gu’'a I'age adulte. Cependant, les ruptures de sant frequentes a tout age. Elles sont source
d’'arrét intempestif du traitement oestroprogestitii que du dépistage et donc de la prise en
charge des différentes complications possiblesaliesyndrome de Turner. Elles augmentent
le risque de morbidité et de mortalité.

Le Centre de Référence des Maladies Endocrinierames de la Croissance a été labellisé en
2005 dans le cadre du Plan National Maladies Rahes.des missions essentielles du CR est
la mise en place de cohortes de patient pour festais rares concernées, en collaboration
avec les autres Centres de Références des maleddexcriniennes et les Centres de
Compétence.

e Objectif

L'objectif principal est donc [I'enregistrement deonthées cliniques, biologiques,
radiographiques ainsi que le caryotype des patiprésentant un syndrome de Turner. La
vocation de cette base de données est doublee tHcenser les cas Francgais et de collecter
des données épidémiologiques sur cette affectiofrance 2/ de mieux connaitre I'histoire
naturelle de la maladie et I'état de santé chexfdat et a I'dge adulte afin d’améliorer les
connaissances sur cette affection. Ainsi il devéa# possible :

- de préciser la fréquence et la gravité des maaifests de la maladie tout au long de
la vie (auto-immunes, hormonales, audiométriquestaboliques, hépatiques,
osseuses, cardiovasculaires, tumorales)

- d'effectuer des études de corrélations phénotypaitgpe

- d'identifier des sous groupes de patients selorsdeérité et leurs particularités
phénotypiques et/ou caryotypique

- de mieux connaitre le devenir des patients en temieducation, d’insertion sociale,
professionnelle et d'impact psychologique de |'effiien.

- de dégager des facteurs pronostiques de la malfidide développer des stratégies de
prise en charge appropriées pendant I'enfanceériage de transition et chez I'adulte.

- de recenser les grossesses spontanées et indlidaglier le déroulement de la
grossesse et l'issue de grossesse.
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- d'évaluer lefficacité et la tolérance a long terrda traitement par hormone de
croissance, seul traitement ayant actuellementtficacité démontrée pour améliorer
la taille adulte, mais dont le colt pour le systataesanté et la méconnaissance de la
tolérance a long terme rend impératif un suivi piegents au long cours

- d’améliorer I'adhérence des patients a leur suargie et aux traitements : stratégies
éducatives et outils informatiques permettant uedl@ure prise en charge en suivant
les patients de fagon plus systématique.

e Méthodologie

Le systeme d’information Web-based CEMARA est ula¢eiorme dédiée aux patients ayant
une maladie rare grace a la mutualisation de 30M2Rdies Rares. Il comprend un noyau
central de données minimalistes obligatoires pous fes patients vus au sein des centres de
référence (conformément aux criteres de la HautorRé de Santé, tutelle des CR), et des
« pétales », développements facultatifs sur degfgraiblés, comme cela est le cas pour le
syndrome de Turner. Ce systeme permet d’entrepdsefacon sécurisée les données
cliniques, radiologiques et génétiques des cohartesstituées suivies régulierement. Les
principales sources d’information pour le recuedlsdcas sont les centres de référence
labellisés dans le cadre du PNMR et les centrepdgwétence en endocrinologie labellisés en
2008, ainsi que leurs filieres de soins.

Le projet Cohorte Turner comporte plusieurs étapes

- phénotypages cliniques, biologiques, radiograpgsqdes patients et précision sur caryotype
- pendant I'enfance puis chez la femme, mise eweplun suivi longitudinal clinique,
biologique et radiologique (bilans a des ages pegdénés : au diagnostic, début et fin de
puberté, puis tous les 5 ans).

- saisie des données dans la base de données CEM®BEOALrole de qualité.

- analyse statistique des données.

- exploitation et valorisation des données pardteige médical coordonnateur du projet

= De facon annuelle, les variables seront exportéeale d’'une analyse descriptive qui
portera sur les variables d'intérét (age au diafirosnalformations associés,
parametres auxologiques au diagnostic, au début deuberté et a la fin de la
croissance, age de début de la puberté spontanéelwite, durée du traitement par
GH chez I'enfant, description et age de survenue méncipales complications de
'affection, état de santé chez l'adulte évaluésstdes 5 ans, insertion socio-
professionnelle..). Les données qualitatives fefobjet d’'une description en classes
et les données quantitatives d’une description eperme, écart type et quantiles.

= Par ailleurs, la cohorte permettra la mise en pliiegploitations spécifiques. Ces
projets seront ouverts aux propositions des méded#s centres de référence et de
compétence.

e Conclusion
Cette base de données devrait permettre d’amélieseconnaissances sur le syndrome de
Turner et d’optimiser la prise en charge de ceeptst




