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RESUMEN

Se presenta el caso de una paciente de 23 afios de edad con fenotipo feme-
nino, que por presentar talla corta, infantilismo sexual, esterilidad y ciertas
manifestaciones somaéticas caracteristicas, se hizo el diagnéstico ¢ SINDRO-

ME DE TURNER.

Su férmula cromosémica o cariotipo fue: 45 X0.

Se hace una corta revisién del Sindrome, se aclara el empleo de cierta termi-
nologia ambigua y se hace énfasis en la diferencia con otros Sindromes rela-

cionados.
TACION DEL CASO axancda’
PRESRITACE HISTORIA CLINICA
OO
Paciente M.M..P.C. de 23 afios de edad, fenotipo femenino, naci-
da y residente en Guayaquil. 1 ¢ Loio®e
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Consulta el 5 de agosto de 1991 por presentar trastorn 8 Mes
truales (amenorrea), talla baja, y lo que mas le preocupa es s
esterilidad, pues desde 1988 en que comm}o nat i Monio , ng
sale embarazada. { -

ANTECEDENTES PATOLOGICOS PERSONALES

Manifiesta ser la ultima de siete hermanos, nacioa por pa@
ginal eutécico. Presentd enfermedades propias de la infa _

Por tener talla corta para su edad, a los 11 anos ingresa al Hg
pital Luis Vernaza para estudio.

Cirugia en cuello para fistula de Conducto Tirogloso.

A los 18 anos de edad consulta nuevamente por no pfm;;r
menstruaciones (amenorrea primaria)

ANTECEDENTES PATOLOGICOS FAMILIARES
Sin importancia

EXAMEN FISICO C2 29 )
Al examen fisico general llama inmediatamente la atencién su ta.
"a Cﬂﬂa (FOtO 1) TS i Al |_

Signos Vitales: T:37C FC: 84x FR: 26x T e
TA: 110/60 mm Hg P: 120 lbs { SU
Talla 139 cms

Caber.a. Fascies senil, mqu&f
dos (diastema), h* de 0
molégico elemental s serva pine
exoforia alterna con ausencia de com
(Foto 2y 3). . it
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3.- Rayos X: Térax, Columna Vertebral, Manos, Rodillas y
Urograma Intravenoso.
4.- Ecosonografia Pélvica: Utero y anexos.

5.- Valoracion Cardiolégica y EKG. -
6.- Test Psicolégico para valorar Coeficiente Intelectual.

7.- Interconsultas: Dermatoldgica, Oftalmologica y
Otorrinolaringoldgica.

Resultado de los examenes:

1.- Examen de sangre: Elemental dentro de limites normales.
Hormonal:
FSH 170 miU/ml (VN 3-40miU/ml)

LH Mas de 200 miU/ml (VN 6-21
miU/mi)

Progesterona 0.10 ng/mi
(VN 3 -36 ng/mi)

17 Beta Estradiol:'21 pg/ml)
fase lutea: 6[1- 170 pg/mi)

2.- Cariotipo: El cariotipo realizado en sangre periférica nos re-
portd una constitucion cromosémica 45,X0.

3.- Rayos X: Tdrax normal.
Columna Vertebral: Rotoescoliosis Lumbar.

Urograma IV: Encontramos duplicacion del Sis-
tema Pieloureteral derecho de variedad completa
y escaso residuo postmiccion. Ademas agranda-
miento del area renal dgtedla. Foto8y9

":I ;— 1L
'*'-"'-__ sl | i L '
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ontr © itero hipoplésico cu-
one flmon 35 x 12 X

a)mnn

.
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4.- Ecosonograﬁa Pélvicl




5.- Valoracién Cardiolégica y EKG: Normales

6.- Test Psicolégico: Se aplico el Test de RAVEN de inteligen-
Cla general y se obtuvo el siguiente resultado:

Rango Percentil CALIFICACION Valoraciéon
Vil 50 30 Cl. Término Medio

DIAGNOSTICO: Capacidad Inelectual Normal término medio

7.- Interconsultas:

Dermatolégica: Reporté que las lesiones en la piel de las extre-
midades inferiores corresponden a Neurodermitis Diseminada.

Oftalmolégica: La interconsulta oftalmol6gica reporté Exoforia
alterna con ausencia de convergencia en ambos 0JOs y presen-
cia de pinguécula en ojo izquierdo.

Otorrinolaringolégica: Normal

ANALISIS DEL CUADRO CLINICO

Por presentar nuestra paciente talla corta, infantilismo sexual,
esterilidad, amenorrea, gonadotrofinas hipofisarias elevadas en
sangre, signos somaticos turnerianos y Cariotipo 54,X0, se con-
firmé el diagnéstico de Sindrome de Turner.

Hay que dejar aclarado que a la paciente no se le pudo realizar '
las radiografias de las manos, en las que se pueden observar

el platilo interno de la tibia esta
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A todo paciente que se le diagnostica Sinrome de Turner se le
debe investigar Malformacion del Corazén y Vasos, pues estan
presentes en un 20% de los casos. Investigar tambien Malfor-
macion Renales, pues se presentan en un 40 - 60% de los pa-
cientes. Nuestra paciente presentd duplicidad del sistema pie-

loureteral

TRATAMIENTO
El tratamiento que podemos brindar a esta paciente con Sindro-

me de Turner es de Estrogenos y Gestagenos combinados para
producir proliferaciéon del endometrio y su descamacion periodi-
ca (menstruacién) y para evitar trastornos por déficit hormonal.

Se le debe explicar a la paciente sobre su enfermedad, su esteri-
lidad y prepararla para la adopcion de un nino con la ayuda de

profesionales en psicologia.

Las patologias asociadas a este Sindrome se las tratara de
acuerdo a cada caso.

Lo expuesto hasta aqui, se refiere al tratamiento de una paciente
adulta. Pero si el diagndstico es precoz, se puede iniciar el
tratamiento  hormonal a partir de los 10 - 12 afos de edad

(edad puberal) con estrogenos para que asi se puedan desarro-
llar los 6rganos genitales y los caracteres sexuales secundarios.

Para la época en que debe aparecer la menstruacion se agre-
garan gestagenos a la medicacion para producir las descama-
ciones periddicas. No hay que olvidar la ayuda psicologica que
es fundamental en el tratamiento de estos pacientes.

SINDROME DE TURNER
En 1938, Turner descubrié el cuadro que lleva su no \bre, ca-

racterizado por un fenotipo femenino, talla baja, inf ntilismo

sexual, pterigium colli y cubitus valgus. Posteriormente se de-

mostrd que el cuadro se asociaba con agenesia ovarica, o me-
jor dicho, con génadas rudimentarias. Sin embargo, después
de la cromatina sexual de Barr y Bertran (1949), Polani, y cols

(1954) observaron la ausencia del corpusculo de Barr en algu-
nos pacientes con éste sindrome.
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eslas pacientes, describiendo de éste modo la primera anomalia
de los cromosomas sexuales.

Posteriormente se ha demostrado que no tienen un cariotipo
45,X0 Unico, sino que se identificaron muchisimas anomalfas de
numero y de estructura del cromosoma X, e incluso numMerosos
Cuadros de mosaicos con presencia de cromosoma Y. Por otra
parte, se han descrito una serie de signos clinicos asociados a
los que en principio senald Turner COmMo caracteristicos del
Sindrome que lleva su nombre; tales como facies senil, paladar
ojival, micrognatia, epicanto, orejas de insercién baja, separa-
cion de dientes Incisivos, estrabismo, miopia, cataratas, hiperte-
lorismo, cuello corto y ancho, osteoporosis, escoliosis, malfor-
maciones Gseas, hipertension, malformaciones cardiacas, retar-
do mental, malformaciones renales, etc.

En 1955 Gordan y cols, Propusieron el término de DISGENESIA
GONADAL para designar a todos los individuos con gonadas ru-
dimentarias. Como el SINDROME DE TURNEN se acompafia
de goénada rudimentaria, también se lo conoce con el nombre
de DISGENESIA GONADAL TURNERIANA.

Por otro lado cuando una gonada es rudimentaria en un lado y
presenta un testiculo inmaduro en el otro lado, hablamos de
DISGENESIA GONADAL MIXTA. aqui los pacientes pueden ser
hombres normales, hombres con hipospadia, genitales ambi-
guos, mujeres con hipertrofia del clitoris, mujeres conel fenotipo
del Sindrome de Turner y mujeres normales. El cariotipo mas
frecuente en estos casos es 45 X0 / 46,XY. _ XA ~B

anomallas sométicas clésicas d.:) ISCENERIA B er, 8@ Inclu-
'yen en lo que conocemos como DISGE PPt s Bk
aqui el cariotipo puede ser: 46,XX 6 46,XY. Sin e OGO .8

reportado diferentes tipos de mosaicismos. El
Sindrome de BONNEVIE - ULLRICH es el nismo Sin
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Turner observado en el lactante en el que se asocian linfedema
de las manos y los pies y un pterigium colll

Se conoce con el nombre de SINDROME DE NOONAN a pa-
clentes que tienen un fenotipo turner, es decir talla corta, pteri-
gium colll, pero que presentan gonadas normales y cariotipo
normal, ademéas presentan cardiopatias congénitas del tipo de

estenosis pulmonar.

La frecuencia del Sindrome de Turner se calcula en 1 de cada
2500 recién nacidos.

El diagnéstico se hace al nacer por las anomalias acompanan-
tes que hemos indicado en el Sindrome de Bonnevie-Ulirich, o
mas a menudo al llegar la pubertad cuando se observa ameno-
rrea primaria y falta de desarrollo sexual, junto con las ano-
malias mencionadas. En algunos casos el motivo de la consulta

es la esterilidad.

Se insiste en que se debe tener presente este sindrome para po-
der hacer un diagnéstico precoz y dar un tratamiento oportuno

tanto hormonal como psicoldgico.
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